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1. UVOD

Vulto-van Silfhout-de Vries sindrom je rijedak nasljedni sindrom okarakteriziran
intelektualnim oSteéenjem, oSteenjem govora, zakasnjelim psihomotornim razvojem,
ukljucujuéi 1 poremecaj iz spektra autizma. Prvi puta je opisan od strane Vulto-van Silfhouta

2014. godine u Nizozemskoj kod cetvero pacijenata (1).

Autizam je razvojni poremecaj koji utjeCe na socijalnu interakciju, ponaSanje i
komunikaciju. Takva djeca Cesto tesko razumiju drustvene signale i teZe izrazavaju svoje
potrebe, dok intelektualne teSkoce obuhvadaju Sirok raspon ogranicenja u kognitivnom

funkcioniranju (2, 3).

Roditelji igraju klju¢nu ulogu u zivotu djece s teSko¢ama, prvi su i najvazniji izvor
podrske, ljubavi i brige djetetu. Oni prvi primijete znakove teSkoca kod djeteta te potraZze stru¢nu
pomo¢. Kljucni su ¢lanovi tima koji sudjeluju u dijagnosticiranju i izradi individualnih planova

zdravstvene njege (4, 5).

Vazno je istaknuti da i roditelji trebaju podrSku kako bi se nosili s izazovima koji donosi
briga o djetetu s teSko¢ama u rastu i razvoju. Stvaranje mreZe podrske, pohadanje edukativnih
programa 1 terapija, kao i razmjena iskustva s drugim roditeljima mogu biti iznimno korisni za

roditelje u njthovoj skrbi za dijete s teSko¢ama u rastu i razvoju (6, 7).

U radu su opisani poremecaji iz spektra autizma, intelektualne teskoce 1 epilepsija koji

karakteriziraju Vulto — van Silthout de Vries sindrom.



2. CILJ RADA

Ciljevi zavr$nog rada su:

- Istraziti 1 analizirati dostupnu literaturu o Vulto-van Silthout de Vries sindromu

- Opisati znacajke 1 simptome kod djeteta s Vulto-van Silthout-de Vries sindromom

- Opisati mogucénosti terapijskih postupaka za dijete s Vulto-van Silfhout-de Vries
sindromom

- Opisati ulogu roditelja u zbrinjavanju djeteta s Vulto-van Silthout-de Vries sindromom

- Istaknuti ulogu medicinske sestre u skrbi za dijete s Vulto-van Silfhout-de Vries

sindromom.



3. METODE RADA

Literatura je u svrhu izrade rada pretraZzena koriStenjem elektronickih baza podataka
(Pubmed, Google znalac, Hr¢ak srce) i internetskih stranica relevantnog izvora. Kao kriteriji
ukljucivanja u pretrazivanju literature postavljeni su: hrvatski i engleski jezik. Klju¢ne rijeci:

autizam, VSVS sindrom, hipotonija, obitel;j.



4. REZULTATI

Vulto-van Silthout-de Vries sindrom je rijetka nasljedna bolest koja je karakterizirana
poremecajem intelektualnog razvoja i govora, odgodenim psihomotornim razvojem,

poremecajima u ponasanju i poremecajem iz spektra autizma te losSim kontaktom oc¢ima (1).

VSVS sindrom je prvi put opisao Vulto-van Silfhout 2014. godine u Nizozemskoj kod
cetiri pacijenata sa simptomima odgodenog psihomotornog i intelektualnog razvoja uz blago ili
potpuno odsutan govor (8). Prema dostupnoj literaturi u svijetu je trenutno opisano 27 slucajeva

VSVS sindroma (1).

Uz psihomotorne abnormalnosti, veéina pacijenata ima dodatne nespecifi¢ne znakove
kao S§to su hipotonija, poremecaj hoda, epilepticki napadaj, visok prag tolerancije na bol,

intelektualne teskoce i poremecaj spavanja.

VSVS se javlja kao rezultat patogene mutacija u zametku u genu DEAF1 . Kod djece s
promjenom na DEAF1 genu uocene su blage do umjerene intelektualne teskoce s ozbiljnim
ostecenjem ekspresivnog govora i blagim motorickim kasnjenjem. Kod troje od ¢etvero djece
koja su sudjelovala u istrazivanju uoceni su ozbiljni problemi u ponasanju koji su se sastojali od
autisticnog, hiperaktivnog, kompulzivnog i agresivnog ponasSanja s izrazitim promjenama
raspolozenja. Druge uo€ene abnormalnosti su bile ponavljajuce infekcije, visok prag boli i

abnormalni obrazac hoda (8).



4.1. Klinicka slika pacijenta s VSVS sindromom

Prvi opisan pacijent s VSVS sindromom je muski pacijent ruskog — ukrajinskog
podrijetla koji je primljen u zdravstvenu ustanovu u Moskvi. Pacijent se zalio na umor, slabost
miSica, gubitak tezine, proljev i oticanje donjih ekstremiteta. Navedeni simptomi su se pojavili
nakon terapije antibioticima. Uz navedene simptome kod pacijenta bila je prisutna regresija
razvoja, poremecaj iz spektra autizma i epilepsija. Osim toga, pacijent je imao zaostajanje u
rastu, kasnjenje u fiziCkom i seksualnom razvoju. Provedenim genetskim istrazivanjem bilo je
potrebno utvrditi uzrok poremecaja autisticnog spektra, iskljucujuéi poznate genetske
abnormalnosti. Po prijemu je pacijent pokazivao ranije navedene teSke simptome, ukljucujuci
niski rast, hipogonadizam i kaheksiju. Opisan je fenotip pacijenta, isticu¢i karakteristike poput
niskog rasta, kifoze, koznih abnormalnosti, osobina lica. Studija je zaklju¢ena konzultacijom s
klinickim genetiCarom zbog prisutnosti sistemskih patologija i znakova iz poremecaja

autisti¢nog spektra (1).

Pacijentov fenotip karakterizirao je nizak rast (143 cm), pothranjenost (31 kg), patolosko
drzanje s kifozom, povrSni poloZaj safenskih vena i mramoriziranost koze, viSestruki difuzno
smjesteni nevusi, pjege 1 male hiperpigmentacijske mrlje na vratu, izduZeno lice, hipertelorizam
ociju, kratak nos, obostran e epikantusne nabore, strabizam, otvorena usta, suhe usne, prirasle

usne Skoljke, poremeceni dermatoglifi na dlanovima (1).



4.2. Patofiziologija

Geni su osnovna fizic¢ka i funkcijska jedinica naseg nasljeda koje ispoljavamo u suzivotu
s okolinom. Oni su bioloSka materijalna osnova koja sadrzi geneticku informaciju za sintezu
odredenih bjelancevina (proteina) koje su odgovorne za sve naSe tjelesne osobine. Za
razumijevanje strukture i funkcije gena i1 njihovih promjena vazno je poznavati slozene
molekule nukleinskih kiselina: DNA (deoksiribonukleinska kiselina), gradena od dva lanca koji
se obavijaju jedan oko drugog stvaraju¢i dvostruku zavojnicu i jednolanCanu RNA
(ribonukleinska kiselina). Ova dva oblika nukleinskih kiselina imaju funkciju prijenosa
geneticke informacije na potomstvo i sinteze proteina. Molekule DNA 1 RNA su izgradene od
cetiri osnovna tipa monomera (nukleotida) koji mogu biti purinski ili pirimidinski. DNA sadrzi
pirimidine — citozin (C) i timin (T) te purine — adenin (A), gvanin (G). RNA takoder sadrzi
navedene purine i pirimidin citozin, a timin je zamijenjen pirimidinskom bazom uracilom (U).
Geni variraju u veli€ini 1 sadrZe nekoliko stotina do viSe od 2 milijuna parova baza DNA. Genom

je naziv za skup svih gena u nasem organizmu (9).

