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1. UVOD

Osteogenesis imperfecta (osteon- gr¢. kost i genesis-gré. postanak, te imperfectus
lat. nesavrSen) najcesca je bolest nasljedne krhkosti kostiju, zbog toga se naziva i bolest
krhkih kostiju (1). Ova bolest obuhvaca razli¢it spektar klinicke slike i teZine bolesti, u
rasponu od visestrukih prijeloma u maternici i perinatalne smrtnosti do gotovo normalnog
fizickog stanja i niske ucestalosti prijeloma (2). Osim krhkim kostima ovaj poremecaj je

karakteriziran i promjenama u drugim organskim sustavima (3).

1.1. EPIDEMIOLOGIJA

Procjenjuje se da incidencija osteogenesis imperfecta varira izmedu 1 na 10 000 do
1 na 20 000 zivorodene djece. Prijavljena populacijska ucestalost bolesti kre¢e se od 2,35
do 4,7 na 10 000 diljem svijeta, no moguce je da je ta brojka veca zbog pretpostavke da

neki blagi oblici bolesti ostaju nedijagnosticirani (2).

1.2. PATOGENEZA

Kost je dinami¢no tkivo u kojemu se neprestano odvija proces izgradnje i resorpcije
kosti. U fizioloskim uvjetima ta dva procesa su u ravnotezi, no u bolesnika s osteogenesis
imperfecta resorpcija kosti je intenzivnija od formiranja, $to u konacnici dovodi do
smanjenja ukupne koStane mase. Pove¢ana mineralizacija kosti dovodi do stvaranja
mineralnih kristala koji su povezani niskom mehani¢kom ¢vrstoCom te sve zajedno to
dovodi do stvaranja krhke kosti podlozne prijelomima (4). U vecini slucajeva uzrok
bolesti je posljedica nedostatka u genima koji su ukljuceni u proizvodnju, savijanje,
stabilnost, obradu 1 izlu¢ivanje kolagena tipa 1, funkciju osteoblasta ili mineralizaciju
koStanog matriksa. Prekidom bilo kojeg od ovih procesa dolazi do patoloskog fenotipa sa
smanjenom ili abnormalnom proizvodnjom kolagena tipa I, $to rezultira boles¢u. Geni

COL1AL1 (kolagen tipa 1, alfa 1) ili COL1A2 (kolagen tipa 2, alfa, koji kodiraju alfa 1 i
1



alfa 2 lance kolagena), smatraju se primarnim uzrokom bolesti u oko 85% pacijenata (2).
Kolagen tipa 1 tvori kost, heterotrimer je sastavljen od dva alfa 1 lanca (kodirani s
COL1A1) i jednog alfa 2 lanca (kodiran s COL1A1). Ako jedan od lanaca kolagena
potpuno izostane iz sinteze, tada dolazi do smanjene sinteze kolagena koji je strukturno
normalan, a to uzrokuje blaze oblike bolesti. Medutim, kada dode do mutacija koje
mijenjaju strukturu jednog od kolagenskih lanaca, tada dolazi do patoloske promjene
strukture cijelog kolagena i teze klini¢ke slike bolesti. U otprilike 5% bolesnika uzrok
bolesti je mutacija gena LEPREZL (prolil 3-hidroksilaza 1) i CRTAP (protein povezan s
hrskavicom), njihovi proteinski produkti sudjeluju u posttranslacijskoj modifikaciji
kolagena (1, 2). Tako izmijenjeni kolagen utjece na strukturu izvanstani¢nog matriksa $to
uzrokuje poremeceno odlaganje minerala u te kosti, osteopeniju, osteoporozu te pojacanu

lomljivost (1). Osim navedenih, defekt u jo$ najmanje 15 gena uzrokuje bolest (3).

1.3. GENETIKA

U oko 85-90% oboljelih bolest je uzrokovana autosomno dominantnim genskim
defektom u kojem jedna kopija gena sadrzi patogenu varijantu. Bolest nastaje 1 recesivnim
genskim mutacijama i to kod 10-15% oboljelih koji nasljeduju mutacije od oba zdrava
roditelja koji nose mutacije u svojoj DNK (4). Najces$¢e autosomno dominantne mutacije
su mutacije kod gena COLIA1 ili COLA2. Mutacije u genu IFITMS takoder su
uzrokovane autosomnim dominantnim mutacijama. Autosomno recesivne patogene
varijante obi¢no rezultiraju tezim tipom bolesti. Osim dominantnih i recesivnih oblika
bolesti postoje i X-vezani oblici lomljivosti kostiju te oni viSe pogadaju muskarce nego

zene (2).

1.4. KLASIFIKACIJA

Silence je 1979. opisao Cetiri osnovna tipa bolesti. Najcesci i najblazi je tip L. Tip II

je najtezi oblik, kod 10% pacijenata te obi¢no dovodi do smrti ubrzo nakon rodenja. Tip

2



Il je sljede¢i po tezini oblik bolesti, oboljeli prezive neonatalno razdoblje. Tip 1V
karakterizira tezina bolesti izmedu tipa I i III. Nakon Silenceove klasifikacije opisani su
dodatni tipovi na osnovu fenotipskih karakteristika, tip V (hiperplasticna tvorba kalusa),
tip VI (nakupljanje nemineraliziranog osteoida na histologiji kosti) te tip V1I (rizomelija)
(3). U novije vrijeme svako otkri¢e gena povezanog s osteogenesis imperfecta dovelo je
do novog tipa bolesti tako da je definirano vise od 20 tipova bolesti (2, 3). Unato¢ tome

Sillenceova klasifikacija se i dalje Siroko koristi kao alat za klinicku klasifikaciju (2).

Tablica 1. Tipovi osteogenesis imperfecta, njihova genska osnova, patogeneza i klinicke

znacajke
Tip Gen Patogeneza Klini¢ke znacajke TeZina
osteogenesis bolesti
imperfecta
| COL1Al/ Poremecaj sinteze, strukture ili  Poveéana incidencija fraktura, plave Blaga
COL1A2 procesiranja kolagena roznice, konduktivni gubitak sluha
11 COL1Al/ Poremecaj sinteze, strukture ili  Intrauterine frakture, minimalna Smrtonosna
COL1A2 procesiranja kolagena mineralizacija kalvarija, frakture i
deformiteti rebara i dugih kostiju
11 COL1A1/ Poremecaj sinteze, strukture ili ~ Ceste frakture, deformiteti kosti, nizak Umjerena do
COL1A2 procesiranja kolagena rast, kifoskolioza, nepokretnost teska
\Y COL1Al/ Poremecaj sinteze, strukture ili  Rekurentne frakture, osteoporoze, Blaga do
COL1A2 procesiranja kolagena deformiteti dugih kostiju umjerena
\% IFITM5 Poremecaj mineralizacije kosti  Kalcifikacija interosealne membrane Varijabilna
podlaktice i formiranje hiperplasti¢cnog
kalusa
VI SERPINF1 Poremecaj mineralizacije kosti  Rekurentne frakture, visoka razina Umjerena do
alkalne fosfataze teska
VIl CRTAP Poremecaj modifikacije Hondrodisplazija, rizomelija, pacijenti Smrtonosna/
kolagena se uglavnom radaju s frakturama i teska
deformitetima kostiju udova
VI LEPRE1/P3H1  Poremecaj modifikacije Rizomelija, coxa vara i kokicast izgled Teska do
kolagena metafiza na radiogramu smrtonosna
IX PPIB Poremecaj modifikacije Zakrivljeni femuri s anteriornom Teska
kolagena zakrivljeno$cu tibija
X SERPINH1 Poremecaj savijanja i Makrocefalija, otvorena prednja Teska
povezivanja kolagena fontanela, visoko i prominentno &elo,
hipoplazija srednjeg lica s plitkim
orbitama, plave sklere, dentinogenesis
imperfecta, skolioza, laksicitet
zglobova, nefrokalcinoza i kroni¢na
bolest pluca
Xl FKBP10 Abnormalno povezivanje Kontrakture zglobova Umjerena do
molekule kolagena teska
Xl SP7 Poremecaj diferencijacije Frakture donjih udova, zakasnjelo Blaga
osteoblasta s insuficijencijom izbijanje zubi, hipoplazija srednjeg lica
kolagena
XHI-XVII BMP, Poremecaj cijepanja kolagen- Sporadi¢ni nalazi, povecana incidencija ~ Umjerena do
TMEMS38, C propeptida, poremecaj fraktura, osteoporoza teska
WNT1, kalcijevog kanala, poremecaj




