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Poznavanje rijetkih bolesti
Petra Jurié-Civro
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Sveuciliste u Zagrebu, Edukacijsko-rehabilitacijski fakultet, Odsjek za motori¢ke poremecaje,

kroni¢ne bolesti i art-terapije

Sazetak

Cilj ovog istrazivanja bio je dobiti uvid u poznavanje rijetkih bolesti od strane studenata
nekoliko fakulteta Sveucilista u Zagrebu. Istrazivanje je provedeno na uzorku od 100 studenata.
Za potrebe istrazivanja, studenti su ispunjavali online anketu na temu poznavanja rijetkih
bolesti. Rezultati dobiveni ovim istrazivanjem ukazuju na slabo poznavanje rijetkih bolesti te
ostavljaju prostor za napredak. Iako je 86% studenata ¢ulo za pojam ,,rijetke bolesti®, njih ¢ak
53% nije znalo samostalno navesti jednu rijetku bolest. Takoder, pokazali su i slabo poznavanje
razli¢itih rijetkih bolesti. 89% od ukupnog broja studenata nije nikada ¢ulo za buloznu
epidermolizu, 76% za ahondroplaziju, njih 65% nikada nije ¢ulo za osteogenesis imperfectu.
Takoder, mali postotak studenata je odabrao to¢an odgovor na pitanja o pojavnosti rijetkih
bolesti (4%), broju rijetkih bolesti (13%), kronoloSkoj dobi pojavljivanja rijetkih bolesti (28%),
broju oboljelih u svijetu (5%), postotku rijetkih bolesti genetickog podrijetla (23%), broju
oboljelih u Hrvatskoj (21%) te danu obiljezavanja rijetkih bolesti (21%). Nadalje, na pitanje o
nazivu lijekova za lijeCenje rijetkih bolesti, to¢no je odgovorilo 10 od ukupnih 100 sudionika
istrazivanja. Preporuka za studente su razlicite radionice, debate, kvizovi te dijeljenje Zivotnih
pri¢a od strane oboljelih sa studentima. Vjerujem kako bi se na ovaj nac¢in mlade ljude moglo
potaknuti na promisljanje 1 ucenje o rijetkim bolestima, u svrhu podizanja svijesti Sire javnosti

i osiguravanja sto vece kvalitete Zivota za oboljele.

Kljucne rijeci: rijetke bolesti, podizanje svijesti, kvaliteta Zivota



Knowledge of rear diseases
Petra Jurié-Civro
Mentor: Izv.prof.dr.sc. Renata Pinjatela

University of Zagreb, Faculty of Education and Rehabilitation Sciences, Department of Motor

disorders, Chronic diseases and Art therapy

Summary

The aim of this research was to gain insight into the knowledge of rare diseases by students of
several faculties of the University of Zagreb. The research was conducted on a sample of 100
students. For research purposes, students completed an online survey on knowledge of rare
diseases. The results obtained by this research indicate a poor knowledge of rare diseases and
leave room for improvement. Although 86% of students had heard of the term "rare diseases”,
53% did not know how to name one rare disease on their own. They also showed poor
knowledge of various rare diseases. 89% of the total number of students have never heard of
bullous epidermolysis, 76% of achondroplasia, 65% of them have never heard of osteogenesis
imperfecta. Also, a small percentage of students chose the correct answer to questions about
the incidence of rare diseases (4%), the number of rare diseases (13%), the chronological age
of occurrence of rare diseases (28%), the number of patients worldwide (5%), the percentage
of rare diseases genetic origin (23%), the number of patients in Croatia (21%) and the
marking day of rare diseases (21%). Furthermore, when asked about the name of drugs for the
treatment of rare diseases, 10 out of 100 study participants answered correctly.
Recommendations for students are various workshops, debates, quizzes and sharing life
stories by patients with students. | believe that this way young people could be encouraged to
think more and learn about rare diseases, in order to raise awareness of the general public and

ensure the best possible quality of life for the sick.

Key words: rare diseases, awareness raising, quality of life
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1. UvOD

1.1. Rijetke bolesti

U Europi se rijetkom bole$¢u smatra bolest koja se javlja ucestalos¢u od 1 pojedinca na 2000
stanovnika ili rjede (EURORDIS, 2021). Unutar grupe rijetkih bolesti postoje one koje mozemo
izdvojiti kao ,,vrlo rijetke®. Od ,,vrlo rijetkih* bolesti obolijeva 1 osoba na 100 000 stanovnika,

pa ¢ak i manje. Radi se o posebno izoliranim i ranjivim pacijentima (HSRB, 2021).

Posljednjih desetak godina, rijetke bolesti su istaknute kao vazan javnozdravstveni problem u
zemljama Europe. Takvih bolesti je od 5000-8000. Dakle, od 459 milijuna stanovnika Europe,
27-36 milijuna su osobe oboljele od neke rijetke bolesti (Dumi¢ Kubat, 2013). Najveci broj
rijetkih bolesti je genetskog podrijetla (oko 80%). Cak 70% ovih genetski uzrokovanih rijetkih
bolesti zapocinje u djetinjstvu (EURORDIS, 2021). Oboljenja su kroni¢nog i progresivnog
tijeka i njihova je najce$ca posljedica trajni invaliditet. Do sada je opisano preko 7000 rijetkih
bolesti, a njihov se broj neprestano povecava (Medi¢, Todorovié, Savi¢ Vujovié, Stojanovic,

Prostran, 2013).

Europska organizacija za rijetke bolesti (EURORDIS) procjenjuje da u EU gotovo 30 milijuna
ljudi pati od neke rijetke bolesti, dok se u Srbiji, prema nesluzbenim podacima, taj broj krece
oko 500 000 oboljelih (Medi¢ i sur., 2013). S medicinske strane, rijetke bolesti su najcesce
kroni¢ne i progresivne. Neke su, nazalost, i smrtonosne te znacajno opterecuju, kako oboljelog,

tako i njegovu obitelj (Dumi¢ Kubat, 2013).

Javnost, kao 1 stru¢njaci, nisu dovoljno upoznati, odnosno imaju vrlo malo saznanja o rijetkim
bolestima (HSRB, 2021). Nepoznavanje rijetkih bolesti dovodi do nerazumijevanja njihovog
klini¢kog tijeka, moguénosti prevencije, dijagnostike i lijeCenja, $to posljedi¢no dovodi do

nezadovoljavajuce zdravstvene zastite i skrbi oboljelih (Dumi¢ Kubat, 2013).

Takoder, nedovoljan broj saznanja dovodi i do slabe organizacije psihosocijalne skrbi.
Zajednice oboljelih su nerijetko neprilagodene njihovim potrebama, $to sudjelovanje u
drustvenom zivotu istih ¢ini nemoguc¢im. Oboljeli se posljedi¢no susrec¢u s mnogim socijalnim
i psiholoskim problemima, §to dodatno smanjuje i njihovu, i kvalitetu Zivota njihovih obitelji

(HSRB, 2021).



Iako medusobno razlicite, rijetke bolesti dijele mnoga zajednicka obiljezja te s
javnozdravstvenog stajaliSta zahtijevaju globalni pristup. To bi znacilo da sve rijetke bolesti
trebaju biti obuhvaéene zajednickom politikom prema znanstvenim i biomedicinskim
istrazivanjima etiologije, dijagnostike i lijeCenja, razvoja algoritma obrade, hospitalnog i
poliklini¢kog pracenja te socijalne zasStite i ostvarivanja prava oboljelih i njihovih obitelji (I1.

Hrvatski simpozij o rijetkim bolestima, 2013).

1.1.1. Uzroci rijetkih bolesti

Kao $to je prethodno navedeno, vecina rijetkih bolesti ima otkriveno genetsko podrijetlo. Dakle,
postoji mogucnost nasljedivanja ili razvoja iz novih genetskih mutacija ili kromosomskih
abnormalnosti. Pogadaju 3-4% rodene djece. Takoder, rijetke bolesti mogu biti uzrokovane 1
infekcijama (virusnim ili bakterijskim), alergijama te kemijskim i radijacijskim utjecajima.
Neke od njih su pak nastale kombinacijom genetskih i okolinskih ¢imbenika. Ipak, za vecinu
rijetkih bolesti etioloski mehanizmi ostaju nepoznanica, §to proizlazi iz nedostatka znanstvenih

istrazivanja (HSRB, 2021).

1.1.2. Simptomi rijetkih bolesti

Jedan od problema u procesu dijagnosticiranja rijetkih bolesti je raznovrsnost njihovih
simptoma. Naime, ista bolest moze imati vrlo razlicitu klinicku sliku kod dvije oboljele osobe.
Takoder, jedna oboljela osoba moze imati niz razli¢itih simptoma. Simptomi i kombinacije
razlicitih simptoma, kao 1 pogorSanje bolesti se takoder mogu javiti u razli¢itoj Zivotnoj dobi
(HSRB, 2021).

Nadalje, u samom procesu zbrinjavanja oboljelih, nuZno je povezivanje razli¢itih stru¢njaka.
Imajuci ovo u vidu, u Republici Hrvatskoj je 2009. osnovano Hrvatsko drustvo za rijeke bolesti
(HDRB) pri HLZ-u, s ciljem poticanja i organiziranja svih sluzbi ukljuéenih u pracenje i

lije¢enje oboljelih od rijetkih bolesti (1. Hrvatski simpozij o rijetkim bolestima, 2013).



1.1.3. Zajednicke karakteristike

lako vrlo raznovrsne, rijetke bolesti ipak imaju niz zajedni¢kih karakteristika. TeSke su,
kroni¢ne, degenerativne i Cesto smrtonosne. Takoder, veliki broj simptoma (0ko 50%) se javlja
ve¢ u djetinjstvu. Kvaliteta zivota oboljelih je neupitno narusena, posebice nedostatkom ili
potpunim gubitkom samostalnosti. Nadalje, bolest ne predstavlja teret samo za oboljelog, nego
i za cijelu obitelj koja je nemo¢na u nastojanju da pomogne ili pronade adekvatnu terapiju za
svog Clana obitelji. 1z svega navedenog proizlazi ¢injenica kako je oboljelima prijeko potrebna

pomoc¢ i podrska, u svrhu §to kvalitetnijeg svakodnevnog zivota (HSRB, 2021).

1.1.4. Obitelj oboljelih od rijetkih bolesti

Svaka bolest jednog ili vise ¢lanova obitelji utjece na ustaljenu obiteljsku dinamiku. Ona
podrazumijeva tip i model obitelji, znacenja, rituale 1 vjerovanja, fazu zivotnog ciklusa u kojoj
se obitelj nalazi u trenutku suocavanja s boles¢u te osnovne aspekte funkcioniranja, kao $to su
komunikacija, kohezivnost, prilagodljivost te obiteljska organizacija. U trenutku kada jedan
Clan obitelji obolijeva, dotadasnji nadin Zivota se u potpunosti prilagodava zahtjevima bolesti.
Od velike je vaznosti spomenuti i adekvatnu psiholosku pripremu (Dimini¢-Lisica i Roncevi¢-

Grzeta, 2010).