Genske mutacije su nasljedne promjene genetickog materijala i nastaju zbog promjene
redoslijeda nukleotida u funkcionalnoj sekvenci DNA na odredenom genskom lokusu. Genska
mutacija rezultira poremecajem proizvodnje funkcionalnog proteinskog proizvoda za kontrolu
procesa ili svojstava za koju je odgovoran. Do genske promjene dolazi zbog pogreske u procesu
udvostru¢avanja DNA, kada moZe do¢i do ugradnje krivog nukleotida, jer zakaze sustav

kontrole krivog sparivanja ili zbog Stetnog djelovanja razlicitih agensa (10).

Nekoliko je oblika mutacije: zamjena (supstitucija jedne baze), gubitak (delecija) ili
umetanje (insercija jedne ili viSe baza), gubitak ili umnaZanje cijelog kromosoma. Mutacije, u

funkcionalnom smislu, dovode do pojacanja ili gubitka funkcije gena (9).

VSVS se javlja kao rezultat patogene mutacija u zametku u genu DEAF1, koji kodira
deformirani epidermalni autoregulacijski faktor-1 (DEAF1). DEAFI je ukljucen u regulaciju
viSe gena, pokazujuci visoku ekspresivnu aktivnost u mozdanim tkivima, $to objaSnjava njegovu

klju¢nu ulogu u ranom razvoju srediS$njeg ziv€anog sustava fetusa (1).



4.3. Psihomotorni razvoj

Razumijevanje djecjeg razvoja izazovan je pothvat jer se odvija u razli¢itim domenama
istovremeno, a svako dijete ima svoj jedinstveni tempo razvoja. Razlicite teorije razvoja nude
razliCite poglede na proces razvoja djeteta te pomazu stru¢njacima da bolje razumiju kako se

razliciti aspekti razvoja medusobno povezuju i napreduju tijekom djetinjstva (3).

Psihomotorni razvoj predstavlja izuzetno slozen proces koji obuhvaca interakciju
izmedu razli¢itih aspekata djetetovog razvoja, ukljucujuéi kognitivni, emocionalni, motoricki 1
socijalni razvoj. Ovaj proces zapo€inje od samog pocetka Zivota, od trenutka zaceca, i nastavlja

se kroz fetalna i neonatalna razdoblja, dojenacko doba, djetinjstvo i adolescenciju (11).

U konacnici, psthomotorni razvoj predstavlja integrirani proces u kojem se motoricki,
kognitivni, emocionalni 1 socijalni aspekti razvoja medusobno oblikuju i dopunjuju kako bi

stvorili cjelovitu sliku djetetovog razvoja (3).
Kognitivni razvoj

Kognitivni razvoj odnosi se na razvoj djetetove sposobnosti za razmisljanje, ucenje,
pamcenje, rjeSavanje problema i donoSenje odluka. Kroz razlicite faze razvoja, djeca razvijaju
svoje kognitivne vjestine, pocevsi od jednostavnih senzornih iskustava u ranim fazama do

apstraktnog razmisljanja u adolescenciji (4).
Emocionalni razvoj

Emocionalni razvoj obuhvaca razvoj emocionalnih sposobnosti i samoregulaciju
emocija. Djeca prolaze kroz fazu razvoja empatije, razumijevanja vlastitih i tudih osjecaja te

razvoja emocionalne inteligencije (4).



Motoricki razvoj

Motoricki razvoj odnosi se na razvoj motorickih sposobnosti, ukljucujuéi fine motoricke
vjestine (poput spretnosti prstiju) i grube motoricke vjestine (kao Sto su hodanje i tréanje). Ovaj

aspekt razvoja omogucuje djetetu interakciju s okolinom, istrazivanje i ucenje (4).
Socijalni razvoj

Socijalni razvoj obuhvaca razvoj socijalnih vjestina, sposobnosti za uspostavljanje
odnosa s drugima, razumijevanje drustvenih normi i pravila te razvoj identiteta. Socijalni razvoj
omogucuje djetetu da se prilagodi drustvenom okruzenju i razvija odnose s obitelji, vrSnjacima

i drugima (4).



4.4. Poremecaji razvoja kod osoba s VSVS sindromom

4.4.1. Poremecaj autisticnog spektra

Poremecaj autisti¢nog spektra izraz je koji se koristi za opisivanje konstelacije rano
nastalih nedostataka socijalne komunikacije 1 ponavljaju¢ih senzorno-motorickih ponasanja
povezanih s jakom genetskom komponentom, kao i drugim uzrocima. Izgledi za mnoge
pojedince s poremecajem iz spektra autizma danas su bolji nego prije 50 godina. Vise ljudi s
tim stanjem moze govoriti, Citati i Zivjeti u zajednici, a ne u ustanovama, a neki ¢e uglavnom

biti bez simptoma poremecaja do odrasle dobi (2, 3).

U proteklih 50 godina poremecaj iz autisticnog spektra presao je put od usko definiranog,
rijetkog poremecaja koji se javlja u djetinjstvu do istrazivanog cjelozivotnog stanja, prepoznatog
kao prilicno uobicajenog i vrlo heterogenog. Opis kljuc¢nih znacajki iz autisticnog spektra kao
nedostataka socijalne komunikacije i ponavljaju¢ih i neuobicajenih senzorno-motorickih
ponasanja nije se bitno promijenio od svog izvornog razgranicenja. Medutim, autizam se sada
promatra kao spektar koji moze varirati od vrlo blagog do ozbiljnog. Ipak, mnoge (ali ne sve)

osobe s poremecajem iz spektra autizma trebaju neku vrstu dozivotne potpore (2, 3).

Autizam se moze definirati i kao doZivotan i teZak neuropsihijatrijski razvojni poremecaj
nepoznata uzroka. Najces¢e se pojavi tijekom prvih triju godina 1 traje cijelog zivota. Takoder,
najcesc¢i je poremecaj u Siroj skupini razvojnih anomalija koje nazivamo ,,autistiéni spektar
poremecaja“. U tu skupinu moZemo ubrojiti dizintegrativni poremecaj djecje dobi, Rettov
sindrom, Aspergerov sindrom 1 druge nepotpuno opisane razvojne poremecaje. Medu glavnim
obiljeZjima nalazimo teSkoce razli¢itog stupnja: teSkoce u komunikacije s okolinom 1 teSkoce
neverbalne 1 verbalne komunikacije 1 privrzenost ponavljaju¢im, nepoticajnim obrascima

ponasanja (3).



Prvi znakovi autizma obi¢no postaju primjetni izmedu trece i ¢etvrte godine, no kod
vecine djece mogu se uociti ve¢ u prvih 12 — 18 mjeseci. U pocetku, moguce je primijetiti slabo
ili nikakvo uspostavljanje vizualnog kontakta s okolinom. Osmijeh, spontani ili potaknut, kasni
ili izostaje, a nedostaju pokazne geste prstom. Dijete ne reagira na svoje ime niti pocinje
ponavljati slogove 1 brbljati. Autisti¢na djeca u dobi od 12 — 18 mjeseci ne pokazuju zelju za
uzajamnim dijeljenjem uzbudenja ili radosti s drugima, ne znaju se smisleno igrati s igrackama
1 Cesto provode vrijeme igrajuci se samostalno, izolirano od drugih. Osim toga, kasni razvoj
govora je uobicajen kod autisticne djece 1 Cesto ga ne pokusavaju nadoknaditi mimikom ili
gestama. U drugoj i trecoj godini, pojavljuju se ponavljajuce, beskorisne i stereotipne radnje
poput Skrgutanja zubima, pljeskanja rukama ili udaranja glavom. Njihov interes je ¢esto suzen
u usporedbi s vr$njacima, svakodnevne radnje postaju opsesivni rituali, a ometanje ovih rituala

Cesto izaziva bijes. Takoder, spavanje mozZe biti problemati¢no (3).