CREB3L, molekula koje provode stres
SPARC, endoplazmatskog retikuluma
MBTPS2

Izvor: Boban Lj, Rod E, Plecko M, Sliskovi¢c AM, Korbler J, Primorac D. Molecular basis of osteogenesis
imperfecta and future medical treatment. Paediatria Croatica [Internet]. 2017 [pristupljeno
18.05.2023.];61(3):147-154. https://doi.org/10.13112/PC.2017.21

1.5. KLINICKA SLIKA

Karakteristike oboljelih su nizak rast, deformiteti kostiju i ponavljani prijelomi, ali
postoji Sirok spektar klinicke tezine, od viSestrukih prijeloma u maternici i perinatalne
smrtnosti do rijetkih prijelom te gotovo normalnog rasta odrasle osobe. Takoder postoji
jo§ niz simptoma koje nalazimo kod oboljelih, oni ukljucuju abnormalnost zuba,
promijenjenu boju bjelooc¢nica, dismorfizam lica, gubitak sluha, pojacani laksitet koze,

hipermobilnost zglobova i kardiovaskularne, neuroloske ili respiratorne manifestacije (2).

1.5.1. Prijelomi

Obiljezje bolesti su prijelomi nastali usljed minimalnog udara i minimalne traume.
U blazim oblicima bolesti prijelomi se uobicajeno prvi put pojavljuju nakon Sto dijete
pocne stajati, prijelomi su ucestaliji u predskolskoj dobi kako je dijete tada aktivnije te u
Skolskoj dobi. Ucestalost prijeloma se smanjuje u odrasloj dobi. Kod blazih oblika moze
se javiti odredeni stupanj kasnjenja grube motorike te nizak rast zbog deformiteta dugih
kostiju, ipak ve¢ina ima normalan rast u odrasloj dobi. U teZim oblicima bolesti prijelomi
1 deformacija kostiju obi¢no pocinju antenatalno te rezultiraju znacajnim ucincima na
kostur te naknadni rast. U kraljeznici se mogu vidjeti viSestruki torakolumbalni

kompresijski prijelomi te vertebralno uklinjavanje (2).



1.5.2. Nijansa bjeloo¢nice

Kod oboljelih se ¢esto opisuje plava, plavkasto-siva te siva nijansa bjeloo¢nica, ali
to takoder moze biti i normalan nalaz u neonatalnom razdoblju. Autosomno dominantni
oblici bolesti obi¢no imaju plavkastu nijansu bjelooc¢nice, a kod autosomno recesivnih

oblika bolesti obi¢no nalazimo bjelkastu (normalno koloriranu) bjeloo¢nicu (2).

1.5.3. Dentinogenesis imperfecta

Dentinogenesis imperfecta je nasljedna anomalija zuba. Pojavljuje se kao dio
bolesti ili samostalno kao stanje zuba. Klasificira se u tri tipa te se tip | je posljedica
defekta kolagena te se javlja zajedno sa osteogenesis imperfecta. Zubi oboljelih su
diskolorirani, lako se kvare i trose te imaju abnormalan razvoj krune i korijena (2). Ce$ée

se o€ituje na mlijeCnim nego na trajnim zubima (5).

1.5.4. Crte lica

Iako nisu tipi¢ne, postoje odredene crte lica koje mogu upucivati na bolest, kao Sto
su trokutasto lice, frontalno izbocenje, Siroko ¢elo, duboko usadene o¢i i kljunasti nos.
Oboljeli takoder mogu imati prepoznatljivo visoki glas. Kod oboljelih moZzemo naci

opustenost koZe te lako stvaranje modrica (2).

1.5.5. Rast

Nizak rast je Cesto obiljezje oboljelih. Nekoliko ¢imbenika pridonosi niskom rastu,
deformiteti kostiju nakon cijeljenja ponovljenih prijeloma, posebno dugih kostiju, defekti
u primarnom razvoju dugih kostiju, intraosealna kalcifikacija na plocama rasta te

skolioza. Bolesnici mogu imati i o¢itu razliku u duljini nogu zbog dijafiznog savijanja ili



angulacije. Zbog smanjene pokretljivosti, ovisno o tipu bolesti, kod bolesnika cesto i
nalazimo visok indeks tjelesne mase ili pretilost (2).

1.5.6. Gubitak sluha

Gubitak sluha se ne javlja sve do odrasle dobi, iako se audiometrijske abnormalnosti
mogu zabiljeziti u velikog udjela oboljele djece i1 adolescenata (2,5). Procjena sluha bi se
kod oboljelih trebala provesti §to ranije kako bi se rano identificirao i rijesio bilo kakav
nedostatak sluha ako postoji oStecenje. Gubitak je Cesto mijeSani senzoneuralni i
konduktivni gubitak sluha (2). Otprilike polovica pacijenata starijih od 50 godina ima
gubitak sluha (5).

1.5.7. Hipermobilnost zglobova i labavost ligamenata

Kod oboljelih dolazi do povecanog rizika od preuranjene degeneracije zgloba,
osteoartritisa 1 kroni¢ne miSi¢no-koStane boli. Hipermobilnost zglobova i labavost
ligamenata rezultiraju pove¢anom umornos¢u 1 nepodnosljivom boli kod oboljelih Sto

uzrokuje sve vise problema kod aktivnosti svakodnevnog zivota (2).

1.5.8. Poremecaji prsnog kosa i kraljeZnice

Kod tezih oblika zbog primarnog uc¢inka bolesti na pluéno tkivo i pluénu funkciju
moze do¢i do respiratorne insuficijencije Sto esto rezultira smréu, osobito u perinatalnom
razdoblju. Kod blazih oblika bolesti zbog torakalne kifoskolioze i kolapsa odnosno
prijeloma kraljeska postoji rizik od restriktivne bolesti plu¢a. Mogu se identificirati
deformiteti prsne kosti kao $to su pectus carinatum (,,pilea prsa“) i pectus excavatum
(,,]jevkasta prsa‘) koji rezultiraju respiratornim poteSkoc¢ama. Zakrivljenost kraljeznice

zahtijeva paZljivo pracenje, osobito u rijetkim oblicima bolesti (2).



1.5.9. Kardiovaskularne manifestacije

Kod oboljelih dolazi do mehanicke slabosti zbog abnormalnog kolagena tipa I u
stijenci Sto dovodi do valvularne insuficijencija i dilatacije aorte. Najc¢esce valvularne
promjene kod oboljelih su aortalna i mitralna regurgitacija. Kao pocetni kardiovaskularni
probir provodi se ehokardiogram te ako je normalan obi¢no se kod odraslih svake tri do

pet godine provodi redovit probir funkcije valvule i izmjera promjera aorte (2).

1.5.10. Abnormalnost lubanje i neurolo$ke manifestacije

Bolest se obi¢no povezuje s makrocefalijom. Kod oboljelih jo$ nalazimo platibaziju
(spljostenost baze lubanje), bazilarnu impresiju (omekSavanje kosti na foramenu
magnumu) i bazilarnu invaginaciju (pomak gornjeg dijela vratne kraljeznice i klivusa
prema gore u foramen magnumu). Bazilarna ingvinacija je ucestala kod bolesnika s
teSkim oblikom bolesti. Simptomi poput glavobolje, nistagmusa, ataksije i promijenjen
osjet na licu zahtijevaju hitnu intervenciju. Bazilarna ingvinacija moze sporo napredovati
u djetinjstvu te mogu proci godine prije nego osoba razvije simptome. Nizak rast,
dentinogenesis imperfecta te odredeni oblici bolesti su navedeni kao rizik nastanka
bazilarne ingvinacije te se zbog toga radi probir u obliku radiografije lubanje svake dvije

godine, a ako se primijete znakovi jednom godisnje se radi magnetska rezonanca (2).