Obitelj prolazi gotovo iste faze kao i pojedinac koji se prvi put suocava s dijagnozom. U pocetku
se javlja negiranje, nakon kojeg slijedi depresivna faza. Iz ove faze proizlazi faza zalovanja i

tek nakon nje slijedi faza prihvacanja (Dimini¢-Lisica i Ron¢evi¢-Grzeta, 2010).

Obitelj se, u procesu nosenja s boles¢u svoga €lana, susrece s brojnim poteskoc¢ama. Pa tako
nemogucnost postavljanja ispravne dijagnoze te postavljanje pogresnih dijagnoza, koje vode ka
neodgovaraju¢em tretmanu, predstavljaju veliki problem. Nemoguénost postavljanja dijagnoze
sa sobom nosi brojne rizike i posljedice, kao $to je radanje druge djece s istom boles¢u, ne
znaju¢i za dijagnozu prvog djeteta, nedovoljna potpora Clanova obitelji 1 neprimjereno
ponasanje, odredivanje pogresne, ponekad za Zivot opasne terapije, psiholosko, intelektualno 1
fizicko pogorsanje stanja pacijenta, kao i potpuni gubitak povjerenja u zdravstveni sustav
(HSRB, 2021).

Takoder, zbog nemogucnosti postavljanja ispravne dijagnoze, neki od ozbiljnih simptoma se

tretiraju kao manje ozbiljni. Primjerice, glavobolja se tumaci kao najobic¢nija migrena, dok se



zapravo radi o tumoru na mozgu. Isto tako, roditelji oboljele djece osjecaju zbunjenost i strah,
u nemogucnosti da pomognu vlastitom djetetu ili da uopée shvate $to s djetetom nije u redu.
Cijela obitelj postaje psiholoski, socijalno, kulturalno i ekonomski ranjiva (HSRB, 2021).
Dozivljavaju znac¢ajan psiholoski stres uzrokovan socijalnom izolacijom, gubitkom posla zbog
njegovanja djeteta i diskriminacijom. Djeca ponekad, zbog socijalne stigmatizacije, prekidaju
Skolovanje ili nemaju moguénost da ga nastave (Krajnovié¢ i Arsi¢, 2014). Javljaju se depresija,
anksioznost, nerazumijevanje i izolacija, svaljivanje krivnje na jednog od roditelja, a nerijetko
se, zbog prevelikog pritiska i nemoguénosti nosenja sa situacijom, razvode roditelji oboljelog
djeteta. 1z ovog, a i drugih brojnih razloga vazno je djeci i roditeljima pruziti odgovarajucu
psiholosku podrsku (HSRB, 2021).

Nadalje, tu je i nedostatak informacija o samoj bolesti i 0 moguénostima lijecenja, kao i pristupu
kompetentnim struénjacima. Takoder, gledajuc¢i sa znanstvenog aspekta, toliko se toga o
rijetkim bolestima jo$ uvijek ne zna. Neznanje onemogucuje pronalazak odgovarajucih

lijekova, terapeutskih pomagala, kao i uspjesne terapijske strategije (HSRB, 2021).

Oboljeli i njihove obitelji trpe i neke socijalne posljedice. Zivot s rijetkom bolesti donosi
poteskoce u svim podruc¢jima zivota. Dakle, bolest se ocituje u $koli, ako se radi o djetetu, na
poslu, ako se radi o odrasloj osobi ili o roditelju djeteta oboljelog od rijetke bolesti, ali i u
slobodno vrijeme. Oboljeli su nerijetko izlozeni stigmatizaciji, izolaciji i iskljucivanju iz

socijalne zajednice (HSRB, 2021).

Jedan od problema je i nedostatak odgovarajuce i kvalitetne zdravstvene skrbi, §to dovodi do
toga da pojedinci godinama Zive u nesigurnim uvjetima, bez potrebne medicinske njege,
iskljueni iz sustava zdravstvene skrbi, iako imaju postavljenu dijagnozu. Takoder, visoke
cijene nekolicine poznatih terapija i lijekova u potpunosti onemoguéuju pojedincu pristup

istima, §to je pokazatelj ozbiljnih propusta u pogledu dostupnosti terapije i skrbi (HSRB, 2021).



1.1.5. LijecCenje rijetkih bolesti

Zakoni o lijekovima za rijetke bolesti doneseni su radi poticanja farmaceutskih tvrtki na
proizvodnju i prodaju takvih lijekova. Prvi takav zakon donesen je 1983. u Sjedinjenim
Americkim Drzavama, a u Europskom parlamentu tek 1999. Nakon donoSenja zakona,
utemeljena je europska komisija nazvana COMP (The Committee for Orphan Medicinal
Products). Zadaca COMP-a je preispitati zahtjeve za potencijalne lijekove za rijetke bolesti na

podrucju Europske unije (Barbari¢ i Mestrovi¢, 2010).

Lijekovi za rijetke bolesti se jos zovu i lijekovi “sirocad*, zato §t0 je, u normalnim trzZiSnim
uvjetima, za farmaceutsku industriju potpuno neprofitabilno razvijati i prodavati lijekove
namijenjene za lijeCenje malog broja ljudi. Trosak stavljanja jednog ovakvog lijeka na trziste
nije lako nadoknadiv kroz njegovu prodaju. 1z ovog razloga vlada i neprofitne organizacije za
prava pacijenata oboljelih od rijetkih bolesti naglasavaju potrebu za ekonomskim inicijativama
koje ¢e ohrabriti farmaceutsku industriju na proizvodnju i prodaju lijekova “sirocadi*. Lijekovi

su namijenjeni za postavljanje dijagnoze, prevenciju i terapiju rijetkih bolesti (HSRB, 2021).

Lijek moze biti oznac¢en kao lijek za rijetku bolest u bilo kojoj fazi razvoja, ako postoji dovoljan
broj znanstvenih podataka o tom lijeku. Ispitivanja mogu biti pretklinicka ili klinicka. Lijek
mora biti namijenjen za bolest koja se pojavljuje u najvise 5 pacijenata na 10000 stanovnika.
Bolest tretirana tim lijekom je smrtonosna, iscrpljujuca ili kroni¢na i do trenutka pocetka
koriStenja lijeka ne bi smjela postojati zadovoljavaju¢a metoda za postavljanje dijagnoze,
prevenciju ili lijecenje bolesti. Ako takav lijjek ve¢ postoji, on bi trebao imati znacajno vecu

dobrobit za bolesnika (EURORDIS, 2021).

Danas je u Europskoj uniji registrirano vise od 500 lijekova. Oko 150 lijekova indicirano je
samo za jednu bolest. Najveci broj lijekova registriran je za cisti¢nu fibrozu, leukemiju, gliom,
tumor jajnika i pulmonarnu hipertenziju. Neki se lijekovi upotrebljavaju i za lijeCenje viSe vrsta

bolesti, a leukemija je glavna indikacija za njih 20-ak (Europska komisija, 2021).

Dobar lijek za lijecenje rijetke bolesti je lijek koji je istovremeno dostupan u drzavi oboljelog
te ga on sebi moze priustiti (EURORDIS, 2021).

U lijecenju pedijatrijskih rijetkih bolesti tesko je sprovoditi medicinu zasnovanu na dokazima,

jer dokaza ima malo ili ih uopcée nema. Lijec¢nici su ¢esto u dilemi kada trebaju donijeti odluku
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o tome hoce li djetetu propisati postojeci dostupan lijek, o ¢ijoj primjeni u djecjoj populaciji
nema ili ima vrlo malo podataka, ili ¢e oboljelom djetetu uskratiti potencijalno korisnu terapiju

(Krajnovié i Arsié, 2014).

Razli¢iti su razlozi nedostupnosti i nepostojanja terapije za rijetke bolesti u djec¢jem uzrastu.
Jedan od njih je nedovoljna zainteresiranost farmaceutske industrije za proizvodnju, zbog
nerentabilnosti proizvodnje lijekova namijenjenih maloj skupini oboljele djece koja se nalaze
na velikoj geografskoj udaljenosti. Takoder, ozbiljan problem s kojim se suo¢avaju oboljela
djeca i ¢lanovi njihovih obitelji je i nepostojanje odgovarajucih oblika doziranja namijenjenih
razli¢itim pedijatrijskim skupinama, a koji inace postoje za odrasle oboljele od rijetkih bolesti.
Iz svega navedenog da se zakljuciti kako je kvaliteta zivota djece oboljele od rijetkih bolesti

znacajno naru$ena, uzevsi u obzir i mogucnost smrtnog ishoda (Krajnovié¢ i Arsi¢, 2014).

Naime, rijetke bolesti u djece zapravo i nisu toliko rijetke koliko o njima rijetko mislimo. Djeca
imaju pravo na pristup postojecoj i novoj ucinkovitoj terapiji. Takoder, od velike je vaznosti
uskladiti izvodljive, eticke 1 znanstvene studije u djec¢joj populaciji. Razvoj u€inkovite terapije
za lijecCenje djece oboljele od rijetkih bolesti trebao bi biti potaknut drustvenim vrijednostima,
odnosno Zeljom za pravednim pristupom lijecenju oboljelih. Djeca su izuzetno vulnerabilni
subjekti u istrazivanjima i zahtijevaju profesionalnu odgovornost znanstvenih radnika u
istrazivanju i razvoju lijekova za lije¢enje rijetkih bolesti u dje¢joj populaciji. Kroz istraZivanja
se povecava dostupnost lijekova za rijetke pedijatrijske bolesti. Pomak u medicini i
farmakologiji, definiranje novih terapijskih shema, lijekovi koji mogu poboljsati kvalitetu
zivota i produziti ga, donoSenje regulatornih zahtjeva kojima ¢e se djeci osigurati sigurni,
uc¢inkoviti i dostupni lijekovi vode ka boljoj buducnosti djece oboljele od rijetkin bolesti
(Krajnovié¢ i Arsi¢, 2014).

Medunarodni dan rijetkih bolesti obiljeZava se svake godine zadnjeg dana u mjesecu veljaci
(CENTOGENE, 2021).