4.4.2. Intelektualne teSkoce

Intelektualne teSkoce nisu bolest ili specificna nesposobnost, ve¢ administrativno
odredeni termin koji obuhvaca razli¢ita genetska, socijalna i medicinska stanja koja dijele
zajedniCku karakteristiku - znac¢ajno ispodprosjecno funkcioniranje. Osobama s intelektualnim
poteskocama otezano je sudjelovanje u druStvenom Zzivotu zbog usporenog ili nepotpunog
razvoja intelektualnih sposobnosti. Prema 1Q-u i mentalnoj dobi, razlikujemo sljedece skupine:
lake intelektualne teSkoce, umjerene intelektualne tesSkoce, teze intelektualne teSkoce 1 teSke
intelektualne teSkoce. S porastom stupnja intelektualnih teSkoca, poteskoce postaju izraZenije,
a takvi se slucajevi obi¢no primijete ve¢ u ranoj dobi djeteta. Bitno je naglasiti da ne postoji
univerzalna manifestacija intelektualnih teSkoca, ve¢ svaka osoba ima jedinstvene izazove.
Stoga je klju¢no pristupiti svakoj osobi individualno 1 prilagoditi mu/joj odgovarajuci pristup 1

podrsku (12, 13).
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Lake intelektualne te§koée

Prosjecni koeficijent inteligencije je u rasponu od 50 do 70 (7 — 11 godina). Ova skupina
ima najveci broj osoba s intelektualnim teskocama. Teskoce se najcesce otkrivaju kada djeca
kre¢u u skolu ili u nizim razredima osnovne Skole, a karakteriziran-isu teSkocama u ucenju.
Razvoj je usporeniji u odnosu na vrSnjake. Postoje odstupanja u podrucju govora kao §to su
teskoce u izgovoru, usporeni razvoj govora te ograniceni rjecnik i slicno. Misljenje je logicko,
a razmiSljaju kroz konkretne primjere 1 vlastita iskustva kako bi neSto naucili. Ovise o pomoc¢i
drugih kod rjeSavanja slozenijih problema. Imaju osjecaj vlastite vrijednosti te su sposobni
brinuti o bliznjima i buduénosti. Sposobni su obrazovati se za jednostavna, naj¢es¢e pomocna
zanimanja. Takoder su sposobni za rad i ostvarivanje socijalnih kontakata. NajceSce zive

samostalno uz podrsku okoline ili u obiteljskoj zajednici (12, 13).
Umjerene intelektualne teSkoée

Kvocijent inteligencije se nalazi u rasponu od 35 do 50 (4 — 7 godina). Otkrivaju se u
vrlo ranom djetinjstvu, ve¢inom zbog sporosti u razvoju socijalnih, verbalnih vjestina i loSe
senzomotoricke koordinacije. Osobe zadrzavaju stadij intuitivnog misljenja 1 o svemu
razmiSljaju sa svog stajaliSta 1 prema svojim mjerilima. Ne razmiSljaju prema zakonima logike,
ve¢ prema svojim zeljama. Govor je jednostavan i konkretan, povezuju se sa svojim vr$njacima,
ovise o vaznim osobama. Teze se prilagodavaju novim situacijama. Karakterizirani su slabom
kontrolom impulsa i procjenom situacije te lako gube toleranciju. Mogu ostvariti neovisnost, ali
do granice brige o sebi, u¢enja i komuniciranja. Potrebni su im stalni oblici pomo¢i kao 1 potpora
za zivot 1 rad. Ve¢inom obavljaju poslove kao nekvalificirani i polukvalificirani radnici uz

podrsku (12, 13).
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Teze intelektualne teSkoce

Kvocijent inteligencije je izmedu 20 1 35 (2 — 4 godine). Jako rano se otkriva zbog loSeg
1 djelomi¢nog razvoja govora, komunikacije i motorike. Ostaju na stadiju simbolickog misljenja;
izmisljaju svoje simbole. Ozbiljni problemi u ucenju nastaju zbog usporenog kognitivnog
razvoja, tj. uce na temelju konkretnih iskustava. Ono $to dozivljavaju je ,,ovdje” i ,,sada* te
dozivljavaju samo aktualan dogadaj, a on im ostaje i u sje¢anju. Narusena im je komunikacija s
okolinom jer ne mogu zadovoljiti ocekivanja druStvene sredine. Ovisni su o emocionalnom
stanju osobe koja im pruza podrSku, a interes za druzenje s vr$njacima je slab. Njihovo tijelo je
za njih centar svijeta, a na okolinu reagiraju po principu ,,ugoda — neugoda“ i ne vole odgadanje
ugode. Potrebna im je stalna pomo¢ okoline stoga jako rijetko neke jednostavne radnje mogu
obavljati samostalno. Od velike vaznosti su im razlicite upute, podrska i pomo¢ okoline, a 1 stup

obitelji, zajednice ili okoline u kojoj Zive. Cesto je ukljuena opseZna skrb i podrika (12, 13).
TeSke intelektualne teSkoce

Kvocijent inteligencije je nizi od 20 (2 godine). Javljaju se ozbiljna ogranienja u
komunikaciji i pokretljivosti. Potrebna im je stalna pomo¢ i njega te opsezna podrska u
svakodnevnom Zivljenju. ZadrZavaju se na stadiju prakti¢ne ili senzomotoric¢ke inteligencije.
Uce treningom, refleksno. Traze psihofiziolosku homeostazu, tj. vezanje za majku ili najblizu
osobu. Socijalno se mogu povezati, ali bez interesa za materijalnom okolinom. Okupirani su
vlastitim tijelom i teSko podnose promjene. Govorne sposobnosti, kao 1 sposobnosti
sporazumijevanja, nemaju. U vecini slu¢ajeva ne mogu kontrolirati fizioloske potrebe. Nisu
sposobni funkcionirati samostalno te su nau¢eni najjednostavnijim sposobnostima brige o sebi.

Iskljucivo je bitno da imaju opsezne upute, podrsku te pomoc¢ okoline (12, 13).
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4.4.3. Uzroci intelektualnih teskoée

Intelektualne teSkoc¢e mozemo podijeliti na tri osnovna ¢imbenika: psiholoski, bioloski
1 kombinirani. Etiologija se i dalje ne moze jasno utvrditi iako je dijagnostika intelektualnih
teSkoca porasla za 30 — 40 %. Podjelu intelektualnih teSkoa mozemo napraviti i po vremenu

nastanka: prenatalne, perinatalne i postnatalne (13).

Prenatalne intelektualne teSko¢e odnose se na teskoce u intelektualnom razvoju koje se
javljaju tijekom trudnoce, prije samog poroda. Uzroci ovih teSkoc¢a mogu ukljucivati genetske
faktore, izlaganje majke toksi¢nim tvarima tijekom trudnoce, zarazne bolesti majke tijekom
trudnoce ili komplikacije u razvoju fetusa. Ove teSkoce mogu rezultirati trajnim oStecenjima

mozga i intelektualnim poteSkocama kod djeteta koje se rada (14).

Perinatalne intelektualne teskoce javljaju se tijekom perinatalnog razdoblja, Sto
obuhvaca posljednja tri mjeseca trudnoce, vrijeme poroda i prve tjedne Zivota novorodenceta.
Uzroci mogu ukljucivati: komplikacije tijekom poroda, preuranjeni porod ili intrakranijalno

krvarenje (14).