1.6. DIJAGNOSTIKA

Pocetna procjena je uglavnom usmjerena na kostani sustav (prijelome, deformacije
kostiju, niski rast), ali takoder moramo obuhvatiti i izvanskeletne manifestacije bolesti.
Vrijeme prezentacije i otkrivanja bolesti je klju¢no, tj. antenatalno otkrivanje na
ultrazvuku ili postnatalno. Takoder bitno je istraziti obiteljsku anamnezu (tri generacije

unatrag) (2).



1.6.1. Antenatalna dijagnostika

Abnormalni nalazi se uo¢avaju naj¢esc¢e u drugom tromjesec¢ju trudnoce. Kratke
duge kosti, savijena bedrena kost, smanjen opseg prsnog kosa te relativno velik opseg
glave mogu upucivati na teski oblik bolesti. Ako postoji sumnja na bolest, nalaz
ultrazvuka treba preispitivati te ponavljati sva dva do tri tjedna posebno ako postoji
sumnja na kra¢e duge kosti u pregledu s 20 tjedana gestacije. Vazno je, kada je moguce,
dobiti potvrdnu gensku dijagnozu preko prenatalnog testiranja kako bi se odredila
prognoza te kako bi se odredio na¢in poroda (2). Perinatalnu dijagnostiku treba ponuditi
u svim trudnotama s pozitivnom obiteljskom anamnezom iako nemoguénost

identificiranja mutacije ne iskljucuje dijagnozu bolesti kod djeteta (4).

1.6.2. Postnatalna dijagnostika

Novoroden€e treba procijeniti postnatalno kako bi se potvrdila antenatalna
dijagnoza te ovisno o stadiju bolesti dijete se premjesta u specijaliziranu klini¢ku sluzbu
zbog ranog lijeCenja i skrbi. Procjena djeteta ili odrasle osobe s klini¢kim manifestacijama
koje upucuju na osteogenesis imperfecta usmjerena je na detaljno uzimanje anamneze te
cjeloviti fizicki pregled, a posebni naglasak treba staviti na vrijeme pocetne prezentacije
i povijesti prijeloma (2).

Sto se ti¢e anamneze, ona ukljuéuje detaljnu anamnezu prijeloma (broj, mjesto i
mehanizam ozljede), dislokacije zglobova, probleme sa zubima, sposobnost vjezbanja,
bol u ledima ili uko€enost, dnevne aktivnosti te neuroloske smetnje (2).

Fizikalni pregled obavlja se ,,od glave do pete®, posebno kod djece. Procjenjuje se
nedostatak rasta kod pacijenta, deformacije kostiju, abnormalnosti kraljeznice te
izvanskeletne znacajke. Mjeri se visina, tezina, opseg glave, proporcije tijela te se biljeze
dokazi o asimetriji. Utvrduje se boja bjeloocnica (pod prirodnim svjetlom) te prisutnost
ostalih obiljezja kod oboljelog, dentinogenesis imperfecta, trokutasto lice, visoki glas,
skolioza 1 ostala obiljezja (2).

Radiolosko snimanje je takoder bitno kod dijagnostike bolesti. Obi¢ne radiografske

snimke korisne su za snimanje dugih kostiju, kraljeZnice i lubanje (2).



Genetsko testiranje odnosno molekularna analiza gena povezanih s osteogenesis
imperfecta je glavno uporiste u dijagnozi same bolesti. Standardna praksa je provodenje
ciljanog testiranja gena za sve gene koji su povezani s boles¢u, moze se provesti i ciljano
panel testiranje (npr. na COL1Al, COL1A2). Gensko testiranje moze dati rezultate
nesigurnog znacaja te takoder moze dati normalan genski nalaz, no to ne iskljucuje
dijagnozu bolesti, ve¢ je korisno imati i provesti dodatna testiranja kao $to su biopsija

koze za histologiju, analiza vrsta kolagena, elektronska mikroskopija i ostalo (2).

1.7. DIFERENCIJALNA DIJAGNOZA

Prijelomi su Cesta ozljeda kod pacijenata, posebno kod aktivnije djece. Kod
prijeloma je bitno uzimanje detaljne anamneze, a ako ne postoji traumatski uzrok ili neki

drugi razlog prijeloma potrebna su dodatna ispitivanja (2).

1.7.1. Namjerna ozljeda (fizicko zlostavljanje djeteta)

Namjerna ozljeda je najces¢i uzrok prijeloma kosti kod dojencadi ili u nepokretne
djece. Fizicko zlostavljanje djeteta moze se opCenito definirati kao ozljeda koju je djetetu
nanio roditelj ili skrbnik. Klini¢ari mogu propustiti mnoge ozljede uzrokovane fizickim
zlostavljanjem pri prvoj prezentaciji ozljede / bolesti. Odredene specificne znacajke u
anamnezi povezane su sa zlostavljanjem i trebale bi izazvati sumnju posebno ako je
ozljeda nastala bez objasnjenja ili se radi o poricanju traume unato¢ teskoj ozljedi te
neuvjerljivim podacima za stupanj ili vrstu ozljede. Neobjasnjivo ili pretjerano odgadanje
trazenja skrbi, teSka ozljeda objasnjena kao samoozljedivanje, stavljanje krivnje na drugu
djecu ili kuéne ljubimce te podaci njegovatelja / roditelja / skrbnika koji se mijenjaju
prepriCavanjem ili su razliCiti s verzijama drugih promatraca tipi¢ni su anamnesticki
podaci koji se nadu kod fizickog zlostavljanja djeteta. Svaka zabrinutost za fizicko
zlostavljanje trebala bi rezultirati temeljitim fizickim pregledom, s posebnom paznjom na

sljedeca podrucja: vlasiste i fontanela, usi, usna Supljina (ukljucujuc¢i bukalnu sluznicu,



labijalnu i lingvalnu, frenulum, zubi, straznji faringealni zid), nabore vrata, straznjica,
genitalije, dlanove i tabane. Prijelomi se mogu otkriti kao slucajni nalaz tijekom
radioloske evaluacije ili kao dio pregleda kostura kada postoji sumnja na zlostavljanje.
Svaki prijelom kod dojencadi ili malog djeteta potencijalno je zabrinjavajuéi za

zlostavljanje djeteta (2).

1.7.2. Rahitis

Rahitis je obiljezen bolovima u kostima, deformitetima kostura i problemima sa
zubima. U tezim slu¢ajevima kosti mogu postati krhke te moze do¢i do prijeloma kostiju
kod pokretne djece. Stoga kod prijeloma koji su potencijalno uzrokovani rahitisom je
potrebno pacijenta radioloski slikati te izvaditi krv za biokemijske pretrage kako bi se sa

sigurno$c¢u potvrdio uzrok prijeloma (2).

1.7.3. Osteoporoza

Osteoporoza oznacava nisku molekularnu gustocu kostiju, pa samim tim povecan
rizik od prijeloma. Najcesc¢a je u Zena u menopauzi i starijih muskaraca, a u pedijatrijskoj
populaciji rijetko moze biti prisutna, najcesée sekundarna kao posljedica bolesti ili

dugotrajnog uzimanja odredenih lijekova (kortikosteroidi) (2).

1.7.4. Metabolicka stanja i sindromski poremecaji s krhkos¢u kostiju

Cole-Carpenter sindrom ima sli¢na obiljeZja kao osteogenesis imperfecta pa se
Cesto kategorizira kao rijedak poremecaj osteogenesis imperfecte (2).