Oboljeli od rijetkih bolesti trebaju podr§sku multidisciplinarnog tima. Stru¢njaci edukacijski
rehabilitatori takoder mogu doprinijeti, prije svega educiranjem i upoznavanjem $to veéeg broja
rijetkih bolesti, kako bi onda mogli educirati i Siru javnost te ukazati na vaznosti poznavanja
istih. Nadalje, oboljele i ¢lanove njihove obitelji potrebno je savjetovati i pruziti im maksimalnu
podrsku, u svrhu oCuvanja kvalitete Zivota i samostalnosti u najve¢oj mogucoj mjeri. Oboljele
je potrebno ukljuéiti u zivot zajednice, onda kada to njihovo zdravstveno stanje dopusta i nikako

ne socijalno izolirati ili stigmatizirati.

1.2.Bulozna epidermoliza

Bulozne epidermolize su skupina nasljednih bolesti kod kojih se, kao posljedica genetskih
defekata u strukturnim proteinima koze, na kozi i sluznicama javljaju mjehuri (Pustisek,
Babi¢, Kljenak, Striber, Visnji¢, Karaman Ili¢, 2012). Koza je osjetljiva na dodir, trljanje i
najmanji pritisak te vrlo lako dolazi do bolnih rana koje nalikuju na opekline (DEBRA, 2021).
Klini¢ka slika pojedinih oblika bitno varira (Pustisek i sur., 2012).

Tri su osnovna tipa ili vrste bulozne epidermolize, a razlikuju se po dubini odvajanja slojeva
koze. To su neoziljna ili epidermolitska epidermoliza (epidermolysis bullosa simplex),

vezna, junkcijska ili atroficna epidermoliza te distrofi¢na ili oziljna epidermoliza. Koza se
dijeli na tri glavna sloja, epidermu, dermu i hipodermu. Derma je spojena s epidermom preko
bazalne membrane. Bulozna epidermoliza Simplex nastaje u epidermi (vanjskom dijelu koze),
a Junkcijska 1 Distrofi¢na bulozna epidermoliza nastaju na podru¢ju bazalne membrane

(DEBRA, 2021).

Zahvaljujué¢i novim saznanjima o gradi koze, tijekom posljednjeg desetljeca doslo je do

znacajnog napretka u podrucju razumijevanja ove bolesti (DEBRA, 2021).

Sve bolesti pripadnice skupine nasljednih buloznih epidermoliza nastaju zbog urodenog
nedostatka razli¢itih proteina u kozi. Proteini, odnosno bjelancevine odgovorni su za
povezivanje stanica 1 slojeva u kozi. Nedostatak tih bjelancevina te promjene u njihovoj

kvaliteti (strukturi) dovode do odvajanja razlicitih slojeva koze i sluznice (DEBRA, 2021).



Terapija, iako simptomatska, poboljsava kvalitetu Zivota i odgada moguce
komplikacije.Terapijski pristup ovisi o obliku bolesti te jacini koznog i sistemskog
zahvacanja. Sastoji se od suportivne terapije kutanih i ekstrakutanih manifestacija. LijeCenje
zahtijeva multidisciplinarni pristup stru¢njaka razlicitih podrucja. Koza oboljelog njeguje se
tako da se nastoji zastititi od potencijalnih trauma. Od velike je vaznosti pravilno njegovanje
nastalih rana i mjehura te redoviti dermatoloski pregledi, u svrhu prevencije nastajanja koznih

tumora (Pustisek i sur., 2012).

Kozu je, kao $to je prethodno navedeno, potrebno zastititi od potencijalnih trauma, pravilno
njegovati rane i mjehure te redovito odlaziti na dermatoloske preglede. Koza novorodenceta i
malog djeteta oboljelog od bulozne epidermolize izrazito je osjetljiva. Svakodnevne,
uobicajene aktivnosti, kao $to su nosenje, kupanje, oblacenje i previjanje postaju mucne i
opasne. Svaka, pa i najmanja manipulacija kozom moze potaknuti stvaranje mjehura.
Nerijetko se dogada da djeca imaju mjehure na tijelu uzrokovane dodirima osobe koja ih nosi.
Od velike je vaznosti majku uputiti u medicinski centar za djecu oboljelu od bulozne
epidermolize, gdje ¢e, uz potrebnu dijagnostiku i odredivanje oblika i podoblika bolesti,
stru¢no 0soblje majku educirati i dati joj sve potrebne informacije i mogucu podrsku, kako bi
se u svakodnevnom zivotu §to bolje brinula za dijete. Kako djeca rastu, tako postaju sve
izlozenija razli¢itim traumama prilikom puzanja, hodanja, tr¢anja ili igranja u parku. Kod
djece s distroficnim oblikom bulozne epidermolize, nakon cijeljenja rana zaostaju oziljci te Su
ona jo$ uvijek osjetljiva na nove traume. Odredeni dijelovi tijela, kao Sto su laktovi, ru¢ni

zglobovi, sake, koljena, potkoljenice i stopala posebno su osjetljivi (Pustisek i sur., 2012).



Vazno je djecu i roditelje educirati, kako bi izbjegli sve nepotrebne traume. Potrebna im je
struéna i savjetodavna pomo¢. Od velikog je znacaja i osnazivanje roditelja, kako se ne bi
pretjerano zastitnicki postavili prema djetetu I uskratili mu ukljucivanje u kolektiv (vrtié,

Skolu) i kako bi mu omoguéili §to normalniji rast i razvoj (Pustisek i sur., 2012).

Slika 1 Bulozna epidermoliza

1.3. Misi¢ne distrofije

Misi¢ne distrofije (MD) su nasljedne, progresivne bolesti, prvenstveno skeletnih misica koje
rezultiraju degeneracijom misi¢nih stanica i dovode do razvoja misi¢ne slabosti. Variraju
prema klinickoj slici i patoloSkim promjenama misic¢a, prema nacinu nasljedivanja, kao i dobi
pojavnosti simptoma i brzini progresije.Kod nekih oblika ove bolesti zahvaceno je srce i drugi

nevoljni misi¢i (Emery, 2002).

Za svaku distrofiju karakteristi¢ne su odredene enzimske promjene. Kod majki nositeljica gena
za mi$i¢nu distrofiju primje¢ujemo povecanje enzima MB-CPK. Oboljeli se nerijetko lijece od
bolesti jetre, zbog nemogucénosti prepoznavanja osnovne bolesti, odnosno uzroka povecanja tog
enzima (DDZ, 2021).

Roditelji djeteta oboljelog od misi¢ne distrofije lijeniku ¢e se javiti onda kada primijete da je
njihovo dijete ,,mlohavo®, odnosno hipotono te ima abnormalnu misi¢nu slabost. Takoder, uz
ove simptome, javit ¢e se 1 teSkoce disanja, teSkoce hodanja, “gegajuc¢i“ hod i abnormalno

povecéani misici potkoljenica (DDZ, 2021).



Misiéne distrofije uzrokovane su genetskim defektima koji uzrokuju propadanje misi¢a. Pa su
tako Duchenneova i Beckerova distrofija uzrokovane defektima gena na X kromosomu Koji
kontrolira proizvodnju distrofina, miSi¢nog proteina. Specifican uzrok ostalih oblika distrofija

je, nazalost, jo$ uvijek nepoznat (DDZ, 2021).
Devet je glavnih oblika miSi¢ne distrofije:

. Miotona miSi¢na distrofija

. Duchenneova misi¢na distrofija

. Benigna (Beckerova) miSi¢na distrofija

. Pojasni oblik miSi¢ne distrofije

. Facioskapulohumeralna misi¢na distrofija

. Kongenitalne miSi¢ne distrofije

. Okulofaringealna distrofija

. Distalna distrofija

. Emery-Dreifuss mi$i¢na distrofija (DDZ, 2021).

O© 00 ~N & »n K~ W N =~

Pojedini se oblici razlikuju po dobi nastanka bolesti (rano djetinjstvo, srednja dob ili kasnije),
tezini simptoma, zahva¢enim miSi¢ima, brzini napredovanja bolesti te nacinu nasljedivanja
bolesti. Od nekih oblika distrofije obolijevaju isklju¢ivo muskarci. Takoder, neki pojedinci
mogu imati blage simptome koji vrlo sporo napreduju, dok drugi imaju teSke simptome koji se
brzo pogorSavaju i oni umiru do 20. godine Zivota. Zahvaljujuci napretku medicine, zivotni

vijek oboljelih se produzuje, a kvaliteta zivota konstantno poboljsava (DDZ, 2021).

Miotona miSi¢na distrofija se joS naziva i Steinertova bolest. Najces¢i je oblik miSi¢ne
distrofije u odraslih koji pogada i Zene, i muskarce. Prvi simptomi se javljaju od djetinjstva pa
sve do odrasle dobi. Neki rijetki nasljedni oblici ove bolesti mogu se javiti i kod novorodencadi.
Sam naziv bolesti dolazi od simptoma zvanog miotonija, a odnosi se na produzeni gr¢ ili
ukocenje miSica nakon miSiénog rada. Simptom se obi¢no pogorSava pri hladnijim
temperaturama. Bolest uzrokuje miSi¢nu slabost, a pogada 1 srediSnji ziv€ani sustav, srce, oci,
probavni sustav i endokrine Zlijezde. Oc¢ekivani zivotni vijek oboljelih je skracen (DDZ, 2021).
Lijecenje ukljucuje farmakoterapiju za kontrolu miotonije, kao i noSenje aparata koji smanjuju

polozajne deformacije stopala (MSD, 2021).
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Duchenneova miSi¢na distrofija najcesci je oblik misi¢ne distrofije kod djece. Bolest zahvaca
musku djecu, a simptomi se javljaju izmedu 2. i 6. godine zivota. Prvi simptomi se javljaju u
podru¢ju misi¢a natkoljenice i zdjelice. Dijete otezano ustaje, ima “gegajuci“ hod te se
pojavljuje deformacija kraljeznice (hiperlordoza). Uz prethodno navedeno, javljaju se i atrofije
koje zahvacaju miSic¢e ruku i trupa. Takoder, nastaju i veliki deformiteti te kontrakture. Ve¢ u
dobi od 15 godina osoba oboljela od Duchenneove misi¢ne distrofije ne moze hodati. Nerijetko

je ve¢ u 12. godini Zivota potrebno koristiti invalidska kolica (DDZ, 2021).

Kasnije se javljaju smetnje rada srca i disanja, zbog zahvacenosti misic¢a srca i medurebrenih
miSi¢a. Smrt najcesce nastupa u drugom ili tre¢em desetljecu zivota. U njezi oboljelih vazno je
sprjecavati upale uzrokovane nemoguénos$cu kretanja. Za bolest su tipi¢ne i psudohipertrofije -
povecana masa miSi¢a na racun vezivnog i masnog tkiva. Misi¢i su tvrdi i neelasti¢ni. Gowersov
znak je tipican dijagnosticki znak, a oznacava uspravljanje oboljelog koristeci vlastite noge -

oboljeli se rukama hvata za svoje noge i tako uspravlja (DDZ, 2021).