Postnatalne intelektualne tesko¢e odnose se na teskoce u intelektualnom razvoju koje se
javljaju nakon rodenja djeteta. Uzrokovani su razli¢itim ¢imbenicima kao Sto su ozljede glave,
neuroloSke bolesti, infekcije ili druge traume koje dijete moze dozivjeti nakon rodenja.
Postnatalne teSko¢e mogu biti povezane s nepovoljnim okolnostima kao $to su zanemarivanje,

siromastvo ili nedostatak odgovarajuce skrbi tijekom djetinjstva (14).
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4.4.4. Epilepsija

Epilepsija je kroni¢na bolest koju obiljezava ponavljanje epilepticnih napadaja. Ona
jedna od najucestalijih neuroloskih bolesti u svijetu. Oko 10 000 milijuna djece mlade od 15
godina boluje od epilepsije. Teskoée ucenja i poremecaji ponasanja javljaju se kod 50 — 70 %

djece koja boluju od epilepsije. Danas je to bolest koja se lako otkriva i kontrolira (3, 4).

Epilepticki napadaji nastaju naglim, prekomjernim izbijanjem prepodrazenih neurona
kore ili supkortikalnih struktura (talamusi, mozdano deblo). U veéini slucajeva to su

neprovocirani napadaji, ali mogu biti 1 provocirani (fotosenzitivni epilepticki napadaji) (3, 4).

Djeca, a i odrasli, imaju osjecaj aure koja se javlja kao pocetno stanje napadaja te je u
tom trenutku svijest jo§ uvijek ocuvana. MozZe se javiti kao somatosenzorni podrazaj; trnjenje,
bockanje, Zarenje, kao psihicki simptom; neugoda, mucnina, strah, ili kao vidna, slusna, njusna

1 okusna halucinacija (3, 4).
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4.4.5. Hipotonija

Hipotonija se smatra jednim od glavnih simptoma VSVS sindroma (1, 8, 15). Ona
podrazumijeva patoloski smanjen posturalni tonus, Sto ukljucuje ekstremitete, trup i vrat, te se
javlja tijekom prvog mjeseca zivota. To znaci da misici djeteta nisu dovoljno Cvrsti ili napeti
kao Sto bi trebali biti za njegovu dob. Procjena novorodencadi s hipotonijom trebala bi se voditi
karakteristikama miSi¢no-dinamickih refleksa, primitivnih refleksa, odnosa izmedu stupnja
hipotonije i slabosti i nalazima tijekom nekoliko pokreta. Cesto je prisutna kod novorodencadi
i dojencadi. Dijete s hipotonijom moze imati poteskoca u postizanju motorickih miljokaza,
poput puzanja, sjedenja ili hodanja. Takoder, moze imati problema s kontrolom glave ili

drzanjem tijela (11, 16, 17).

4.4.6. Poremecaj hoda

Kako dijete sazrijeva tako se mijenja i djetetov obrazac hoda. Promjene hoda kod
pedijatrijskih pacijenata bit ¢e ocekivane 1 sekvencijalne kao razvojne prekretnice. Promjene u
hodu takoder mogu predstavljati normalne varijacije duz odgovarajuceg spektra. Postoje trenuci
kada su promjene u hodu posljedica hitnih ortopedskih ili medicinskih stanja, a to ne treba
zanemariti. Dobro razumijevanje razvoja pedijatrijskog hoda i osnovno razumijevanje procjene

hoda kriti¢ni su za lijecnika primarne zdravstvene zasStite koji skrbi o djeci (11).
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4.5. Uloga obitelji u zbrinjavanju djeteta s teSko¢ama u rastu i razvoju

Poteskoce u razvoju u djetinjstvu su stanja koja utjecu, ili postoji velika vjerojatnost da ¢e
utjecati na putanje djecjeg razvoja u odrasloj dobi. Mnogi imaju neurolosku osnovu i obi¢no se
nazivaju ,,neurorazvojnim‘ smetnjama. Dodatna oStec¢enja Cesto ukljuCuju misi¢no-kostana
stanja ili genetske sindrome te kognitivne poremecaje, poremecaje ponasanja i komunikaciju,

odrazavaju¢i slozenost vec¢ine ovih stanja (5).

Postoji niz zna€ajnih ogranicenja za ideju ,,popravljanja“ invaliditeta u djetinjstvu.
Cerebralna paraliza 1 poremecaj iz autisti¢nog spektra specifi¢ni pojmovi, ali u stvarnosti oni
opisuju prili¢no heterogenu skupinu stanja koja mogu utjecati na razvoj djecjih funkcija iz niza

bioloskih razloga, s vrlo Sirokim rasponom ucinaka (5).

Razdoblje odgoja djeteta uvijek ukljucuje odredenu koli¢inu normativnog 1 adaptivnog
stresa, no odgoj djeteta s poremecajem iz autistiCnog spektra posebno je stresno razdoblje i
zahtjevno za mnoge roditelje zbog koliine energije, vremena i ekonomskog pritiska koji je
potreban. Roditelji imaju viSe anksioznosti, depresije i drugih zdravstvenih problema nego
roditelji djece s tipi€nim razvojem ili ¢ak i roditelji djece s intelektualnim teSko¢ama, fizickim

hendikepom ili drugim neurorazvojnim poremecajima (18).

Medutim, odgajanje djeteta s poremecajem iz autisticnog spektra nije univerzalno

negativno iskustvo. Neke su obitelji, unato¢ poteskocama, postigle uspjesnu psihi¢ku adaptaciju
(7).

Medu prvim izazovima, kod odgoja djeteta, s kojima se roditelji susrecu je kako objasniti
djetetu da je bolesno. Cesto kod roditelja mozemo vidjeti strah od otkrivanja informacija djetetu,
a ¢ak im 1 ne govore informacije kako bi ih ,,zastitili*. Dijete se uvijek oslanja na roditelje te
tako roditelji moraju biti i primjer djetetu. Dijete ¢e uvijek u roditelju traziti utjehu i sigurnost

pa tako bi najgore i najteze informacije trebale dolaziti od roditelja.
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Obitelj djeteta s VSVS sindrom bi uvijek trebala biti dio komunikacije izmedu lije¢nika,
medicinske sestre i djeteta. Oni su ipak ti koji su najveci terapeuti kod djeteta. Roditelji su prvi
koji s djetetom moraju prolaziti kroz sve teske situacije pa tako i prilagoditi svoje Zivote novoj
1 trenutnoj bolesti. Oni moraju prilagoditi ku¢anstvo i svoje okruzenje jer postoji puno rizika za
dijete koje pokazuje intelektualna oStec¢enja, poremecaj iz spektra autizma, visoku toleranciju
na bol te ima epilepticke napadaje. U svakom trenutku, djetetova okolina mora biti sigurna, a

roditelji su ti koji rade sigurnu okolinu svome djetetu.

Obitelj je svakako i terapeut djetetu. Prvi uocavaju ako ga nesto boli ili primijete neka
odstupanja koja nisu karakteristi¢na za dijete te naposljetku imaju ,,instinkt* da nesto nije kako
treba biti. Provode sa djetetom svakodnevicu 1 tako postaju edukatori. Oni moraju s djetetom
raditi 1 uciti puno viSe nego sa zdravom djecom. Dijete s intelektualnim teSko¢ama uci po
iskustvu i roditelji moraju svoju koncentraciju usredotociti na dijete kako bi nesto naucilo i uz

to biti strpljiv jer dijete ne nauci neke stvari odmah.

Poticajna okolina je svakako ono §to dijete treba, a stvaraju je roditelji. Oni ne bi trebali
ograniCavati dijete u situacijama koje mogu pridonijeti njegovom samopouzdanju ve¢ ga

poticati. Na kraju, djetetu je bitna sigurnost koju najvise mogu pruziti roditelji.
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4.5.1. Suocavanje roditelja s bolesnim djetetom

Kako ¢e roditelj dozivjeti bolest djeteta ovisi o viSe ¢imbenika, kao $to su dob djeteta u
trenutku oboljenja, osobnost roditelja, temperament djeteta, podrska koju dobivaju iz Sire
okoline te kvaliteta pruZzene zdravstvene skrbi. Kada se dijete razboli, ve¢ina roditelja prolazi

kroz razlicite faze (3).