Sindrom koji ukljucuje nizak rast, opticku atrofiju, Pelger-Huétova anomalija
ukljucuje i krhkost kostiju, ¢este prijelome, abnormalne testove jetrene funkcije, akutno

zatajenje jetre, imunodeficijenciju i kaSnjenje u razvoju (2).
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Bruckov sindrom je stanje obiljezeno s krhkoS¢u kostiju, bijelom ili plavom
bjeloo¢nicom, kongenitalnim kontrakturama zglobova (2).

Sindrom osteoporoze - pseudoglioma je poremecaj karakteriziran prijelomima,
lomljivosti kosti i sljepo¢om u djetinstvu (2).

Idiopatska juvenilna osteoporoza je stanje Kkarakterizirano prijelomima i
osteoporozom u razdoblju prije adolescencije. Obi¢no spontano prolazi, ali moze ostaviti
i neke dugotrajne posljedice (2).

Caffeyeva bolest obiljeZena je bolesti kolagena tipa 1. Karakterizirana je bolnos¢u
I otokom kostiju u prvih Sest mjeseci zivota, masivnim stvaranjem nove kosti,
zahvacanjem dijafiza dugih kostiju, rebara, mandibule i lopatice. Do druge godine zivota
dolazi do spontanog povlacenja klinickih i1 radioloskih obiljeZja. Oboljele osobe su
sklonije labavosti zglobova, hiperrastezljivosti koze, hernijama 1 viSestrukim
prijelomima. Bolest ukljucuje i hepatomegaliju, hipoplaziju pluéa, iskrivljenje dugih
kostiju, a moze rezultirati i mrtvorodenjem ili ranom neonatalnom smréu (2).

Hipofosfatazija je rijetka, nasljedna bolest kostiju. Uzrokovana je neispravnom
mineralizacijom kostiju i/ili zuba zbog smanjene aktivnosti tkivno nespecificne alkalne
fosfataze. Spektar bolesti obi¢no se klasificira u Sest klinickih oblika na temelju
ozbiljnosti bolesti i dobi pacijenta (2).

McCune-Albrightov sindrom je rijedak i tezak poremecaj karakteriziran lezijama
kostura, hiperpigmentacijom koZe i endokrinopatijama. PaZljiva klinicka i radioloska
procjena pomaze u razlikovanju od osteogenesis imperfecta (2).

Hiperfosfatazija je nasljedni poremecaj koji utjeCe na rast kostiju, kosti se
deformiraju i lako se lome, $to rezultira progresivnom malformacijom kostura. Pove¢anje
alkalne fosfataze u plazmi upucuje na bolest, za razliku kod osteogenesis imperfecta gdje
su razine alkalne fosfataze u plazmi obi¢no normalne (2).

Hajdu Chene sindrom je karakteriziran zastojem u razvoju, gubitkom sluha, ranim
gubitkom zuba, osteopenijom, prijelomima, skoliozom, hirzutizam (2).

Dentinogenesis imperfecta je genetska bolest koja zahvaca zube. Javlja se u sklopu
osteogenesis imperfecta, ali moze se javiti i izolirano tj. samostalno (2).

Snyder-Robinson sindrom javlja se sa znacajkama umjerene do teSke intelektualne
nesposobnosti, kasnjenje govora, konvulzija, razvojem kifoskolioze i pove¢anim rizikom

od prijeloma. Pacijenti obicno razviju prijelome nakon minimalne traume (2).
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1.8. LIJECENJE

LijeCenje osteogenesis imperfecta lezi u multidisciplinarnom pristupu te se sastoji
od fizikalne terapije, kirurskih intervencija i terapije usmjerene na kosti. Naglasak terapije
osim na pobolj$anje zdravlja kosti je i na poboljsanje misSi¢ne snage, pokretljivosti i
poboljsanje kvalitete Zivota oboljelih. Takoder je vazno da oboljele osobe imaju stalan
medicinski nadzor i procjenu ekstraskeletnih znacajki koji su obiljeZje same bolesti,
ukljucujuéi rutinske stomatoloske preglede, ranu dijagnozu gubitka sluha, pracenje rasta,
kardiovaskularnu i neurorazvojnu procjenu (2). Terapijski pristup ovisi o stupnju tezine
bolesti, odnosno djeca s nekompliciranim tipom bolesti mogu imati sli¢ne razine tjelesne
aktivnosti kao i njihovi zdravi vrsnjaci, stoga ortopedski i rehabilitacijski tretmani su kod
takvih bolesnika obi¢no usmjereni na lijeCenje prijeloma te eventualno otkrivanje
komplikacija bolesti. Nasuprot tome, umjereni do teski tipovi bolesti su ¢esto povezani s
deformacijama dugih kostiju, skoliozom pa i smanjenom pokretljivos$éu, $to stvara vecu

potrebu za ortopedskim i rehabilitacijskim intervencijama (3).

1.8.1. Fizikalna terapija i kirurSko lijecenje

Lijecenje je usmjereno na vracanje funkcije ekstremiteta. Kod oboljelih se provodi
individualizirana rehabilitacija i fizikalna terapija kako bi se povecala snaga i
pokretljivost (6). Programi tjelesne aktivnosti poti¢u se koliko je to moguce, s obzirom
na povecan rizik od prijeloma kod pacijenata, kako bi se sprijecile kontrakture 1 gubitak
kosti izazvan nepokretnoscu (5).

Ortopedsko odnosno kirursko lijecenje prijeloma i deformacija dugih kostiju donjih
ekstremiteta je temelj cjeloZivotnog lijeCenja, ovakva korektivna kirurgija klju¢na je za
kretanje kod oboljelih. Kod oboljelih se uglavnom ugraduju teleskopske Sipke (Fassier-
Duval Sipka), to su intramedularni implanti koji drZe kost ravnom 1 sprje¢avaju prijelome
(6). Postavljanje intramedularne Sipke u dugu kost stabilizira teski prijelom te pruza
potporu zacijeljenu nakon korekcije deformiteta kosti (7). Ponekad se mogu koristiti i

neteleskopske Sipke (Kirschnerove Zice, fleksibilni titanski ¢avli) (6).
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Slika 1. (A) Prijeoperativni rendgenski snimak bolesnika s osteogenesis imperfecta. (B)

Postoperativni rendgenski snimak istog pacijenta nakon bilateralne korektivne
osteotomije tibije s Kirschnerovim zicama. (C) Ponovljena pojava deformacije dvije
godine nakon operacije. (D,E) Rendgenski snimak druge korektivne osteotomije s

Fassier-Duval Sipkom.

Izvor: Primorac D, Anticevi¢ D, Barisi¢ I, Hudetz D, Ivkovi¢ A. Osteogenesis imperfecta--multi-systemic
and life-long disease that affects whole family. Coll Antropol. 2014 Jun;38(2):767-72. PMID: 25145021.

1.8.2. Lije€enje bisfosfonatima

Bisfosfonati su daleko najrasireniji model medicinskog lijeCenja bolesti te su kamen
temeljac medicinske terapije oboljelih od umjerenih do tezih oblika osteogenesis
imperfecte (2,3). Mehanizam djelovanja ovih lijekova je inhibiranje funkcije osteoklasta,
a time i razgradljivosti, §to rezultira ravnotezom u pregradnji kosti prema njezinoj
izgradnji (1). Lijecenje bisfosfonatima korisno je za poboljSanje Cvrstoce Kostiju,
mineralne gustoce kosti, motoricke funkcije, smanjenje boli te poboljSanje geometrije
kraljeZaka. LijeCenje je indicirano kada pacijent ima tesku osteoporozu i viSe od dva
prijeloma dugih kostiju godi$nje. Primjenjuje se intravenskim (pamidronat) ili kod starije
djece oralnim putem (alendronat) (6). Glavna cilj primjene lijeka je smanjenje prijeloma

kod oboljelih (7). Bisfosfonati su trenutno naj¢esce koristeni lijekovi kod oboljelih u
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pedijatrijskoj 1 odrasloj populaciji, ali mati¢ne stanice i genska terapija su vjerojatno

buduénost lijecenja ove bolesti (4,6).