Beckerova miSi¢na distrofija donekle je slicna Duchenneovoj distrofiji. Simptomi se javljaju
kasnije i napreduju nesto sporije. Javlja se kod muskaraca izmedu 2. i 16. godine Zivota,
ponekad i u 25. U svom kasnijem stadiju, bolest zahvaca srce. TezZina bolesti varira od 0sobe
do osobe. Oboljeli obi¢no zive do 30. godine, a ponekad i duze (DDZ, 2021).

Beckerova i Duchenneova miSi¢na distrofija su neizljecive. Fizikalnom terapijom i vjeZbanjem
sprjecava Se trajno stezanje miSica oko zglobova. Ponekad oslobadanje stisnutih, bolnith misic¢a

zahtijeva kirurski zahvat (MSD, 2021).

Ispituje se i kortikosteroidni lijek prednison koji bi potencijalno mogao privremeno olaksati
misi¢nu napetost. U procesu ispitivanja je i gensko lije¢enje kojim bi se miSi¢e osposobilo za
stvaranje distrofina (MSD, 2021). Od velike je vaznosti i savjetovanje obitelji oboljelih od
Duchenneove ili Beckerove misi¢ne distrofije. Preporucuje im se geneti¢ko testiranje u svrhu

procjene rizika prelaska obiljezja misi¢ne distrofije na njihovu djecu (MSD, 2021).

Pojasna distrofija javlja se u tinejdzerskoj dobi ili kasnije. Pogada oba spola, a najcesce
uzrokuje progresivnu slabost koja pocinje u bokovima te zahvaca ramena, ruke i noge. Unutar
dvadeset godina hodanje postaje tesko ili nemoguce. Bolesnici dozive stariju dob (DDZ, 2021).

Cilj lijecenja je sprjecavanje kontraktura (MSD, 2021).

Naziv facioskapulohumeralna odnosi se na lice (facies), lopatice (scapula) i nadlakticu

(humerus), odnosno misice koji pokrecu te dijelove tijela. Ovaj oblik bolesti javlja se kod oba
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spola, najéesce od 12. godine pa nadalje. Bolest napreduje sporo, s povremenim periodima
onesposobljenja misica te njihove slabosti. Tezina bolesti je varijabilna, odnosno bolest moze
biti vrlo blaga ili vrlo teska. Javljaju se problemi s hodanjem, zvakanjem, gutanjem i govorom.
Misi¢i lica se grée pa cijelo lice izgleda poput maske. 50% oboljelih moze hodati cijeli Zivot, a
zivotni vijek nije skracen (DDZ, 2021). LijeCenje je usmjereno na ocuvanje funkcije uz pomo¢

fizikalne terapije (MSD, 2021).

Kongenitalna misi¢na distrofija je, kao $to naziv kaze, bolest prisutna pri rodenju. Prirodena
misi¢na distrofija sporo napreduje i pogada oba spola. Dva su oblika bolesti: Fukuyama i
kongenitalna miSi¢na distrofija s deficitom merozina. Uzrokuju miSi¢nu slabost odmah po
rodenju ili nakon nekoliko mjeseci. Uz to se javljaju i skrac¢enja misic¢a koja uzrokuju probleme
sa zglobovima. Fukuyama oblik je karakteristican po abnormalnostima u mozgu i ¢estim

gréevitim napadajima (DDZ, 2021).

Naziv okulofaringealna odnosi se na oc¢i (oculus) i zdrijelo (pharynx). Obolijevaju oba spola
u svojim 40-im, 50-im i 60-im godinama zivota. Bolest napreduje sporo, a simptomi su slabost
o¢nih misica, facijalnih misi¢a te otezano gutanje. U kasnijoj fazi javlja se i slabost ramenih i
zdjelicnih miSi¢a. Postoji moguénost guSenja hranom, uslijed nemoguénosti gutanja i Ceste

upale plu¢a (DDZ, 2021).

Distalna miSi¢na distrofija rijedak je oblik misi¢ne distrofije koji pogada oba spola. Uzrokuje
slabost distalnih miSi¢a (udaljenih od trupa) - podlaktica, Saka, potkoljenica i stopala. Simptomi
Su nesto blazi u odnosu na ostale oblike miSi¢ne distrofije, sporo napreduju 1 zahvacaju manji

broj misi¢a u odnosu na ostale oblike (DDZ, 2021).

Emery-dreifuss misi¢na distrofija rijedak je oblik misi¢ne distrofije. Javlja se od djetinjstva
do 14. ili 15. godine Zivota. Bolest zahvaca isklju¢ivo muskarce. Uzrokuje slabljenje misic¢a
ramenog pojasa, nadlaktica i potkoljenica. Javljaju se i sréani problemi koji se mogu ocitovati
1 kod nosioca gena, odnosno onih koji nose geneticku informaciju za bolest, ali je nikada u
potpunosti ne razvijaju (majke i sestre oboljelih). Rano tijekom bolesti karakteristi¢na su i
skrac¢enja misica. Slabost moze zahvatiti prsa i zdjelicnu muskulaturu.Simptomi bolesti su

nesto blazi nego kod ostalih oblika miSi¢ne distrofije te bolest napreduje sporije (DDZ, 2021).

LijeCenje je usmjereno na sprjecavanje kontraktura. Oboljeli mogu patiti i od abnormalnosti

sréane provodnosti, §to se moze rijeSiti ugradnjom pacemakera (MSD, 2021).
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Slika 2 Gowersov znak

1.4. Dravet sindrom

Dravet sindrom rijedak je oblik epilepsije s pocetkom u ranom djetinjstvu. Prvi put je opisan
1978. godine od strane francuske neuropedijatrice Charlotte Dravet, po kojoj je sindrom dobio
ime. Raniji naziv za sindrom bio je teska mioklona epilepsija dje¢je dobi ili SMEI, §to dolazi
od engl. Severe myoclonic epilepsy of infancy, a koristio se i naziv teSka polimorfna epilepsija
djec¢je dobi (Dravet sindrom Hrvatska, 2021).

Sindrom karakterizira pojava febrilnih 1 afebrilnih, generaliziranih i Zari$nih, klonickih ili
tonicko-kloni¢kih epileptickih napadaja koji se javljaju u prvoj godini zivota u inace zdravog
djeteta, urednog mentalnog i motori¢kog razvoja. Klinicki tijek obiljeZen je progresijom drugih
oblika epileptickih napadaja. Neki od njih su miokloni, atipi¢ni apsans i ZariSni napadaji. Sve
vrste epileptickih napadaja rezistentne su na antiepilepticke lijekove. Psiho-motorno
zaostajanje postaje vidljivo tijekom druge godine Zivota. Javljaju se i razliCiti poremecaji
ponasanja. Medunarodna liga protiv epilepsije Dravet sindrom Kklasificira kao epilepticku
encefalopatiju, stanje u kojem epilepti¢ka abnormalnost i napadaji pridonose progresivnom

poremecaju cerebralne funkcije, kognitivnom zaostajanju ili regresiji (Engel, 2001).

Postavljanje dijagnoze je zahtjevno i temelji se na klinickim kriterijima tijekom prve godine
zivota. Ti klinicki  kriteriji  ukljuCuju teski epilepticki napadaj bez znacajne

elektroencefalografske (EEG) paroksizmalne aktivnosti, isklju¢enje ostalih mogucih uzroka
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epileptickih napadaja i inicijalno normalan psihomotorni razvoj (Hattori, Ouchida, Ono,
Miyake, Maniwa, Mimaki, Ohtsuka, Ohmori, 2008).

Kod mnoge djece razvija se i poremecaj iz spektra autizma, ADHD i poremecaj senzorne
integracije. Nerijetko je usporen i razvoj govora. Neki od popratnih simptoma su poremecaj
spavanja te poremecaj hranjenja. Posljedi¢no dolazi do usporenog tjelesnog rasta (Dravet

sindrom Hrvatska, 2021).

Nadalje, u klini¢koj slici sindroma javljaju se i problemi s ravnotezom i kretanjem, hipotonija,
teSkoce koordinacije te ortopedski problemi. Uobicajen je i poremecaj vegetativnog zivéanog
sustava koji ukljucuje poremecaj termoregulacije, smanjeno znojenje, ubrzan rad srca, usporenu
probavu i cirkulaciju krvi. Cesta je i fotosenzitivnost. Djeca oboljela od Dravet sindroma
slabijeg su imuniteta i sklona su infekcijama di$nih puteva, usiju i crijeva. Kod 80% pacijenata
s Dravet sindromom utvrdeno je postojanje mutacije na SCN1A genu. Ovaj gen sadrzi genetski
kod za stvaranje proteina koji kontroliraju kretanje natrij iona nasim tijelom. Promjene na
SCN1A genu mogu uzrokovati gresku funkcioniranja ovog proteina. Greska u ionskom kanalu
moze uzrokovati napadaje, medutim, ne¢e svaka mutacija na navedenom genu uzrokovati

Klinicku sliku tipi¢nu za Dravet (Dravet sindrom Hrvatska, 2021).

Kao $to je ve¢ navedeno, pocetni napadaji kod Dravet sindroma najéesce se javljaju u prvoj
godini Zivota 1 to u obliku generaliziranih tonicko-kloni¢kih napadaja produzenog trajanja
(dulje od 5 minuta). Popraceni su poviSenom tjelesnom temperaturom pa se obi¢no prvo
posumnja ne febrilne konvulzije, ¢iji je ishod povoljan (rijetko se pojavljuju, kratko traju i
nakon odredene godine zivota prestaju). U slucaju sindroma Dravet, stvari idu nesto drugacijim
tokom. Nakon pocetnih napadaja, javljaju se i generalizirani toni¢ko-kloni¢ki napadaji,
neovisno o povisenoj tjelesnoj temperaturi, kao i parcijalni napadaji, miokloni napadaji, atipi¢ni
apsansi, tonic¢ki napadaji, atonicki napadaji itd. Generalizirani tonicko-klonicki napadaj se jos
naziva i grand mal ili veliki napadaj, jer uslijed ovakvog napadaja dolazi do gubitka svijesti i
gréenja cijelog tijela. Osoba pojacano luci slinu iz usta, a ¢esto dolazi i do ugriza jezika.
Generalizirani napadaj je napadaj u ¢ijem pocetku istovremeno sudjeluju bioelektri¢na izbijanja
iz kore obje hemisfere velikog mozga, za razliku od parcijalnog napadaja. Apsans takoder spada

u generalizirani napadaj (Dravet sindrom Hrvatska, 2021).