Prvo stanje je Sok, koje karakterizira osjecaj "praznine" i1 nerealnosti. Roditelji
dozivljavaju intenzivnu tjeskobu koja im otezava prihvaéanje i razumijevanje informacija o
bolesti, bez obzira na to koliko su te informacije jednostavne, jasno iznesene i ponavljane

nekoliko puta (5).

Sljedec¢a faza moze biti faza odbijanja, u kojoj roditelji postaju uvjereni da ¢e dijete biti
izlije€eno na neki "alternativni" nacin te Cesto traze savjete od drugih lijecnika 1 alternativnih

stru¢njaka (3).

Kada se dijagnoza potvrdi, roditelji ¢esto pocinju osjecati bijes, krivnju i ¢ak osjeéaj
gubitka. Osjecaju bijes prema sudbini, jedno prema drugome, prema djetetu ili ¢esto prema
medicinskom osoblju. Ta faza zahtijeva veliko razumijevanje i strpljenje. Roditelji trebaju biti

slobodni izrazavati svoje osjecaje, bez obzira kakvi oni bili. Konacno, dolazi faza prilagodbe
3).

Medutim, ponekad reakcije obitelji narusavaju i oteZzavaju psihosocijalnu prilagodbu
bolesnog djeteta. Na primjer, neka obitelj mozZe biti previSe zastitni¢ki nastrojena, stvarajuci
probleme tamo gdje ih nema, $to negativno utjece na dijete. To smanjuje mogucénost razvoja
samostalnosti, odgovornosti i brige za sebe. Roditelji stite dijete od neuspjeha, ispunjavaju sve
njegove Zelje 1 posvecuju neadekvatnu paznju bolesti. Okruzenje u takvoj obitelji ne dopusta
djetetu da se prilagodi promjenama, Sto kasnije, u adolescenciji i1 odrasloj dobi, ima izrazito

negativan utjecaj (3).

Suprotan tip reakcije, jednako nepozeljan 1 opasan, jest zanemarivanje. Takvi roditelji
Cesto zanemaruju probleme bolesnog djeteta, najceSc¢e zbog intelektualnih ogranicenja ili

nemogucnosti suoCavanja s vlastitim strahom, krivnjom ili depresivnim osje¢ajima (3).

18



Postoje kompleksni izazovi s kojima se suocavaju roditelji djece koja zahtijevaju visok
stupanj zdravstvene njege ili su ovisna o medicinskim aparatima. Roditelji se suo¢avaju s nizom
teSkoca koje znacajno utjecu na njihovu fizicku i emocionalnu dobrobit, kao 1 na kvalitetu

njihovog svakodnevnog zivota (18).

Jedan od znacajnih aspekata je izraZzen umor i iscrpljenost koju osjecaju. Kontinuirane
brige za dijete s medicinskim potrebama zahtijevaju naporan i neprestan rad, Sto ¢esto dovodi
do fizicke iscrpljenosti roditelja. Osim toga, emocionalni teret je izuzetno tezak. Roditelji
prolaze kroz Sirok spektar emocionalnih stanja, od frustracije do beznadnosti. Briga za dijete s
posebnim zdravstvenim potrebama moze biti izuzetno izazovna i emotivno iscrpljujuéa, §to

moze utjecati na njihovu sposobnost nositi se s vlastitim emocijama (18).

Roditelji ¢esto pate od kognitivnih problema kao $to su poteSkoce u koncentraciji i
pamcenju, a to moZze biti rezultat konstantne napetosti 1 brige koju osjecaju, §to moze ometati
njihovu sposobnost da se usmjere na druge zadatke ili da se koncentriraju na svakodnevne

obveze (18).

Nedostatak vremena i energije za svakodnevne obveze i drustvene aktivnosti takoder
ima znacajan utjecaj na zivot roditelja. Takvi roditelji Cesto gube ravnoteZu izmedu brige za
svoje dijete 1 ispunjavanja svojih vlastitih obveza, §to moze dovesti do osjecaja frustracije 1

prekomjernog stresa (18).

Posebno je istaknuta teskoc¢a u komunikaciji o zdravstvenom stanju njihovog djeteta s
drugima. Roditelji se suo€avaju s teSkocama u objaSnjavanju slozenih medicinskih uvjeta svog
djeteta osobama izvan medicinskog podrucja, Sto moZe dovesti do osjecaja izolacije 1

nerazumijevanja (18).

S obzirom na zahtjeve skrbi za dijete s posebnim zdravstvenim potrebama, roditelji se
suogavaju s promjenama u svojim profesionalnim Zivotima. Cesto moraju prilagoditi svoj radni

raspored ili ¢ak potpuno promijeniti zaposlenje kako bi se mogli posvetiti skrbi za svoje dijete

(18).
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Klju¢éno je prepoznati da nedostatak podrSke roditeljima moze imati dalekosezne
posljedice. Dok se sve viSe brige pruza u kuénom okruzenju za djecu s posebnim zdravstvenim
potrebama, nedostatak resursa kao §to su mentalna podrska, psihosocijalna podrska i usluge
odmora za roditelje moze dovesti do pogorsanja njihovog fizickog 1 mentalnog zdravlja. Kako
zdravlje roditelja opada, rizik od smanjenja njihove sposobnosti da se brinu o djetetu s posebnim
potrebama raste, Sto moze rezultirati negativnim ishodima zdravlja i funkcioniranja djeteta (18).
Postoji potreba za pruzanjem sveobuhvatne podrske roditeljima djece s posebnim zdravstvenim
potrebama. Osim medicinske njege koju pruzaju djeci, nuzno je osigurati da i sami roditelji
imaju pristup potrebnim uslugama kako bi ocuvali svoje zdravlje i bili u moguénosti pruziti

najbolju skrb svojoj djeci (18).

4.5.2. Prilagodba obitelji na bolesno dijete

Ne prolaze svi roditelji kroz sve faze na isti nacin, niti istom brzinom. Opdenito,
prilagodba na bolest djeteta traje nekoliko mjeseci, no ponekad moze potrajati dulje ili Cak krace.
Uloga medicinskog osoblja trebala bi biti olakSavanje ovog teSkog razdoblja i smanjenje
njegova trajanja, a 1 pokusSaj da neki roditelji ne ostanu u fazi odbijanja i ljutnje, niti da sami

sebe 1 druge uvjeravaju da je sve u redu s djetetom ili traZe krivce za trenutnu situaciju (3).

Dobra prilagodba obitelji ukljucuje pruzanje emocionalne podrske 1 pomoc¢i djetetu kako
bi se postigla optimalna razina funkcioniranja i kvaliteta Zivota nakon bolesti. Takva obitelj
otvoreno razgovara o bolesti i problemima koji se javljaju tijekom lije¢enja, o buduc¢nosti,

osjecajima i potrebama djeteta (3).
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4.6. Uloga medicinske sestre kod djeteta s VSVS sindromom

Zbrinjavanje bolesnika s VSVS zahtjeva multidisciplinaran pristup u kojemu osim

drugih stru¢njaka iz biomedicinskih znanosti veliku ulogu ima i medicinska sestra (5, 6).

Svako dijete s teSkocama je jedinstveno, stoga medicinska sestra prilazi svakom slucaju
individualno. Prilagodava skrb i terapije prema potrebama i sposobnostima svakog djeteta,

uzimajuci u obzir specifi¢ne dijagnoze i stanja (5, 6).