Slika 2. (A) Uzorak biopsije ilija¢ne kosti trogodi$njeg djecaka s umjereno teskim
oblikom osteogenesis imperfecta. (B) Uzorak biopsije nakon 2 godine lijeCenja

pamidronatom.

Izvor: Rauch F, Glorieux FH. Osteogenesis imperfecta. Lancet. 2004 Apr 24;363(9418):1377-85. doi:
10.1016/S0140-6736(04)16051-0. PMID: 15110498.

14



2. CILJ RADA

Cilj ovog zavr$nog rada je opisati zdravstvenu njegu pacijenta s osteogenesis

imperfekta.
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3. RASPRAVA

Prema V. Henderson ,,Uloga medicinske sestre je pomo¢ pojedincu, bolesnom ili
zdravom, u obavljanju aktivnosti koje pridonose zdravlju ili oporavku (ili mirnoj smrti),
a koje bi obavljao samostalno kada bi imao potrebnu snagu, volju i znanje. Pomo¢ treba
pruziti na nacin koji ¢e doprinijeti $to brzem postizanju njegove samostalnosti“. Dakle,
medicinska sestra / tehnicar je zdravstveni djelatnik ¢ija je osnovna djelatnost zdravstvena
njega. Kod zdravstvene njege vazan je holisticki (cjelovit) pristup tj. pacijentove
fizioloske, razvojne, psiholoske, socijalne i kulturne potrebe moraju se uzeti u obzir kroz
promatranje (8). U sredistu cjelokupne zdravstvene skrbi pacijenta s osteogenesis
imperfecta je osim samog pacijenta i njegova obitelj, posebno ako je pacijent dijete.
Zdravstvena njega pacijenata s osteogenesis imperfecta usredotocuje se na ublazavanje
simptoma 1 komplikacija bolesti kao 1 na pruzanje podrSke pacijentima i njihovim
obiteljima. Kod zdravstvene njege je bitna edukacija roditelja i djece o bolesti kako bi se
stekle vjesStine 1 znanja potrebna da se pacijent i njegova obitelj nose s boles¢u. Vazno je
istaknuti vaznost individualizirane zdravstvene njege pacijenta s osteogenesis imperfecta,
prilagodenu specificnim potrebama svakog pacijenta. Dugoroc¢ni je cilj da djeca Zive Sto
samostalnije te da razviju vjestine potrebne za vlastitu skrb (9).

Multidisciplinirani tim kod lije¢enja bilo koje bolesti pa tako i kod osteogenesis
imperfecta je od iznimne vaznosti, obuhvaca lijecnika (pedijatar, ortoped, Kirurg,
obiteljski lije¢nik i lije¢nici ostalih specijalizacija), medicinsku sestru / tehnicara,
fizioterapeuta, radnog terapeuta, psihologa, socijalnog radnika, nutricionista i ostale
suradne struke. Ukljucenost cijelog tima u zdravstvenu njegu pacijenata s osteogenesis
imperfecta je od visoke vaznosti kako bi se pacijentima pruzila sveobuhvatna i

prilagodena njega. (9).
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3.1. OBRADA I PROVODENJE TERAPIJE BISFOSFONATIMA U
PACIJENATA S OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Kada se zapocinje lijeCenje pacijenata s osteogenesis impefecta korisno je provesti
mjerenje mineralne gustofe kosti denzitometrijom te obaviti biokemijske pretrage
(biljege kostane pregradnje) koji pokazuju promjene pregradnje kosti kako bi se moglo

pratiti lijecenje bisfosfonatima, odnosno uspjesnost lijeCenja (10).

3.1.1. Mineralna gustoca kosti (BMD)

Vecina pacijenata s osteogenesis imprefecta ima nisku mineralnu gustocu kostiju,
te je to jedan od glavnih razloga krhkosti kostura i ¢estih prijeloma. Mineralna gustoca
kostiju mjeri se denzitometrijom. Radi se o jednostavnoj i bezbolnoj pretrazi koja koristi
nisku dozu zracenja za mjerenje mineralne gustoce kosti u cijelom tijelu ili u odredenim
regijama. Naj¢eS¢a metoda mjerenja je dvoenergetska rendgenska apsorpcija (DXA).
Tijekom mjerenja pacijent lezi mirno na ravno postavljenom stolu dok dio instrumenta
prelazi preko cijelog tijela ili odabranih podrucja te njegov detektor prima rendgenske
zrake niske doze koje u meduvremenu prolaze ispod stola. Zatim stroj pretvara
informaciju koju je detektor primio u sliku kostura te analizira koli¢inu gustoce kostiju u
kosturu 1 daje rezultat mineralne gustoce kostiju (BMD) tj. koli¢inu kosti po jedinici
povrSine kostura. Svako mjerenje traje manje od jedne minute (11). Prilikom
denzitometrijskog mjerenja mineralne gustoce kosti (BMD) rezultati se izrazavaju na tri
nacina:

- u apsolutnim vrijednostima, u g/cm?2;

- kao “T score” (T vrijednost), koji predstavlja odstupanje izmjerene vrijednosti BMD od
vrsne koStane mase mladih osoba izrazeno u standardnim devijacijama (sd);

- kao “Z score” (Z vrijednost), koji predstavlja odstupanje izmjerene vrijednosti BMD od
prosjecne koStane mase osoba iste dobi izraZeno u standardnim devijacijama (11).

Prema mjerenju rezultati mogu biti (T oznacava vrijednost) povecana koStana masa

(T>1), normalna kostana masa (T izmedu +1 1 -1), osteopenija (T izmedu -1,0 i -2,5),
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osteoporoza (T<-2,5) (10). Ovisno o dijelu tijela koje se mjeri osoba zauzima odredeni
polozaj tijela, a ako se mjeri cijelo tijelo onda lezi ravno i nepomicno (11). Koristan je
alat kod oboljelih za mjerenje promjena u gusto¢i kosti tijekom vremena te za procjenu
odgovora na lijecenje i intervencije (2). Mjerenje mineralne gustoce kostiju se obi¢no ne
provodi vise od jednom godiSnje u odraslih, kod djece se mjeri jednom godis$nje od pete
godine, a moze biti korisno i ¢eS¢e ako dijete brzo raste. Korisno je provesti mjerenje

prije pocetka lijeCenja i ponovno 6 do 12 mjeseci nakon zavrsetka lijeCenja (11).

3.1.2. Laboratorijski nalazi i biokemijski biljezi pregradnje kosti

Biokemijski parametri kod osoba s osteogenesis imperfecta su uglavnom u
granicama referentnih vrijednosti. Serumski kalcij je uglavnom normalnih vrijednosti,
iako je kod nekih oboljelih prisutna hiperkalciurija. Razine vitamina D u serumu mogu
biti niske (2).

Biokemijske pretrage odnosno biljezi koji ukazuju na promjene pregradnje kosti su
vazni za postavljanje dijagnoze osteogenesis imperfecta, predvidanje rizika buducih
prijeloma, pracenja lijecenja te kao pomo¢ u odluci o nacinu lije¢enja (10). Dijele se ne
biokemijske biljege izgradnje (vezane uz aktivnost osteoblasta) i1 razgradnje (vezane uz
aktivnost osteoklasta kosti), proteine koStanog matriksa 1 razgradne produkte organskog
skeletnog matriksa koji se otpuStaju u cirkulaciju za vrijeme izgradnje ili razgradnje
kostiju te biljege anorganskoga koStanog matriksa (kalcij i1 fosfor, koji prije svega
odrazavaju homeostazu kalcija/fosfora). Biokemijski biljezi se odreduju iz krvi te mogu
biti korisni u procjeni terapijskog odgovora nakon 1-3 mjeseca lijecenja (12).