Parcijalni (zarisni ili fokalni) napadaj zapocinje abnormalnim bioelektri¢énim izbijanjima u
ograni¢enom podrucju kore velikog mozga. Moze se manifestirati na vrlo razlicite nacine, npr.

trzajevima jednog dijela tijela, osje¢ajem utrnulosti jednog dijela tijela, zmirkanjem, osje¢ajem
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mucnine itd. Parcijalni napadaj moze biti jednostavni, prilikom kojeg svijest pojedinca ostaje
netaknuta, kompleksni koji uzrokuje suzenu svijest te parcijalni napadaj sa sekundarnom
generalizacijom koji pocinje U ograni¢enom podruc¢ju kore jedne mozdane hemisfere, a zatim
se sporije ili brze Siri u obje mozdane hemisfere. Kompleksni parcijalni napadaj sa sobom
nerijetko nosi nemoguénost reagiranja na dozivanje, zbunjenost te ponekad automatske pokrete
(mljackanje, lutanje, mumljanje). Tonicki napadaj uzrokuje iznenadnu ukoc¢enost misica, dok
se kloni¢ki napadaj manifestira ritmickim trzajima miSic¢a. Nadalje, kod atoni¢kog napadaja
dolazi do iznenadnog popustanja normalne miSi¢ne napetosti. Vrlo ¢esto uzrokuje ozljede, jer
osoba u trenutku napadaja iznenadno pada. Miokloni napadaj manifestira se kao iznenadni trzaj
koji zahvaca jedan ili vise miSica. Ponekad se manifestira i trzajem ramena i ruku ili klonu¢em

glave. Nagli mioklonizam moze uzrokovati pad (Dravet sindrom Hrvatska, 2021).

Apsans (naziv dolazi od franc. absence, §to znac¢i odsutnost) je vrsta epileptickog napadaja koji
se ocituje zagledavanjem, odnosno kratkotrajnim poremecajem svijesti pojedinca. Kod tzv.
atipi¢nog apsansa napadaj se moze manifestirati i treptanjem, pokretom oc¢nih jabucica ili
kratkotrajnim trzajima nekog dijela tijela. U odredenoj dobi djetetova zivota mogu se javiti i
no¢ni napadaji. Javljaju se prilikom izmjena razli¢itih faza sna. Roditelji mogu pomoc¢u pulsnog
oksimetra pratiti otkucaje djetetova srca te razinu Kisika, a uredaj ¢e se oglasiti alarmom u
slu¢aju promjene navedenih vrijednosti i tako smanjiti roditeljski strah od nemogucnosti
zamjeéivanja napadaja kod vlastitog djeteta. Nadalje, postoje i epilepti¢ki monitori za madrace
(EMFIT) koji se oglasavaju u slu¢aju tonic¢ko-kloni¢kog napadaja ili u slu¢aju da osoba napusti

krevet (Dravet sindrom Hrvatska, 2021).

Kod pacijenata oboljelih od Dravet sindroma moZe se javiti bilo koja vrsta epileptickog
napadaja. Posebno je opasno stanje nazvano epilepticki status ili status epilepticus. U ovom
slucaju epilepticki napadaj traje znatno duZe nego Sto bi se moglo ocekivati. Pa tako napadaj
moze trajati 1 do pola sata ili ¢e ubrzo nakon prestanka jednog odmah nastupiti drugi, bez da
osoba izmedu napadaja dode svijesti. Ovakvo stanje zahtijeva hitnu medicinsku intervenciju,

kako ne bi doslo do problema s disanjem ili oStecenja mozga (Dravet sindrom Hrvatska, 2021).

Dravet sindrom podrazumijeva i rizik od pojavljivanja jos jednog nesvakidasnjeg stanja,
zvanog SUDEP. SUDEP je iznenadna, neoc¢ekivana smrt u epilepsiji (engl. Sudden unexpected
death in epilepsy). Ova tema je posebno osjetljiva za roditelje djece oboljele od sindroma
Dravet, ali je od velike vaznosti roditeljima pruziti sve potrebne informacije te ih upoznati sa
Maksimalna kontrola napadaja smatra se najboljom prevencijom epileptickih statusa i
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iznenadne neocekivane smrti u epilepsiji. Dobra kontrola napadaja, odnosno otkrivanje
najucinkovitijeg tretmana za isti zahtijeva kvalitetnu suradnju s lije¢nicima. Napadaji se nastoje

kontrolirati lijekovima, dijetama ili alternativnim metodama (Dravet sindrom Hrvatska, 2021).

LijeCenje oboljelih nije ohrabrujuce i od velike je vaznosti bliska interakcija izmedu lije¢nika i
obitelji. Nuzno je izbjegavati dugotrajne generalizirane ili jednostrane epilepticke statuse
provocirane infektivnim bolestima i hipertermijom. Najuéinkovitiji antiepilepticki lijekovi su
valproat, benzodiazepini (diazepam, klonazepam, klobazam), stiripentol i topiramat.
Stiripentol, u kombinacija s valproatom i klobazamom, jedini je AEL koji se, u kontroliranim
uvjetima, pokazao djelotvornim kod veéine pacijenata (Chiron, Marchand, Tran, Rey, d’Athis,

Vincent, Dulac, Pons, 2000).

Odobren je od strane Europske agencije za lijekove i postupno se uvodi u klini¢ku praksu.
Farmakolosko lijeCenje u slucaju sindroma Dravet nikad nije u potpunosti suprimiralo
epilepticke napadaje. 1z navedenog razloga potrebno je pribjegavati racionalnoj
polifarmakoterapiji istovremenim lije¢enjem s vise AEL-a, u cilju smanjenja broja i trajanja
napadaja, uz maksimalno poticanje kognitivnog razvoja. Savjetuju se i periodi¢ne
neuropsiholoske evaluacije pomocu kojih bi se prepoznali ¢imbenici odgovorni za kognitivno
zaostajanje, bilo da se radi o tijeku bolesti ili utjecaju slozene polifarmakoterapije (Radi¢

Nisevi¢, Prpi¢, Sasso, 2015).

Slika 2 Dravet sindrom
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1.5. Ahondroplazija

Ahondroplazija je najceS¢a kosStana displazija, s prosjenom incidencijom od 1:26 000
porodaja. U literaturi incidencija varira od 1:10 000 do 1:70 000 (Superti-Furga, Rossi,
Steinmann, Gitzelmann, 1996).

U novorodenackoj dobi klinicka slika bolesti relativno je blaga (porodajna duzina je obi¢no 46-
48 cm), a postaje izrazitija s vremenom (Hunter, Bankier, Rogers, Sillence, Scott, 1998). S
vremenom ukljucuje disproporcionalno smanjeni rast, karakteristi¢an oblik glave, promjene na
kraljeznici, zdjelici i ekstremitetima. Glava se ¢ini nesto ve¢om, ¢elo je izboceno, korijen nosa
udubljen te je gornja Celjust relativno mala, a donja izboc¢ena. U oboljelih se, na kraljeZnici,
uocava jaka lumbalna lordoza, skraceni ekstremiteti 1 zdepasti prsti jednake duljine. Muskarci
oboljeli od ahondroplazije obi¢no narastu do 130 cm, a zene 123 cm. Bolest se nasljeduje

autosomno dominantno i podjednako zahvaca djecake i djevojcice (HDRB, 2021).

lako se ahondroplazija ubraja u blaze koStane displazije i bolesnici su obi¢no normalne
inteligencije i vode normalan zivot, dio bolesnika se susrece s razli¢itim komplikacijama.
Najteza komplikacija u bolesnika s ahondroplazijom je suzenje cervikalnog dijela spinalnog
kanala i/ili foramen magnuma s kompresijom medule, neurolo$kim ispadima poput tetrapareze,
centralno uzrokovanim apneama i moguéno$c¢u smrtnog ishoda. Tako odrasla osoba oboljela
od ahondroplazije ima transverzalni promjer foramen magnuma, kao prosje¢no novorodence, a
sagitalni kao dijete u dobi od dvije godine. Nerijetko se oboljeli susre¢u i s respiratornim
tegobama uslijed premalog toraksa ili opstrukcije gornjeg dijela di$nog sustava. Javljaju se i
makrocefalija, hidrocefalus, hipotonija, hiperekstenzibilnost zglobova, ¢este upale srednjeg
uha, s moguéno$c¢u slabljenja sluha i kasnjenja u jeziénom razvoju. Takoder, pretilost i
malokluzija su neke od potencijalnih popratnih komplikacija. Kod odredenog postotka
bolesnika (11%) se, u sklopu Velike medunarodne serije iz 1998., koja je obuhvatila 193
oboljelih iz SAD-a, Britanije, Kanade i Australije, javila i potreba za ventrikuloperitonejskom
drenazom, zbog pojave makrocefalije i hidrocefalusa. Kod 17% oboljelih javila se i potreba za
osteotomijama tibija (Hunter i sur., 1998).
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Ahondroplazija je uzrokovana mutacijom u FGFR3, a otkrivene su i njegove dvije mutacije
koje takoder uzrokuju bolest. Vise od 80% oboljelih ima zdrave roditelje, a bolest je posljedica

.....

radanje drugog djeteta s istom dijagnozom (Videnovi¢, Miti¢ Koci¢, Videnovié, 2018).

Terapija za ahondroplaziju prakti¢ki ne postoji, ali se u posljednje vrijeme pokusava tretirati
hormonom rasta. Oboljeli podvrgnuti ovoj terapiji jo$ nisu dosegli odraslu dob, pa je njena
ucinkovitost jo§ uvijek nepoznata (Videnovi¢ i sur., 2018). Istie se vaznost prenatalnog
savjetovanja trudnica. Rutinskim prenatalnim ultrazvu¢nim pregledom se, u drugom trimestru,
moze otkriti skracenje dugih kostiju kod fetusa s ahondroplazijom, $to je dovoljno za davanje
savjeta, ali ne i za postavljanje definitivne dijagnoze ahondroplazije. Ona se moze postaviti
prenatalno, odredivanjem specificne mutacije iz materijala dobivenog biopsijom,
amniocentezom ili kordocentezom, kao i postnatalno, klinickim, radiografskim i genetskim

ispitivanjem (Videnovi¢ i sur., 2018).

Analizu mutacija gena FGFR3 mogucde je u€initi u Klinici za dje¢je bolesti Zagreb, Referentni
centar Ministarstva zdravstva RH za pracenje kongenitalnih anomalija, Klai¢eva 16 (HDRB,

2021).