Medicinske sestre igraju kljuc¢nu ulogu u ranoj intervenciji kod djece s teSko¢ama. Rani
pristup terapijama i podr§ci moze znacajno poboljsati razvoj djeteta. Pracenje 1 prepoznavanje
ranih znakova teskoca od strane medicinske sestre omogucuje pravovremeno djelovanje. Skrbe
za djecu s teSkocama i rade u razli¢itim okruzenjima, ukljucujuci bolnice, domove, Skole i
privatne prakse. Njihova fleksibilnost i prilagodljivost omoguéuju im da pruze skrb u kontekstu

koji je najprikladniji za svako dijete (5, 6).
Nadzor i pracenje

Za redovito pracenje stanja djeteta potrebna je odgovornost. To ukljuuje mjerenje
vitalnih znakova poput tjelesne temperature, krvnog tlaka, pulsa i disanja. Takoder, prate se 1

specifiéni parametri kao Sto su EEG rezultati 1 reakcije na terapiju (7, 14).
Podrska roditeljima

Potrebno je pruziti emocionalnu podrSku roditeljima djeteta s posebnim potrebama. To
moze ukljucivati edukaciju roditelja o stanju djeteta, terapiji 1 medicinskim postupcima koje

treba provoditi kod kuce (7, 14).
Primjena terapije

Odgovorne su za primjenu terapije, ukljucujuéi davanje antiepileptickih lijekova ili
drugih propisanih lijekova. Vazno je osigurati da primjena terapije bude pravilno provedena i

da se prate nuspojave (7, 14).
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Suradnja s ostalim stru¢njacima

Cesto suraduje s lije¢nicima, terapeutima, psiholozima i drugim struénjacima kako bi
osigurala sveobuhvatnu skrb za dijete. Koordinacija i komunikacija medu tim stru¢njacima

klju¢ni su za uspjesno lijecenje (7, 14).
Edukacija i rehabilitacija

Sudjeluje u edukaciji djeteta, pomazu¢i mu u razvoju motori¢kih i komunikacijskih
vjestina. Takoder, moze sudjelovati u rehabilitacijskim programima, poticu¢i dijete na

postizanje najboljeg moguceg funkcionalnog statusa (7, 14).
Prevencija komplikacija

Ima ulogu u spreCavanju komplikacija, poput pradenja i prevencije infekcija,

promatranju nuspojava terapije i promicanju zdravog nacina zivota (7, 14).
Pracdenje napretka

Prac¢enje napretka djeteta kljucno je za prilagodbu terapije i plana skrbi. Biljeze se

promjene u stanju djeteta i pravovremeno izvjestava lije¢nike i druge stru¢njake (7, 14).
Eticki aspekti

Igra ulogu u promicanju eti¢kih principa skrbi, ukljuujuéi poStovanje autonomije
pacijenta 1 prava na dostojanstvo (7, 14).
U cijelom procesu, medicinska sestra radi u timu s drugim stru¢njacima kako bi osigurala

najbolju mogucu skrb s kompleksnim zdravstvenim potrebama pacijenata sa VSVS. Ova uloga

zahtijeva strpljenje, empatiju, strucnost i predanost u pruzanju skrbi za pacijenta (7, 14).
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4.6.1. Proces zdravstvene njege

Proces zdravstvene njege predstavlja sustavan pristup identifikaciji 1 rjeSavanju
problema unutar profesionalne 1 sestrinske prakse. Ova metodologija, primijenjena u
situacijama gdje osnovne ljudske potrebe nisu zadovoljene, koristi se od 1950-ih godina u
sestrinskoj literaturi. Kljuc¢no je istaknuti da se proces odvija putem planiranih koraka i1 akcija

usmjerenih prema postizanju specificnih rezultata (19).

Temelji se na nizu koraka i aktivnosti usmjerenih prema zadovoljenju potreba i
rjeSavanju problema pacijenata, obitelji ili zajednice. O problemima u zdravstvenoj njezi
govorimo kad postoje odstupanja od normalnog ili pozeljnog stanja koja zahtijevaju intervenciju
medicinske sestre. Tijekom primjene procesa zdravstvene njege, medicinska sestra koristi svoje
znanje za procjenu stanja pacijenata, definiranje sestrinske dijagnoze, razvoj plana, izvodenje

odgovarajucih intervencija i ocjenu rezultata (19).

Takav proces osigurava okvir za sestrinsku praksu koja ima za cilj pomo¢i pojedincima
i obiteljima kako bi postigli optimalno funkcioniranje. Vazno je napomenuti da je ovaj proces
slican koracima koriStenim u znanstvenom razmiSljanju i rjeSavanju problema. Kriticko
razmiSljanje, neizostavan dio ovog procesa, razvija se kako bi se osigurala osposobljenost

medicinskih sestara za rad u klinickom okruzenju (19).

Uz to, proces zdravstvene njege omogucava medicinskim sestrama strukturiranje
zdravstvene skrbi, odredivanje prioriteta i oCuvanje usmjerenosti na kljucne aspekte kao $to su
zdravstveno stanje 1 kvaliteta Zivota pacijenata. Takoder, razvoj kritickog razmisljanja, klju¢an

za rad u klinickom okruzenju, je potaknut kroz ovaj proces (19).
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Proces zdravstvene njege se sastoji od 4 faze:

1. Utvrdivanje potreba za zdravstvenom njegom
Planiranje zdravstvene njege

Provodenje zdravstvene njege

> b

Evaluacija zdravstvene njege

Iako se proces zdravstvene njege opisuje kroz faze koje se nadovezuju jedna na drugu
vazno je navesti da to nije linearan proces ve¢ da je nelinearan, dinamican proces koji ukljucuje

klini¢ko razmisljanje, prosudbu i racionalnost (19).

Proces zdravstvene njege osigurava sistemati¢nu metodologiju za sestrinsku praksu,
ujednacava ju, standardizira i usmjerava. Primjena procesa zdravstvene njege osigurava timski
rad prilikom zbrinjavanja pacijenata. Prilikom primjene procesa zdravstvene njege osigurava
timski rad prilikom zbrinjavanja pacijenata. Prilikom primjene procesa zdravstvene njege skrb
je usmjerena na promociju zdravlja odnosno prepoznavanje i tretiranje tegoba pacijenta u skladu

s njegovim potrebama (19).

Proces zdravstvene njege potice dokumentiranje prikupljenih podataka, sestrinskih
dijagnoza, planova, provedenih intervencija i evaluacije, evaluira u¢inkovitost provedene skrbi,
usmjerava 1 vodi provodenje zdravstvene njege, osigurava kontinuitet zdravstvene njege 1
smanjuje mogucnost propusta, individualizira sudjelovanje pacijenta u skrbi te promovira

kreativnost 1 fleksibilnost u zdravstvenoj njezi (19).
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4.7.2. Faze procesa zdravstvene njege

Utvrdivanje potreba za zdravstvenom njegom

Prva faza procesa zdravstvene njege je utvrdivanje pacijentovih potreba, Sto predstavlja
osnovu za sve ostale korake. Cilj ove faze je prikupiti informacije o stanju pacijenta. Prilikom
procjene fokusira se na analizu pacijentove reakcije, identifikaciju zdravstvenih problema i
poteskoca 1 razmatranje mogucnosti za unaprjedenje zdravlja. Medicinska sestra prikuplja
podatke o pacijentovom fizickom, psihickom, emocionalnom, socijalnom, kulturoloskom 1
duhovnom stanju. Ovi podaci se prikupljaju iz razli¢itih izvora kroz intervjue, promatranje,
mjerenje 1 analizu medicinske dokumentacije. Proces prikupljanja podataka zapocinje pri
dolasku pacijenta u zdravstvenu ustanovu i nastavlja se tijekom svih faza skrbi za pacijenta. Svi
prikupljeni podaci se pazljivo analiziraju i biljeze u medicinsku dokumentaciju. Na temelju ovih
podataka, medicinska sestra donosi zakljucke o sestrinskoj dijagnozi. Sestrinska dijagnoza je

klinicka procjena koja se odnosi na pacijentov odgovor na zdravstveno stanje (19).
Planiranje zdravstvene njege

Nakon Sto su sestrinske dijagnoze jasno definirane, sljede¢i korak je planiranje
zdravstvene njege. Ovaj proces ukljuCuje utvrdivanje prioriteta, postavljanje ciljeva 1
intervencija kako bi utjecali na prepoznate sestrinske dijagnoze i stvorili konkretan plan

zdravstvene njege (19).