Biljezi izgradnje kosti se mjere u serumu ili plazmi, najceS¢e se mjeri aktivnost
ukupne alkalne fosfazate (ALP), aktivnost kostane alkalne fosfaze (B-ALP) te vrijednost
osteokalcinina (OC) 1 propeptida prokolagena tipa I (PICP) (12).

Biljezi razgradnje kosti se mjere takoder u serumu ili plazmi, prije su se mjerili u
mokraéi, naj¢eS¢e se mjeri tartarat rezistetntna kisela fosfataza (TR-ACP) i razgradni

produkti koStanog kolagena (12).
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3.1.3. Vadenje krvi i mjerenje vitalnih znakova

Kao i kod svih postupaka s oboljelima s osteogenesis imperfecta tako i postupak
kod vadenja krvi treba biti njezan i proveden u miru s velikom pozornoS¢u na sprjecavanje
nanoSenja nenamjernih ozljeda ili prijeloma krhke kosti tijekom postupka. Ekstremiteti
se ne smiju gurati, uvijati, vuéi, savijati te primjenjivati pritisak ili pokusati ispraviti ruke
ili noge. Vadenje krvi kod oboljelih od osteogenesis imperfecta treba obavljati
najiskusnija dostupna pedijatrijska ili neonatoloska medicinska sestra / tehni¢ar uz pomo¢
drugih kolega. Sam postupak trebao bi biti kratak i bezbolan. Ako se radi o djetetu,
ukoliko je moguce neka roditelj drzi dijete. Prije vadenja krvi moze se zamoliti roditelje
ili pacijenta da identificiraju mjesta prethodno uspjesnih venepukcija. Kod postavljanja
poveske vazno je obratiti paznju da poveska ne pritiS¢e previse ruku zbog rizika od
prijeloma ili stvaranja modrica. Vazno je izbjegavanje izravnog kontakta poveske s
kozom 1 preporuca se staviti ju preko tkanine npr. rukava majice. Igla treba biti
prilagodena veli¢ini krvne zile, najveéeg mogucéeg promjera ovisno o zili. Flasteri i zavoji
se njezno uklanjaju s krhke koze pacijenata. Kao i kod vadenja krvi postavljanje venskog
puta treba biti njezno 1 oprezno (13).

Krvni tlak se mjeri samo kada je to nepohodno potrebno te kao i kod ostalih
postupaka vazno je koristiti opremu 1 manzete odgovarajuce veli¢ine prilagodene djeci.
Kao 1 kod vadenja krvi svi pokreti kod s oboljelima trebaju biti njezni 1 polagani. Manzeta
treba biti odgovarajuce veli€ine, pedijatrijska manZeta prema dobi djeteta. Treba obratiti
paznju prilikom postavljanja manZete koja ne smije biti previse stisnuta zbog krhkih
kostiju pacijenata. Preporuca se koriStenje ru¢ne manzete za mjerenje krvnog tlaka, a ne
koriStenje automatiziranog napuhavanja. Potrebno je izbjegavati mjerenje na ruci koja je
savijena ili prethodno lomljena. (13).

Ako pacijenti ne mogu stajati umjesto visine mjeri se njihova duljina, a budu¢i da
se duljine nogu mogu razlikovati preporucljivo je mjerenje obje strane tijela. Platformska
vaga se koristi za mjerenje pacijenata koji ne hodaju. Prilikom podizanja ili okretanja
potrebno je podrzati cijelo tijelo oboljelog te se ne smije oboljelog povlaciti za ruku kada

se zeli posjesti ili okrenuti (13).
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3.1.4. Terapija bisfosfonatima

LijeCenje bisfosfonatima se najceS¢e provodi pamidronatom u infuzijskim
ciklusima. Lijecenje se zapocCinje kod oboljelih kojima je utvrdena osteoporoza (T
vrijednost manja od 2,5) i kod oboljelih koji su imali dva ili viSe prijeloma. Nuspojave
lijecenja su blage, obi¢no se javljaju nakon prve infuzije u obliku kratkotrajnog febriliteta
s bolovima u miSi¢ima (stanje slicno gripi). U prvom tjednu poslije infuzije nuspojave se
mogu javiti u obliku blage i prolazne hipokalcijemije. Dugotrajne nuspojave lijecenja jos
uvijek nisu primije¢ene. Pamidronat je djelotvoran i relativno siguran lijek bez Stetnih
utjecaja na rast kosti i remodeliranje, medutim s pamidronatom se lije¢i osteoporoza ali
ne i sama bolest koja je genski uvjetovana. Kod vecine oboljelih potrebno je i kirursko
korektivno lijecenje. Tijekom intravenske primjene lijeka prate se heamtoloSki i
biokemijski nalazi te procjenjuje hioperkalciurija. Uz lijeCenje pamidronatom
primjenjuju su i drugi oblici lijecenja poput primjene vitamina D, kalcija te fizikalna
terapija (10). Intravensko lijecenje se obi¢no ponavlja svaka 3-4 mjeseca. Lijecenje traje
tijekom 1-3 dana te se pamidronat daje sporom intravenskom infuzijom tijekom 3-4 sata
(14).

Lijecenje bisfosfonatima oralnim putem obi¢no se provodi uzimanjem aledronata
jednom tjedno (14). Oralno lijecenje se obicno ne provodi kod djece, zbog manje
ucinkovitosti lijeka i1 teZzeg pridrZzavanja nacina primjene lijeka (15). Uzimanje lijeka je
preporuceno ujutro na prazan Zeludac u uspravnom poloZaju, najmanje 30 minuta prije
jelaili lijeganja §to je kod manje djece teSko osigurati. Nuspojave kod oralnih lijekova se
obi¢no odnose na osjecaj nelagode u zelucu ili pojavu Zgaravice. Do nuspojava obi¢no
dolazi ukoliko osoba ne uzima lijek na ispravan nacin ili ako ima anamnezu Zelucanih
smetnji poput pepti¢nog ulkusa ili Zelucanog refluksa. Ostale nuspojave mogu biti bolovi

u miSi¢ima, iritacija o€iju i glavobolja (14).

20



3.2. PROCES ZDRAVSTVENE NJEGE PACIJENTA S
OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Proces zdravstvene njege se moze definirati kao unaprijed isplaniran niz aktivnosti
koje su usmjerene na ispunjavanje ciljeva zdravstvene njege, ti ciljevi mogu biti
odrzavanje zdravlja pojedinca ili u slucaju kada se radi o bolesnom pojedincu onda se to
odnosi na osiguravanje zdravstvene njege kako bi pojedinac ozdravio, a ako ne moze doc¢i
do ozdravljenja onda se treba osigurati najvisa moguca kvaliteta Zivota primjenom
procesa zdravstvene njege (8). Proces zdravstvene njege treba biti sustavan, logi¢an i
racionalan te utvrduje i rjesava pacijentove probleme tj. sestrinske dijagnoze. Odvija se
kroz osnovne cetiri faze, utvrdivanje potreba za zdravstvenom njegom, njeno planiranje,
zatim provodenje i na kraju njena evaluacija (8, 16).

Utvrdivanjem potreba za zdravstvenom njegom je prva faza procesa, odnosi se na
prepoznavanjem pacijentovih problema tj. dijagnoza. Ono obuhvaca prikupljanje
podataka, analizu tih podataka te na kraju definiranje problema tj. dijagnoze. Podaci se
prikupljaju, alatima intervjua, promatranja, mjerenja te analizom dokumentacije, iz izvora
koji mogu biti primarni (od pacijenta osobno) te sekundarni (¢lanova obitelji, bliskih
osoba, zdravstvenih djelatnika te drugih). Podaci mogu biti subjektivni (dobivaju se
intervjuom i promatranjem) i objektivni (dobivaju se mjerenjem). Zatim slijedi analiza
prikupljenih podataka, ona obuhvacda reviziju (sredivanje podataka prema sustavu te
provjeravanje cjelovitosti), interpretaciju (objasnjenje) te validaciju (ispitivanje hipoteza
i provjera tocnosti zaklju¢aka). Iz analize podataka proizlazi problem ili sestrinska
dijagnoza. Problem moze biti aktualan ili potencijalan te je temelj plana zdravstvene njege
(8).