Slika 3 Ahondroplazija
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1.6. Osteogenesis imperfecta

Osteogenesis imperfecta, poznata i kao bolest lomljivih kostiju, je fenotipski i genetski
heterogena skupina nasljednih kosStanih displazija (Marini, Forlino, Cabral, Barnes, San
Antonio, Milgrom, Hyland, Ko"rkko”, Prockop, De Paepe, Coucke, Symoens, Glorieux,
Roughley, Lund, Kuurila-Svahn, Hartikka, Cohn, Krakow, Mottes, Schwarze, Chen, Yang,
Kuslich, Troendle, Dalgleish,Byers, 2007). Radi se o grupi genetskih poremecaja Kkoju
karakterizira povecana krhkost kostiju, mala koStana masa i podloznost frakturama kostiju
razli¢ite ozbiljnosti. Cesto se dogadaju lomovi, ponekad zbog male ili nikakve fizi¢ke traume.
U teZim se slucajevima mogu dogoditi 1 prije rodenja. Bolest mozZe biti popracena gubitkom
sluha, dentalnim problemima, plavkastom bojom bjeloo¢nica te hipermobilno$éu zglobova
(HSRB, 2021).

Dijagnoza osteogenesis imperfecte obi¢no ovisi o obiteljskoj anamnezi i klini¢koj slici koju
karakteriziraju frakture (prijelomi) tijekom prenatalnog razdoblja, pri rodenju ili u ranom
djetinjstvu. Dijagnoza se moze potvrditi genetickim testom (Marini, Forlino, Béachinger,

Bishop, Byers, De Paepe, Fassier, Fratzl-Zelman, Kozloff, Krakow, Montpetit, Semler, 2017).

Bolest je poznata jo§ od ranih 1980-ih, kao dominantno nasljedna bolest uzrokovana mutacijom
u bilo kojem od gena zaduzenih za kodiranje akolagen tipa I (COL1Al i COL1A2) koji je
glavna komponenta izvanstani¢nog matriksa koze i kostiju (Marini i sur., 2007). Godine 2006.
otkriveno je kako nove mutacije gena povezanih s kolagenom, s razli¢itim obrascima

nasljedivanja, uzrokuju osteogenesis imperfectu (Kang, Aryal, Marini, 2016).

U posljednjem desetljecu se pokazalo da (uglavnom) recesivni, dominantni i X povezani defekti
u Sirokom spektru gena, koji kodiraju proteine ukljuéene u sintezu, obradu, sekreciju i post-
translacijsku modifikaciju kolagena tipa I, kao i u proteinima koji reguliraju diferencijaciju i
aktivnost stanica zaduzenih za formiranje kostiju, uzrokuju osteogenesis imperfectu. Veliki broj
uzro¢nih gena zakomplicirao je klasi¢nu klasifikaciju bolesti, 1 premda se novi sustav genetske

klasifikacije Siroko koristi, o njemu se i dalje raspravlja (Marini i sur., 2017).

Razlikujemo vise oblika osteogenesis imperfecte. Tipovi I do V se nasljeduju autosomno
dominantno. Tek mali postotak (5-10%) bolesnika pokazuje autosomno recesivni uzorak
nasljedivanja. Dijagnoza se postavlja klinicki (HSRB, 2021).
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Najblazi tip osteogenesis imperfecte je tip 1. Kod oboljelih ne dolazi do deformiteta dugih
kostiju, a tjelesna visina je normalna. Ponekad se, uslijed prosijavanja podleze¢ih krvnih Zila,
javljaju plave bjeloo¢nice. Broj lomova tijekom Zivota varira od 1 do 60 pa mozemo zakljuciti

kako su mogucénosti bavljenja fizickim aktivnostima, kao i misi¢na snaga, reducirani (HSRB,

2021).

Tip Il je najtezi tip bolesti. Naziva se jo§ i novorodenacki smrtonosni oblik ili osteogenesis
imperfecta congenita. Oboljeli i prije rodenja imaju ozbiljne frakture lubanje, kraljeznice i
dugih kostiju i ne mogu prezivjeti perinatalni porod. Dojen¢ad mogu izgubiti i sluh. S obzirom
na to da je lubanja dojenceta izrazito mekana, trauma tijekom poroda moze izazvati
intrakranijalno krvarenje i mrtvorodenost ili novorodenc¢e moze iznenada umrijeti tijekom prvih

nekoliko dana ili tjedana zivota (HSRB, 2021).

Tip 111 je nesto tezi i progresivniji oblik u odnosu na tip I. Karakteririziran je hipermobilno$c¢u
zglobova, kroni¢nom boli u kostima, miSi¢nom slabosti, deformitetima kostiju, lubanje i udova.

Takoder se javljaju i plave bjeloo¢nice i drugo. Frakture se javljaju ve¢ intrauterino (HSRB,
2021).

Tip 1V nije u potpunosti jasno definiran. Oboljeli od ovog tipa osteogenesis imperfecte mogu
imati koristi od terapija bifosfonatima. Oni povecavaju gusto¢u kostiju i smanjuju bolove u
kostima i ucestalost prijeloma. Fizikalna, radna terapija i ortopedska kirurgija mogu sprijeciti
prijelome i poboljsati funkciju (HSRB, 2021).
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Lijecenje ukljucuje kirursko 1 medicinsko lijeCenje koStanih abnormalnosti te lijeCenje drugih
komplikacija. Istrazuju se inovativniji pristupi zasnovani na genskoj i stani¢noj terapiji, kao i

na promjenama signalnog puta (Marini i sur., 2017).

Slika 4 Osteogenesis imperfecta

1.7. Amiotrofi¢na lateralna skleroza

Amiotroficna lateralna skleroza (ALS) teska je neurodegenerativna bolest koju karakterizira
progresivna slabost i atrofija voljnih popre¢noprugastih misica. Jedna je od najucestalijih
bolesti motornih neurona u odraslih (SDDH, 2021). Misi¢na atrofija uzrokovana je
degeneracijom motornih neurona primarnog motornog korteksa, kortikospinalnog trakta,
mozdanog debla i kraljeznicne mozdine. “Amiotrofija®“ se odnosi na denervacijsku atrofiju
misica, zbog degeneracije neurona prednjeg roga kraljezni¢ne mozdine. “Lateralna skleroza® je
pojam Kkoji se odnosi na sklerozu kortikospinalnog puta, zbog degeneracije motornih neurona u
primarnom motornom korteksu i zamjene s glija stanicama (Bucuk, Dijan, Tomic,
Sonnenschein, 2013).
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Pojavom simptoma bolest poprima kroni¢ni tijek. Bolest motornog neurona (BMN) zajednicki
je naziv za degenerativne bolesti motoneurona srediSnjeg ziv€anog sustava. ALS je prvi put
opisao 1969. godine francuski neurolog Jean Martin Charcot. Pored mi$i¢ne atrofije nastale
uslijed bolesti, uocio je i postojanje skleroze bo¢nih snopova kraljezni¢ne mozdine. Bolest je
po njemu dobila ime Charcotova bolest (Maladie de Charcot). U engleskom govornom podrucju
najéesce se koristi termin bolest motornog neurona (BMN). U SAD-u je pak poznata i kao
bolest Loua Gehriga, prema poznatom igracu bejzbola oboljelom od ove bolesti (Bucuk i sur.,
2013).

Ovisno o tome koji je motoneuron primarno zahvacéen, razlikujemo nekoliko oblika BMN-a.
Naziv nuklearna atrofija koristi se kada je degeneracijom zahvaéen donji motorni neuron
(DMN), odnosno motorne jezgre mozdanih Zivaca i motorne stanice prednjih rogova
kraljezni¢éne mozdine. Progresivna bulbarna paraliza naziv je za zahvacenost motornih jezgri

zivaca mozdanog debla (Karam, Scelsa, MacGowan, 2010).

Zahvacenost prednjih rogova kraljezni¢ne mozdine karakteristi¢na je za progresivnu misi¢nu

atrofiju (Visser, Vianney de Jong, de Visser, 2008).

Primarna lateralna skleroza progresivna je bolest gornjeg motornog neurona (GMN). Prezentira
se sa znakovima GMN-a i odsutnim ili minimalnim simptomima zahvacenosti DMN-a
(Gordon, Cheng, Katz, Pinto, Hays, Mitsumoto, Rowland, 2006).

Pocetni simptomi ALS-a uglavnom su neprimjetni, pa su ¢esto zanemareni. Simptomi ne
progrediraju istom brzinom, kao ni istim redoslijedom ili na istim mjestima. Spinalni oblik
bolesti javlja se kod otprilike 2/3 oboljelih. Pocetni simptomi su slabost, a potom Se javlja
atrofija malih miSi¢a Saka. Bulbarni oblik bolesti javlja se kod 1/3 oboljelih i zapocinje
smetnjama pri gutanju i govoru. Kod otprilike 5% oboljelih bolest zapocinje izoliranom
slabo$¢u respiratornih misi¢a koja se manifestira dispnejom, ortopnejom, nesanicom, jutarnjom
glavoboljom, umorom, anoreksijom, slabom Kkoncentracijom i Cestim promjenama
raspolozenja. Brza progresija simptoma karakteristi¢na je kod bulbarnog oblika ALS-a. Bolest
se najcesce javlja u dobi od 40 do 70 godina. Slabost osita i medurebrenih misi¢a onemogucuje
samostalno disanje oboljelih. Veliki broj oboljelih umire uslijed respiratorne insuficijencije,

najcesc¢e unutar dvije do pet godina od pocCetka simptoma. Tek mali postotak pacijenata prezivi
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10 ili viSe godina. Rana pojava bolesti omogucuje oboljelima duzi zivotni vijek. S obzirom na
to da ALS zahvaca samo motorne neurone, osjet vida, sluha, njuha i okusa ostaju nezahvaceni.

Kod vecine oboljelih nezahvacéeni ostaju i o¢ni misic¢i te mokra¢ni mjehur (SDDH, 2021).

Kod oboljelih se Cesto javljaju strah, depresija i anksioznost, a bolest ne utjeCe na njihovu

osobnost, inteligenciju i pamc¢enje (SDDH, 2021).

Bolest je neizljeciva, a 90% oboljelih umire unutar Sest godina od postavljanja dijagnoze (POSI,

2021). Medunarodni dan ALS-a obiljezava se svake godine 21. lipnja (POSI, 2021).

Slika 5 Stephen Hawking. ALS
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2.CILJ ISTRAZIVANIJA

Obzirom na slabo poznavanije rijetkih bolesti u javnosti te potrebe da se to promijeni, cilj ovog
istrazivanja bio je ispitati poznavanje rijetkih bolesti od strane studenata nekoliko fakulteta
Sveucilista u Zagrebu te osvijestiti postojanje rijetkih bolesti i pruziti osnovne informacije o

rijetkim bolestima opéenito, kao i informacije o nekoliko rijetkih bolesti.