Utvrdivanje prioriteta znaci odredivanje redoslijeda rjeSavanja problema identificiranih
kod pacijenta. Kada razmatramo njihove potrebe, prvo se fokusiramo na tretiranje problema koji

se ticu osnovnih Zivotnih potreba, vodeni principima Maslowovljeve hijerarhije potreba (19).

Ciljevi predstavljaju Zeljeni ishod zdravstvene njege i opisuju moguce stanje pacijenta
nakon §to su sestrinske dijagnoze rijeSene. Ciljevi bi trebali biti usmjereni na pacijenta i oni su

specifiéni, mjerljivi, ostvarivi, realni i vremenski odredeni (19).

Sestrinske intervencije predstavljaju odredene aktivnosti koje medicinska sestra provodi
kako bi pomogla pacijentu da postigne postavljene ciljeve, ublazi ili rijesi identificirane
probleme. Prilikom odabira odgovarajucih intervencija medicinska sestra/tehnicar se pridrzava
steCenog znanja, vjestina i iskustva kako bi pruzili najbolju skrb pacijentima (19).
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Provodenje zdravstvene njege

Provodenje zdravstvene njege obuhvaca pruzanje zdravstvene njege pacijentima. Proces
provodenja zdravstvene njege sastoji se od nekoliko koraka: ponovne procjene stanja pacijenta,
pregleda i prilagodbe plana i izvr§avanja tog plana. Ova faza ukljucuje razlicite aktivnosti, kao
Sto su pruzanje direktne zdravstvene skrbi, edukacija, savjetovanje i uvodenje preventivnih

mjera (19).

Vazno je napomenuti da medicinska sestra suraduje s ostalim c¢lanovima
multidisciplinarnog tima u svrhu ostvarivanja Zeljenih ciljeva kod pacijenta. Tijekom ovog
procesa posebna paznja posvecuje se sigurnosti i zastiti pacijenta. Medicinska sestra pruza

intervencije na temelju svojeg znanja i neprestano prati kako pacijent reagira na te intervencije
(19).

Evaluacija zdravstvene njege

Evaluacija zdravstvene njege predstavlja proces u kojem medicinska sestra ocjenjuje
ucinkovitost pruzene skrbi pacijentu 1 mjeri postignuce zacrtanih ciljeva. Ova evaluacija je
kontinuirani proces koji se ne dogada samo na kraju, ve¢ je prisutna tijekom svakog kontakta s

pacijentom (19).

Evaluacija ukljucuje provjeru ispravnosti sestrinskih dijagnoza, ciljeva i intervencija te
procjenu ucinkovitosti pruZene zdravstvene njege. Tijekom evaluacije, medicinska sestra
ponovno ocjenjuje stanje pacijenta 1 usporeduje ga sa stanjem pri otkrivanju problema i s
postavljenim ciljevima u planu njege. Na temelju evaluacije, medicinska sestra donosi zakljuc¢ak
o tome hoce li nastaviti s trenutnim planom njege, prilagoditi ga ili zavrsSiti skrb ako problemi

viSe nisu prisutni (19).
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4.6.2. Sestrinske dijagnoze

Visok rizik za ozljede u/s s epileptickim napadom

Kod epileptickih napadaja uvijek dolazi do moguénosti ozljede glave zbog pada. Sestra,

a tako 1 roditelji, trebaju biti na oprezu te poduzeti mjere da se dijete ne ozljedi.
Cilj: Dijete nece zadobiti povrede tokom napada
Sestrinske intervencije:
e Educirati roditelje o prvoj pomoc¢i kod epilepti¢kog napadaja
e Objasniti roditeljima kako da prilagode prostor kojim se dijete kre¢e (odmaknuti
namjestaj, na podove i namjestaj postaviti mekane materijale, izbjegavati mokar i
sklizak pod, itd.)
e Educirati dijete kako da objasni roditeljima da ima auru
e Objasniti roditeljima da u slucaju aure treba poleci dijete i zastititi mu glavu
e Educirati dijete da izbjegava penjanje na stolicu, ljestve, 1 sli¢no

e Prilikom jela, poticati da dijete jede plasticnim priborom

Visok rizik za infekciju u/s novootkrivenom genetskom bolesti 2°VSVS sindrom

Pacijenti s VSVS sindromom su prikazali sklonost stanju u kojem su izlozeni riziku
nastanka infekcije uzrokovane patogenim mikroorganizmima koji potjecu iz endogenog i/ili

egzogenog izvora.

Cilj: Roditelji ¢e znati prepoznati znakove 1 simptome infekcije
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Sestrinske intervencije:

. Educirati roditelje i dijete o pravilnom pranju ruku

. Educirati roditelje o mjerenju vitalnih funkcija

. Objasniti roditeljima da prate izgled izlu¢evina

. Objasniti roditeljima kako da odrzavaju higijenu prostorije u kojoj obitavaju

. Pratiti pojavu simptoma

. Educirati obitelj o nacinima prijenosa bolesti, ranim simptomima te znakovima
infekcije

Nezdravstveno ponaSanje u/s novootkrivenom genetskom bolesti 2°VSVS sindrom

Kod obitelji i djeteta moze do¢i do odbijanja lije¢enja, neprihvacanja bolesti, promjena

u stilu Zivota, a sve to zbog novootkrivene genetske bolesti, tj. VSVS sindrom.

Cilj: Obitelj ¢e saznati sve potrebne informacije o bolesti i mogucnostima lijecenja i

rehabilitacije

Sestrinske intervencije:

. Pomo¢i pacijentu i obitelji pri suocavanju s bolesti

. Educirati obitelj pacijenta

. Objasniti roditeljima kako da poticu dijete na usvajanje novih vjestina
. Objasniti roditeljima da osiguraju vrijeme za verbalizaciju naucenog

. Omoguciti pacijentu da demonstrira specifi¢ne vjestine

. Pohvaliti pacijenta za usvojena znanja

. Pomo¢ obitelji i pacijentu u suocavanju s okolinom
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5. RASPRAVA

Vulto-van Silthout-de Vries sindrom je genetski nasljedna bolest. Svi pacijenti opisani
u stru¢nim radovima su imali kaSnjenje u psihomotornom razvoju, poremecaj iz spektra autizma
1 epilepticke napadaje. Trenutno je opisano svega 27 pacijenata s navedenim sindromom 1

simptomima u dobi od 3 do 38 godina.

Uz navedene simptome kao $to su intelektualne teSkoce, poremecaj iz spektra autizma i
epilepticke napadaje, kod pacijenata se javljaju simptomi poput vrlo slabog razvoja hoda i
kaSnjenje u govornom razvoju, makrokranija, makrocefalija i hipotonija po rodenju. Prosje¢na

dob kada su pacijenti s navedenim sindromom prohodali je 18 mjeseci.

Prema objavljenoj relevantnoj literaturi ve¢ina djece s VSVS sindromom su imala
promjene u ponaSanju, pokazali su agresivno i opsesivno ponasSanje, a neki su shodni i
samoozljedivanju. Zabiljezeni su epileptic¢ki napadaji koji su bili tesko kontrolirani epilepticima,
Uocena je visoka tolerancija na bol, poremecaji u spavanju, sklonost infekcijama i u kasnijoj

dobi razvijanje gastrointestinalnih bolesti.

Djeca s autizmom, intelektualnim teskocama 1 genetskim bolestima zahtijevaju posebnu
paznju, podrsku te prilagodenu skrb kako bi im se osiguralo optimalno funkcioniranje i kvaliteta
zivota. Roditelji su prvi i najvazniji izvor podrSke i ljubavi prema svojoj djeci kljucni su za

prepoznavanje znakova teskoce 1 sudjelovanju u razvoju individualnih planova.