Planiranje je druga faza zdravstvene njege, ona se sastoji od utvrdivanja prioriteta,
definiranja ciljeva i planiranja intervencija. Utvrditi prioritete ukljuuje odredivanje
redoslijeda rjeSavanja prethodno ustanovljenih problema u pacijenta na temelju njihove
vaznosti, tezine te objektivne mogucénosti rjeSenja u skladu s misljenjem medicinske
sestre / tehnicara 1 pacijenta. Nakon odredivanja prioriteta, medicinska sestra / tehnicar
(zajedno s pacijentom) odreduje ciljeve za svaki problem u zdravstvenoj njezi (8). Cilj je

pozeljni rezultat u zdravstvenoj njezi te se moze odnositi na uklanjanje ili ublazavanje
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problema, a moze biti kratkoro¢ni (do 1 h), srednjoro¢ni (do nekoliko dana) i dugoro¢ni
(do godinu dana) (8, 16). Nakon definiranja ciljeva slijedi definiranje intervencija. Pri
tome je bitno da medicinska sestra / tehni¢ar ima uvid u sve teorijske nacine rjeSavanja
odredenih problema i da izabere najprikladnije ovisno o situaciji. Intervencije se mogu
odnositi na pruzanje fizicke pomodi i osiguravanje pozeljne fizicke okoline, zatim na
motivaciju, usmjerenje, vodenje i osiguranje socijalne potpore i posljednje mogu se
odnositi na edukaciju i savjetovanje. Takoder se u planiranju odreduje tko ¢e provoditi
intervencije (pacijent, obitelj, zdravstveni radnici), kada i koliko ¢esto. ZavrSetak druge
faze rezultira planom zdravstvene njege s definiranim dijagnozama, ciljevima,
intervencijama te dodatnim prostorom koji je planiran za evaluaciju (8).

Treca faza je provodenje zdravstvene njege. Ukljucuje validaciju plana, analizu
uvjeta za provodenje njege te kriticku realizaciju planiranog. Validacijom plana
provjeravamo ispravnosti i opravdanosti $to moze uciniti medicinska sestra / tehnicar, a
u slozenijim slu¢ajevima moze zatraziti pomo¢ drugih ¢lanova zdravstvenog tima. Zatim
se analiziraju uvjeti za provedbu, time se provjerava realnost plana zdravstvene njege
ukljucujuéi uskladenost kadrovskih i tehnic¢kih uvjeta tj. provjerava se uskladenost plana
s mogucnostima djelatnika i zdravstvene institucije. Na kraju samo provodenje plana
ovisi 0 stanju pacijenta koje je naravno promjenjivo pa se planovi zdravstvene njege ¢esto
podlozni promjenama. Plan njege mijenja osoba koja ga je izradila ili nadlezna sestra /
tehnicar, a na promjene upozoravaju svi koji sudjeluju u provodenju zdravstvene njege
(8).

Cetvrta i ujedno posljednja faza procesa zdravstvene njege sastoji se od evaluacije
cilja i evaluacije plana zdravstvene njege. Evaluacija cilja se odnosi na ponovnu procjenu
pacijentovog stanja i ponaSanja te se usporeduje s unaprijed postavljenim ciljem (cilj
postignut, cilj djelomice postignut, cilj nije postignut) (8, 16). Evaluacija moze biti trajna
(kontinuirano praéenje pacijenta te usporedivanje sa zadanim ciljem) i zavr$na. AKo nije
doslo do ostvarenja cilja provodi se evaluacija plana tj. utvrduje se zaSto nije postignut
cilj te se naknadno mijenja plan, a ako je cilj postignut evaluira se plan te se razmatra

postojanje mogucnosti recidiva tog problema ili je li doslo do pojave novih (8).
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Slika 3. Odnos faza procesa zdravstvene njege

Izvor: Fuckar G. Proces zdravstvene njege. Medicinski fakultet sveucilista u Zagrebu. Zagreb, 1995.

3.2.1. Sestrinske dijagnoze pacijenata s osteogenesis imperfecta

wSestrinska dijagnoza je aktualni ili potencijalni zdravstveni problem koji su
medicinske sestre s obzirom na njihovu edukaciju i iskustvo sposobne i ovlastene
tretirati* (16).

Aktualne sestrinske dijagnoze predstavljaju prisutni problem koji u pacijenta,
odnosno moze Se prepoznati na osnovu vidljivih obiljezja. Aktualne dijagnoze se pisSu po
PES modelu tj. dijagnoza se sastoji od problema (P), etiologije (E) tj. uzroka i simptoma
(S) (1). Neke najcesce aktualne sestrinske dijagnoze koje susre¢emo kod pacijenata
oboljelih od osteogenesis imperfecta su smanjena mogucnost brige o sebi, Smanjeno
podnosenje napora, bol, opstipacija, pretilost, senzorno-perceptivna promjena - slusna,
neupucenost, dusevni nemir i socijalna izolacija (9, 17, 18, 19).

Visoko rizi¢ne ili potencijalne sestrinske dijagnoze opisuju problem koji trenutno
nije aktivan, ali ako se zanemare preventivhe mjere ¢e se pojaviti. Visoko rizi¢ne

dijagnoze pisu se po PE modelu gdje P oznacava problem i E oznacava etiologiju (8, 16).
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Neke od najucestalijih visoko rizi¢nih ili potencijalnih sestrinskih dijagnoza koje
uocavamo kod pacijenata s osteogenesis imperfecta su visok rizik za ozljedu, visok rizik

za infekciju i visok rizik za pad (9, 17).

3.2.1.1. Smanjena mogucnost brige o sebi

Sestrinska dijagnoza smanjena mogucénost brige o sebi podrazumijeva stanje u
kojem pacijent zbog ostecenih tjelesnih ili kognitivnih funkcija ili nekih drugih razloga
pokazuje smanjenu sposobnost ili potpunu nemoguénost hranjenja, odrzavanja higijene,
odijevanja i dotjerivanja i/ili eliminacije (16, 20). Pacijenti oboljeli od osteogenesis
imperfecta ¢esto zbog samog stanja svoje bolesti, posebno ako se radi o tezim tipovima
nisu u potpunoj mogucénosti samostalno brinuti o sebi, a posebno ako pacijent ima neki
prijelom to otezava situaciju. Dok su pacijenti bebe o njima se naravno brinu njihovi
roditelji te je bitna edukacija roditelja o pravilnom podizanju djeteta, mijenjanju pelena,
kupanju dijeta i oblacenju (9). Potrebno je poticati roditelje da sudjeluju u njezi kako bi
se potaklo njihovo samopouzdanje u brizi djeteta. Na kreveti¢u se postavlja znak 0
opasnosti od prijeloma za sve koji dolaze u kontakt s pacijentom, upute kako mijenjati
pelene, presvlaciti, hraniti, drzati 1 namjeStati dojenCe. Svi pokreti trebaju biti njezni,
polagani 1 dobro promisljeni. Pri mijenjanju pelene dojence se podiZe ispod straznjice, a
ne za gleznjeve. Kod presvlacenja djeteta preporucuje se koristenje odjece sa Sirokim
otvorima te se tijekom presvlacenja ne smiju povlaciti 1 uvijati ekstremiteti, takoder to
vrijedi i tijekom postavljanja intravenskih linija. Tijekom hranjenja takoder je bitno paziti
na polozaj ekstremiteta kako bi izbjegli abnormalni polozaj (17). Kod starije djece koja
su teZze pogodena bolesc¢u, zbog niskog rasta i/ili deformiteta, ¢esto su im aktivnosti kao
pranje, Cetkanje kose 1 odijevanje problemati¢ni te trebaju pomo¢. Postoje pomagala koja
mogu olaksati ove situacije 1 povecati samostalnost pacijenata, to su npr. sjedala za kadu,
rukohvati, okviri za WC S$koljke. Takoder je bitno osigurati i invalidska kolica
pacijentima kojima je to potrebno (9). Kod higijene bitno je educirati pacijenta i obitelj o
vaznosti pravilne njege zubi te redovitim posjetima stomatologa (17). Kod ove sestrinske
dijagnoze bitna je procjena stupnja samostalnosti pacijenta, pruZziti pomo¢ pacijentu

koliko mu je potrebna te poticati pacijenta na obavljanje stvari koje moze samostalno ili
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uz minimalnu pomo¢ (20). Naravno dugoroc¢ni cilj je osposobiti pacijenta da postane Sto

manje ovisan o tudoj pomoc¢i te da razvije vjestine potrebne za vlastitu skrb (9).