3. METODE ISTRAZIVANIJA

Ispitivanje je provedeno na uzorku od 100 ispitanika. U istrazivanju su sudjelovali studenti
Edukacijsko-rehabilitacijskog fakulteta, Kinezioloskog fakulteta, Fakulteta prometnih
znanosti, Fakulteta elektrotehnike i1 racunarstva i1 Fakulteta strojarstva i1 brodogradnje
Sveucilista u Zagrebu. Studenti su ispunjavali online anketu o poznavanju rijetkih bolesti.
Anketa je pripremljena pomoc¢u obrasca Google docs. Anketa je ispitivala poznavanje pojma
Hrijetke bolesti”, moguénost samostalnog navodenja rijetke bolesti, razumijevanje vaznosti
prediktivnog geneti¢kog testiranja, kao i poznavanje pojedinih bolesti poput bulozne
epidermolize, miSi¢ne distrofije, Dravet sindroma, ahondroplazije, osteogenesis imperfecte i
amiotrofi¢ne lateralne skleroze. Anketa je sadrzavala i pitanja o pojavnosti rijetkih bolesti,
njihovom broju, kronoloskoj dobi pojavljivanja, broju oboljelih u svijetu, uzroku rijetkih
bolesti, broju rijetkih bolesti geneti¢kog podrijetla, broju oboljelih u Republici Hrvatskoj, kao
1 0 danu obiljezavanja rijetkih bolesti. Takoder, ispitivala je 1 znanje o nastanku naziva lijekova
za lijeCenje rijetkih bolesti (,,lijekovi sirocad*), kao 1 slaganje s tvrdnjama o vaZnosti
poznavanja rijetkih bolesti, Zelji za dodatnim usvajanjem znanja o rijetkim bolestima te vaznosti

prediktivnog geneti¢kog testiranja.
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4. REZULTATI ISTRAZIVANJA

U istrazivanju je sudjelovalo 100 ispitanika, od kojih je 77% Zena 1 23% muskaraca. Najveci
broj ispitanika (34 ispitanika) je u dobi od 23 godine. Od ukupnog broja ispitanika, 6 ispitanika
je u dobi od 19 godina, 16 ispitanika u dobi od 20 godina, 11 ispitanika u dobi od 21 godinu,
19 ispitanika u dobi od 22 godine, 8 ispitanika u dobi od 24 godine, 4 ispitanika u dobi od 25
godina te 2 ispitanika u dobi od 26 godina.

Od ukupnog uzorka, 31% cinili su studenti Edukacijsko-rehabilitacijskog fakulteta te 17%
studenti Kinezioloskog fakulteta. Nadalje, 14% ¢inili su studenti Fakulteta prometnih znanosti,
22% studenti Fakulteta elektrotehnike i raCunarstva i 16% studenti Strojarstva 1 brodogradnje
Sveucilista u Zagrebu. Dakle, 48% ispitanika iz podru¢ja druStvenih znanosti 1 52% iz podrucja

tehni¢kih znanosti.

Najveci broj sudionika je na petoj godini fakulteta, odnosno 27%, 22% sudionika je na drugoj

godini, 20% na tre¢oj, 20% na Cetvrtoj te 11% na prvoj.

Na pitanje o poznavanju pojma ,.rijetke bolesti, 14% ispitanika odgovara kako nikada nisu ¢uli
za pojam ,.rijetke bolesti®, a 86% ispitanika odgovara kako su ¢uli za pojam ,,rijetke bolesti‘.
Razlika izmedu studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta na varijabli poznavanja
pojma ,rijetke bolesti je statisticki znacajna (hi-kvadrat= 4,605 (1), p<0,05) (grafikon 1,

tablica 1). Studenti drustvenih fakulteta su u prosjeku bolje upoznati s pojmom ,,rijetke bolesti.
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Grafikon 1 ,Jeste li ¢uli za pojam “rijetke bolesti“?*
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Tablica 1 Razlika izmedu studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta na varijabli

poznavanja pojma ,.rijetke bolesti*

N

Median

Chi-Square

Df

Asymp. Sig.

Yates' Continuity Correction Chi-Square
Df
Asymp. Sig.

1,0000
4,605

,032
3,450

,063

1z rezultata istrazivanja uoavamo da najveci broj ispitanika (54,08%) kao izvor iz kojeg su ¢uli
za rijetke bolesti, navode internet. Veci broj ispitanika (16,33%) navodi i profesore kao jedan
od izvora. O rijetkim bolestima su ¢uli i od obitelji (13,27%), prijatelja (7,14%), u medijima

(5,10%) ina TV-u (4,08%) (grafikon 2).

Grafikon 2 ,,Izvor iz kojeg sam cuo/Cula za rijetke bolesti*
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Od ukupnog broja ispitanika, 74% ispitanika bi se, u sluaju oboljenja nekog od ¢lanova njihove

obitelji, odlucilo na prediktivno geneticko testiranje, kako

bi doznali imaju 1i naslijedenu

promjenu u genu. 26% ispitanika ipak ne bi napravilo test (grafikon 3). Razlika izmedu

studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta na varijabli prediktivnog genetickog

testiranja nije statisticki znacajna.
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rijetke bolesti, biste li napravili prediktivni geneticki
test, kako biste doznali imate li naslijedenu promjenu u
genu?
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Grafikon 3 ,,U slu¢aju da netko unutar Vase obitelji boluje od neke rijetke bolesti, biste li

napravili prediktivni geneticki test, kako biste doznali imate 1i naslijedenu promjenu u genu?*
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Nadalje, 53% ispitanika navodi kako ne moze samostalno navesti jednu rijetku bolest, dok 47%
ispitanika navodi da moze (grafikon 4). Razlika izmedu studenata tehnic¢kih i studenata
drustvenih fakulteta na varijabli samostalnog navodenja rijetke bolesti nije statisticki znacajna.
Bolesti koje su sudionici samostalno naveli kao rijetke su kongenitalna adrenalna hiperplazija,
Gaucherova bolest, apneja, lupus, cisticna fibroza, Huntingtonova bolest, bulozna
epidermoliza, cisticna fibroza, Miller Fisherov sindrom, Moyamoya, sindrom Down, Prader-
Willi sindrom, sarkoidoza, artrogripoza, trombocitopenija, amiloidoza, Touretteov sindrom,
Angelmanov sindrom, miSi¢na distrofija, multipli mijelom, polihondritis, hemofilija, sindrom
Bloom, alopecija areata, pemphigus wvulgaris, multipli mijelom, Hodgkinov limfom i

osteogenesis imperfecta.
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Grafikon 4 ,,Mozete li samostalno navesti jednu rijetku bolest?*

28



Od ukupnog broja ispitanika, 83% navodi kako nikada nisu €uli za buloznu epidermolizu, a njih
17% je (grafikon 5). Razlika izmedu studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta na

0voj varijabli nije statisticki znacajna.
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Grafikon 5 ,,Jeste li ¢uli za buloznu epidermolizu?“

Sto se ti¢e mii¢ne distrofije, ¢ak 98% ispitanika navodi da su ¢uli za bolest, a tek 2% nije
(grafikon 6). Ni na ovoj varijabli razlika izmedu studenata tehnickih i studenata drustvenih

fakulteta nije statisticki znacajna.
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Grafikon 6 ,,Jeste li ¢uli za miSi¢nu distrofiju?*
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Za Dravet sindrom je ¢ulo tek 11% ispitanika, dok njih 89% nije (grafikon 7). Razlika izmedu

studenata tehnickih i studenata druStvenih fakulteta na ovoj varijabli nije statisti¢ki znacajna.
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Grafikon 7 ,,Jeste 1i ¢uli za Dravet sindrom?

Nadalje, za ahondroplaziju je ¢ulo 24% ispitanika, a njih 76% nije (grafikon 8). Takoder, razlika

izmedu studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta nije statisticki znacajna.
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Grafikon 8 ,,Jeste li ¢uli za ahondroplaziju?*
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Za osteogenesis imperfectu je ¢ulo 35% ispitanika, a 65% nije (grafikon 9). Razlika izmedu

studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta ni na ovoj varijabli nije statisticki znacajna.
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Grafikon 9 ,,Jeste li ¢uli za osteogenensis imperfectu?*

Takoder, od ukupnog broja ispitanika, njih 63% navodi da su ¢uli za amiotrofi¢nu lateralnu

sklerozu, a njih 37% da nisu (grafikon 10). Razlika izmedu studenata tehni¢kih i studenata

drustvenih fakulteta na ovoj varijabli nije statisticki znacajna.
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Grafikon 10 ,,Jeste li ¢uli za amiotrofi¢nu lateralnu sklerozu (ALS)?
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Na pitanje o pojavnosti rijetkih bolesti, 38% ispitanika navodi da ne zna kod kojeg broja osoba
se pojavljuju. 7% ispitanika navodi kako se rijetke bolesti pojavljuju kod 1 od 1000 osoba, 9%
kod 1 od 2000 osoba, 4% kod 1 od 3000 osoba, 6% kod 1 od 6000 osoba te 36% ispitanika
navodi da se rijetke bolesti pojavljuju kod 1 od 10000 osoba (grafikon 11). Razlika izmedu

studenata tehnickih i1 studenata druStvenih fakulteta na ovoj varijabli nije statisticki znacajna.
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Grafikon 11 ,,Rijetke bolesti pojavljuju se kod:*
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Na pitanje o broju rijetkih bolesti, najveci broj ispitanika, odnosno 56% ne zna koliko ima
rijetkih bolesti. 12% ispitanika smatra kako je rijetkih bolesti od 100-500, 8% da ih je od 1000-
2000, 8% od 3000-5000, 13% od 6000-8000 i 3% ispitanika smatra kako postoji od 9000-10000
rijetkih bolesti (grafikon 12). Ne postoji statisticki znacajna razlika na varijabli broja rijetkih

bolesti izmedu studenata tehnickih i studenata drusStvenih fakulteta.
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Grafikon 12 ,,Koliko ima rijetkih bolesti?*
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Od ukupnog broja ispitanika, na pitanje ,,U kojoj kronoloskoj dobi se najéesce pojavljuju rijetke
bolesti?*, njih 9% odgovara kako se pojavljuju u dobi od 0-1 godine, njih 28% od 1-14 godine,
1% ispitanika smatra da se pojavljuju u dobi od 14-18 godine, 1% da se pojavljuju kod odraslih,
30% da se javljaju podjednako u svim dobima, a njih 31% navodi kako ne zna (grafikon 13).