Uloga roditelja u skrbi je mnogobrojna i raznolika, oni su zagovornici svoje djece i ¢esto
se moraju izboriti za prava i pristupacnost usluga koje su im potrebne. Trebaju djeci pruziti
emocionalnu potporu i ohrabrenje, a uz to im i pomagati da razviju samopouzdanje i1
samostalnost. Ukljuceni su u prac¢enje napretka djeteta, suradujuci s terapeutima i stru¢njacima

kako bi osigurali djetetu kontinuirani rast i razvoj i podrsku.
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Zakljuc¢ak ovog teksta je jasan i inspiriraju¢i podsjetnik na vaznost razmis$ljanja o
buduénosti u kontekstu dje¢jeg razvoja, ukljucujuci i djecu s invaliditetom. Svako dijete, bez
obzira na svoje sposobnosti, neprestano se razvija. Uspjesno pruzanje podrske djetetu ukljucuje
promisljanje o buducnosti 1 postavljanje pozitivnih ciljeva od samog pocetka. To ne znaci
zanemarivanje trenutnih izazova s kojima se dijete i obitelj suoc¢avaju, ve¢ odrzavanje tog Sireg

pogleda u svakom trenutku.

Treba naglasiti vaznost razmatranja aspekata poput funkcionalnosti, obitelji, fizicke
kondicije, zabave i prijateljstava u razvoju svakog djeteta. Kroz taj pristup, mozemo potaknuti
roditelje 1 djecu s teSko¢ama u rastu i razvoju da razmisljaju o vlastitim oc¢ekivanjima i snovima
za buducnost, bez prijevremenog donoSenja odluka o tome §to je nemoguce. Potrebno je
prihvatiti suvremene metode pomoc¢i i pristupa u radu s djecom s teSko¢ama u rastu i razvoju i
njihovim obiteljima, istiCuci vaznost pozitivnog razmisljanja i rada prema ostvarivanju svijetle

buduénosti za svako dijete.

U konaénici, sveobuhvatna podrska roditeljima djece s teSko¢ama ima kljuénu ulogu u
stvaranju ugodnog i poticajnog okruzenja u kojem ¢e djeca imati mogucénost maksimalnog

razvoja i ostvarivanja svog potencijala i izgradnje sretnijeg zivota za njih 1 njihove obitelji.
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7. KRATICE I OZNAKE

DNA — deoksiribonukleinska kiselina

RNA — ribonukleinska kiselina

IQ — kvocijent inteligencije

VSVS — Vulto-van Silfhout-de Vries sindrom

DEAF1 — deformirani epidermalni autoregulacijski faktor-1
CK — kreatin kinaza

EEG — elektroencefalogram

MR — magnetska rezonanca
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8. SAZETAK

Vulto-van Silthout-de Vries sindrom karakterizira kasnjenje u razvoju, intelektualne
teskoce, poremecaj iz spektra autizma i epilepsiju. Ovaj sindrom prvi put je opisan 2014. godine
u Nizozemskoj kod Cetvero pacijenata. Slucajevi pacijenata s ovim sindromom pokazuju
razliCite simptome kao $to su oStecenje govora, motoricke poteskoce, promjene u ponasanju i

karakteristi¢ne fizikalne znacajke.

Geni su osnovna jedinica nasljedivanja i sadrze geneticku informaciju za sintezu proteina
odgovornih za naSe tjelesne osobine. Razumijevanje gena i njihovih promjena klju¢no je za
razumijevanje poremecaja kao Sto je Vulto-van Silfhout-de Vries sindrom jer dolazi do

promjena na genu DEAF1.

Obitelj igra klju¢nu ulogu u Zivotu djece s teSko¢ama, pruzajuci podrsku, ljubav 1 brigu.
Oni su Cesto prvi koji primijete znakove teskoca kod djeteta i traze stru¢nu pomo¢. Roditelji su
takoder kljucni ¢lanovi tima koji sudjeluju u dijagnosticiranju i razvoju individualnih planova

njege za dijete.

Vazno je da roditelji dobiju podrsku kako bi se nosili s izazovima brige o djetetu s
teSko¢ama. Stvaranje mreZe podrske, pohadanje edukativnih programa, terapija i razmjena

iskustava s drugim roditeljima mogu biti iznimno korisni.

Uz podrsku roditelja, strucnjaka i terapija, djeca s VSVS sindromom mogu ostvariti

napredak u svojem razvoju i poboljSati svoju kvalitetu Zivota.

Kljucne rijeci: Vulto-van Silthout-de Vries, DEAF1, poremeca;j autisticnog spektra, obitelj
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9. SUMMARY

Vulto-van Silthout-de Vries syndrome is characterized by developmental delay,
intellectual disabilities, autism spectrum disorder and other disabilities such as epilepsy. This
syndrome was first described in 2014 in the Netherlands in four patients. Cases of patients with
this syndrome show various symptoms such as speech impairment, motor difficulties,

behavioral changes and characteristic physical features.

Genes are the basic unit of inheritance and contain genetic information for the synthesis
of proteins responsible for our physical characteristics. Understanding genes and their changes
is key to understanding disorders such as Vulto-van Silthout-de Vries syndrome because

changes occur in the DEAF1 gene.

The family plays a key role in the lives of children with disabilities, providing support,
love and care. They are often the first to notice signs of difficulties in a child and seek
professional help. Parents are also key members of the team involved in diagnosing and

developing individual care plans for the child.

It is important that parents themselves receive support in order to cope with the
challenges of caring for a child with disabilities. Creating a support network, attending
educational programs and therapy, and sharing experiences with other parents can be extremely

beneficial.

With the support of parents, experts and therapy, children with VSVS syndrome can

make progress in their development and improve their quality of life.

Keywords: Vulto-van Silthout-de Vries, DEAF]1, autistic spectrum disorder, family
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U skladu s &l. 58, st. 5 Zakona o visokom obrazovanju i znanstvenoj djelatnosti, Veleuciliste
u Bjelovaru duzno je u roku od 30 dana od dana obrane zavr$nog rada objaviti elektronicke
inagice zavr§nih radova studenata Veleugilita u Bjelovaru u nacionalnom repozitoriju.

Suglasnost za pravo pristupa elektroni¢koj inadici zavr$nog rada u nacionalnom repozitoriju

)QLES&Q NDEO  NINKOVI 3
ime i prezime studenta/ice

Dajem suglasnost da tekst mojeg zavrSnog rada u repozitorij Nacionalne i sveucilisne
knjiznice u Zagrebu bude pohranjen s pravom pristupa (zaokruziti jedno od ponudenog):

’@) Rad javno dostupan

) Rad javno dostupan nakon (upisati datum)
¢) Rad dostupan svim korisnicima iz sustava znanosti i visokog obrazovanja RH
d) Rad dostupan samo korisnicima mati¢ne ustanove (Veleuciliste u Bjelovaru)
¢) Rad nije dostupan

Svojim potpisom potvrdujem istovjetnost tiskane i elektronicke inacice zavrSnog rada.

U Bjelovaru, »2@ 10: Jol%

/’Z//,-"’/ C o0 v/t
potpis studental/ice
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IZJAVA O AUTORSTVU ZAVRSNOG RADA

Pod punom odgovornodéu izjavljujem da sam ovaj rad izradio/la samostalno, postujuéi
na&ela akademske Cestitosti, pravila struke te pravila i norme standardnog hrvatskog jezika.
Rad je moje autorsko djelo i svi su preuzeti citati i parafraze u njemu primjereno oznageni.

Mjesto i datum Ime i prezime studenta/ice Potpis studenta/ice

e
l ALESSAND RO ¥ L/ é i
U Bjelovaru, Jo. 10.002% NINkovi oo /’/ i
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