Ne postoji statisticki znaCajna razlika izmedu studenata tehnickih i1 studenata druStvenih

fakulteta na varijabli kronoloske dobi pojavljivanja rijetkih bolesti.
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Grafikon 13 ,,U kojoj kronoloskoj dobi se najéesce pojavljuju rijetke bolesti?*
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Na pitanje o broju oboljelih od rijetkih bolesti u svijetu, 13% ispitanika navodi da je broj

oboljelih od 10-15 milijuna, 14% ispitanika navodi kako taj broj varira od 20-50 milijuna, 8%

smatra kako se radi o 75-150 milijuna oboljelih, tek 5% smatra da se radi o brojci od 300-350

milijuna, 2% ispitanika smatra kako taj broj prelazi 500 milijuna, a ¢ak je 58% ispitanika navelo

da ne zna o kojoj se brojci radi (grafikon 14). Razlika izmedu studenata tehnickih i studenata

drustvenih fakulteta na varijabli broja oboljelih od rijetkih bolesti u svijetu nije statisticki

znacajna.
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Grafikon 14 ,,Koliko osoba u svijetu boluje od rijetkih bolesti?*
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Da je uzrok rijetkih bolesti genetsko podrijetlo, smatra 58% ispitanika. Tek 2% ispitanika
smatra da se radi o infekcijama, 16% ispitanika da su nepoznati ¢imbenici ti koji uzrokuju
rijetke bolesti, a 24% ispitanika navodi kako ne zna koji je uzrok rijetkih bolesti (grafikon 15).
Ne postoji statisticki znacajna razlika izmedu studenata tehnickih i1 studenata drustvenih

fakulteta na ovoj varijabli.
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Grafikon 15 ,,Koji je najéesci uzrok rijetkih bolesti?
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Nadalje, od ukupnog broja sudionika, njih 8% smatra da je od 5-10% rijetkih bolesti geneti¢kog
podrijetla, 13% ispitanika navodi da se radi o postotku od 20%, 14% ispitanika smatra da je
50% rijetkih bolesti genetickog podrijetla, 23% ispitanika da je 80% rijetkih bolesti genetickog
podrijetla, a njih 42% navodi kako ne znaju o kojem se postotku radi (grafikon 16). Razlika
izmedu studenata tehnickih i1 studenata drustvenih fakulteta na navedenoj varijabli nije

statisticki znacajna.
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Grafikon 16 ,,Koliko % rijetkih bolesti je geneti¢kog podrijetla?*
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Na pitanje o broju oboljelih od rijetkih bolesti u Republici Hrvatskoj 5% ispitanika navodi da
se radi 0 100-500 oboljelih, 21% da se radi 0 500-1000 oboljelih, 7% ispitanika navodi kako se
radi 0 1000-2000 oboljelih. 13% ispitanika smatra da nema sluzbenih podataka o broju oboljelih
u Republici Hrvatskoj, a 54% ispitanika navodi kako ne znaju o kojoj se brojci radi (grafikon
17). Razlika izmedu studenata tehnickih i studenata druStvenih fakulteta na varijabli broja

oboljelih od rijetkih bolesti u Republici Hrvatskoj nije statisticki znacajna.
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Grafikon 17 ,,Koliko ima oboljelih od rijetkih bolesti u Republici Hrvatskoj?*
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Dan rijetkih bolesti se, prema miSljenju 1% ispitanika, obiljezava 15.3., a 21% ispitanika navodi
kako se obiljezava 28./29.2. 2% ispitanika smatra da je datum obiljezavanja Dana rijetkih
bolesti 10.10., 1% ispitanika da je 1,1., a njih 75% navodi kako ne zna kojeg se datuma
obiljezava Dan rijetkih bolesti (grafikon 18). Razlika izmedu studenata tehnickih i studenata

drustvenih fakulteta na navedenoj varijabli nije statisticki znacajna.
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Grafikon 18 ,,Kada se obiljezava Dan rijetkih bolesti*?

Prema odgovorima ispitanika, lijekovi za lije¢enje rijetkih bolesti se nazivaju jos i ,,lijekovi

siro¢ad* (orphan drugs) iz sljedecih razloga (grafikon 19):

e preskupi su

e od rijetkih bolesti uglavnom obolijevaju djeca koja ne Zive dugo

e zafarmaceutsku industriju nije profitabilno razvijati lijekove za mali broj ljudi

e lijekovi se koriste ciljano za jednu bolest, ne radi se o lijekovima $irokog spektra
e nemaju dokazani u¢inak

e nisu bas dobri

e teSko ih je za nabaviti itd.
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Mali broj ispitanika navodi to¢ne razloge nastanka naziva ,,lijekovi sirocad*. Razlika izmedu

studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta na varijabli naziva lijekova za rijetke bolesti

je statisticki znacajna ( hi-kvadrat= 6,417 (1), p<0,05) (tablica 2). Studenti drustvenih fakulteta

u prosjeku navode tocnije razloge za postojeci naziv lijekova za rijetke bolesti.
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Grafikon 19 ,,Zasto se lijekovi za lijeenje rijetkih bolesti zovu ,,lijekovi siro¢ad*?*

Tablica 2 Razlika izmedu studenata tehnickih i studenata drustvenih fakulteta na varijabli

naziva lijekova za rijetke bolesti

N

Median 2,0000

Chi-Square 6,417

df 1

Asymp. Sig. ,011

Yates' Continuity Correction Chi-Square 5,424
df 1
Asymp. Sig. ,020
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Na Likertovoj ljestvici, od ukupnog broja ispitanika, 40% se u potpunosti slaze s tvrdnjom

,,Vazno je poznavati rijetke bolesti*. Njih 35% se uglavnom slaze, 21% ispitanika se niti slaze,

niti ne slaze, a 4% se uglavnom ne slaze (grafikon 20).

Vaino je Eozna}rati
rijetke bolesti

WU potpunosti se slazem

B Uglavrom se slaZem

[hiti se staZzem, niti se ne
slaZem

|| Uglavnom =e ne slazem

CUopée se ne slazem

Grafikon 20 ,,Vazno je poznavati rijetke bolesti.*
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S tvrdnjom ,,Zelim naugiti vise o rijetkim bolestima® u potpunosti se slaze 36% ispitanika,

uglavnom se slaze 37%, njih 20% se niti slaze, niti ne slaze, 5% se uglavnom ne slaze, a 2% se

uopcée ne slaze (grafikon 21).
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CUopée se ne slazem

Grafikon 21 ,.Zelim nau¢iti vie o rijetkim bolestima.*
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S tvrdnjom ,,Prediktivno geneticko testiranje je vazno® u potpunosti se slaze 40% ispitanika,
27% se uglavnom slaze, 25% se niti slaze, niti ne slaze, njih 7% se uglavnom ne slaze, a 1%

ispitanika se uopce ne slaze s tvrdnjom (grafikon 22).
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Grafikon 22 ,,Prediktivno genetic¢ko testiranje je vazno.*
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Od ukupnog broja ispitanika, 34% se u potpunosti slaze s tvrdnjom ,,Prediktivno geneti¢ko
testiranje je vazno za planiranje obitelji“. Uglavnom se slaze 31% ispitanika, njih 24% se niti

slaze, niti ne slaze, 9% se uglavnom ne slaze, a 2% ispitanika s uopce ne slaze (grafikon 23).
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Grafikon 23 ,,Prediktivno geneticko testiranje je vazno za planiranje obitelji.*
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5. ZAKLJUCAK I PREPORUKE

Na osnovu rezultata dobivenih ovim istrazivanjem, moze se zakljuCiti kako je poznavanje
rijetkih bolesti od strane studenata prethodno navedenih fakulteta prilicno oskudno. Poznata
poslovica kaze da svijet ostaje na mladima. I zaista, studenti, kao mladi predstavnici svog
drustva, buduc¢i akademski gradani i borci za bolju buduénost, puno govore o drustvu op¢enito.

Sada se mozemo zapitati zelimo li drustvo u kojem vazne teme ostaju nepoznanica.

Poznavati rijetke bolesti jednako je vazno kao poznavati, primjerice, dijabetes ili poremeca;j iz
spektra autizma. Za dijabetes su ¢uli gotovo svi, a u zadnje vrijeme je i poremecaj iz spektra
autizma, zahvaljuju¢i neprekidnom i napornom ustrajanju na osvjes¢ivanju $ire javnosti od
strane struénjaka, prije svega edukacijskih rehabilitatora, a onda i ostatka multidisciplinarnog

tima, postao tema o kojoj se prica.

Poznavanje rijetkih bolesti te svijest o potrebama oboljelih od strane mladih ljudi pridonosi
mijenjanju stanja u cjelokupnom drustvu. Tako se razvija drustvo u kojem je svaki pojedinac
prepoznat i u kojem se promovira inkluzija u najvecoj mogucoj mjeri. Takoder, zajedniCkim
snagama moze se utjecati i na odluke onih u ¢ijim su rukama sudbine ljudi. Tako se mozda
jednog dana lijekovi za lijeCenje rijetkih bolesti nece vise nazivati ,lijekovi sirocad“ i oni,
kojima su toliko potrebni, nece ostati zakinuti za zivot koji im je dan, jer nisu nikada ni dobili
priliku da ga spase.

Edukacije na temu ,,rijetkih bolesti“ bi se mogle odrzavati upravo na fakultetima za vrijeme

nastave, naravno, u dogovoru s osobljem fakulteta na kojem bi se edukacije odrzavale.

Jedan od nacina edukacije mladih moZe biti provodenje zanimljivih radionica na temu rijetkih
bolesti. Takoder, na fakultetima se mogu odrzati i razli¢ite debate na istu temu, koje bi potakle
studente na razmisljanje o rijetkim bolestima i pobudile interes za stjecanje viSe znanja na tu
temu. Tako bi se moglo debatirati o, npr., nazivu ,,lijekovi siro¢ad®, o geneti¢kom testiranju i

sli¢no.

Isto tako, studenti vole natjecanja, pogotovo kada postoji moguénost osvajanja nagrade, pa bi
se studentima moglo odrzati kratko predavanje ili pustiti zanimljivi video na temu rijetkih
bolesti, nakon kojeg bi rjesavali kviz. Studente bi se moglo dodatno motivirati malim
nagradama, poput kutije napunjene slatkisima, Sarenim bookmarkom s nazivima rijetkih bolesti

isl
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Svaka osoba najbolje uci iz primjera i upoznavanje s oboljelima i njihovim zivotom, potrebama,
nadanjima moze biti najkonkretniji nacin upoznavanja s rijetkim bolestima. U tome su vazni
partneri Hrvatski savez za rijetke bolesti i Koalicija udruga u zdravstvu i oni mogu biti
posrednici u kontaktu s oboljelima od rijetkih bolesti koji bi sa studentima putem videa ili, ako
su u mogucnosti, uzivo podijelili svoje zivotne pri¢e i tako doprli do svijesti mladih nosioca

drustva.

Edukacija i osvje$¢ivanje su, dakle, prijeko potrebni, ali i itekako moguci. Vjerujem da je veé
ovo istrazivanje potaklo studente na razmisljanje i da ¢e u buduénosti tema rijetkih bolesti biti
cjelokupnom drustvu dobro poznata i da ¢e se ustrajati u omogucavanju $to vece kvalitete zivoti

1 mogucnosti lijecenja za sve oboljele.
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