3.2.1.2. Smanjeno podnosenje napora

Smanjeno podnosenje napora se definira kao stanje u kojem pacijent ne moze
sudjelovati u svakodnevnim aktivnostima bez da osjecaja nelagodu i umor ili oznac¢ava
stanje smanjenih fizioloSkih sposobnosti za izvodenje aktivnosti (16). Oboljeli od
osteogenesis imperfecta se ¢esto zale na smanjeno podnosenje napora, slabost misica i
umor (21). Pacijentu se preporucuju treninzi i vjezbe s fizioterapeutom kako bi se
poboljsala snaga miSica (18). Bitno je s vjezbama poceti dok je pacijent dijete, raditi na
poboljSanju snage, izdrzljivosti i pokretljivost. Hidroterapija moze biti ucinkovita u
promicanju snage i olakSavanju odrzavanja raspona pokreta (9). Takoder oboljeli su ¢esto
pretili zbog smanjene pokretljivosti uslijed ucestalih prijeloma kostiju pa to otezava Samo
podnosenje napora, u tom sluéaju potrebna je prilagodba prehrane (18). Pacijentima je
potrebno, ako imaju tezi oblik bolesti, osigurati invalidska kolica te posebna pomagala
(npr. rukohvati u WC-u) kako bi se podnosenje napora olaksalo koliko je god moguée
(9). Vazno je educirati pacijenta o pravilnom planiranju dnevnih aktivnosti sukladno
njegovom podnoSenju napora. Pacijentu je potrebno pruzati podrsku te po potrebi

ukljugiti obitelj (20).

3.2.1.3. Bol

,Bol je stogod osoba koja ju dozivljava kaze da jest 1 postoji kadgod ona kaze da
postoji“ (16). Kod oboljelih od osteogenesis imperfecta primarne manifestacije su
prijelomi, deformacije kostiju i bolovi u kostima, tako da je bol Cesta sestrinska dijagnoza
kod oboljelih. Bol moze biti kroni¢na kod pacijenata, a moze i biti akutna, tijekom
operacija i prijeloma. Mnogi oboljeli imaju skoliozu koja povecava bolove u ledima (9).

Kod terapije boli bitno je savjetovanje s lijeCnikom te primjena analgetske terapije koju
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je propisao lije¢nik. Terapija bisfosfonatima uz primjenu analgetika prema potrebi i

situaciji smanjuje bol te se primjenjuje prema odredbi lije¢nika (17).

3.2.1.4. Opstipacija

Opstipacija oznacava neredovito, oteZano ili nepotpuno praznjenje tvrde i suhe
stolice poprac¢eno osje¢ajem boli te nelagodne defekacije. Oznacava stanje kada osoba
nije imala stolicu vise od tri dana (20). Posljedica je nepokretnosti kod pacijenata s
osteogenesis imperfecta. Takoder se opstipacija kod ovih pacijenata moze pripisati
niskom rastu, neaktivnosti, asimetriji zdjelice i dehidraciji. U neke djece do opstipacije
dolazi zbog izbjegavanja obavljanja nuzde izvan kuce, zbog prakticnih poteskoca te
neugodnosti. Kako bi sprijecili opstipaciju kod oboljelih potrebno je ukljuciti prehranu
bogatu vlaknima, poticati pacijente na konzumiranje puno tekucine (1,5 - 2 1) te poticati
pacijenta na tjelesnu aktivnost (9). Kako bi se rijesSio problem opstipacije pacijentu se

preporucéuje uzimanje ordiniranog laksativa (20).

3.2.1.5. Pretilost

Pretilost kao sestrinska dijagnoza oznacava poviSenje tjelesne tezine pacijenta iznad
normalne (BMI iznad 25.0) zbog prekomjernog unosa organizmu potrebnih nutrijenata
(22). Pretilost je Cest problem kod oboljelih od osteogenesis imperfecta te dovodi do
opterecenja kostura, ometa rehabilitaciju te moze dovesti do ostalih problema. Pacijente
treba poticati da jedu uravnoteZenu prehranu, siromasnu mastima, soli i dodanim Se¢erom
te bogatu vitaminima i mineralima. Kod ovog problema moze se ukljuciti i nutricionist
koji ¢e napraviti plan prehrane pacijentu, hranu s visokim udjelom hranjivih tvari i malo
masnoce. Bitno je educirati pacijenta i obitelj o vaZznosti pravilne prehrane i kontroli

veli¢ine obroka (9).
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3.2.1.6. Senzorno-perceptivna promjena - slusna

Ova sestrinska dijagnoza oznacCava stanje smanjenje percepcije sluha, odnosno
osoba dozivljava promjene u karakteristikama slu$nih podrazaja (23). Gubitak sluha se
kod oboljelih uglavnom pojavljuje u odrasloj dobi, unato¢ tome suptilni gubitak sluha
moze se pojaviti i kod mladih adolescenata (18). Kod pristupa pacijentu s gubitkom sluha
vazno je da sjediti licem okrenutim prema pacijentu, govoriti sporo, jednostavnim
jezikom, ujednacenim tonom 1 koristiti kratke reCenice. Uputit ¢e se pacijenta kako
koristiti slusni aparat, ako zna kako ga koristiti bitno je redovito provjeravati njegovu
ispravnost te ispravno koristenje. Potrebno je pruziti potrebnu pomo¢ pacijentu i pruziti

podrsku kako bi se adaptirao na novonastalo stanje te osje¢ao udobno i sigurno (23).

3.2.1.7. Neupucenost

Neupucenost se odnosi na stanje pojedinca ili grupe koji pokazuju pomanjkanje
znanja ili vjestina koje su vezane za neko zdravstveno stanje, dijagnostiku ili lijecenje
(16). Neupucenost se u ovom slu¢aju naj¢esée odnosi na roditelje u slucaju kada saznaju
za dijagnozu svog djeteta. Roditeljima treba pruZiti podrsku te ih educirati o bolesti kada
se posumnja na dijagnozu (antenatalno). Roditelje treba poticati i educirati kako ¢e
sudjelovati u njezi djeteta, kako ¢e nositi dijete, hraniti ga, oblaciti. Ako dode do
prijeloma treba educirati roditelje kako brinuti o gipsu, takoder ih je potrebno upoznati sa
znakovima i simptomima prijeloma te kako zastiti ozlijedeni dio tijela (17). Briga o
djetetu s osteogenesis imperfecta moze dovesti do fizickih, psihi¢kih izazova zato

medicinska sestra / tehnicar treba roditeljima biti velika podrska (24).

3.2.1.8. Dusevni nemir

DusSevni nemir oznaCava stanje naruSenog sustava vrijednosti 1 vjerovanja koji
pacijentu daju nadu, snagu i smisao postojanja (23). Osobe s osteogenesis imperfecta i

njihove obitelji mogu se suociti s fizickim, emocionalnim 1 socijalnim izazovima. Kod
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roditelja dusevni nemir se javlja najées¢e nakon dijagnoze djeteta, pojavljuju se osjecaji
ljutnje, krivnje, tuge, dijagnozu dozivljavaju kao potres (19). Stoga je vazno pruziti
roditeljima i pacijentima edukaciju o bolesti te ih uputiti na resurse i organizacije koje
pruzaju podrsku pacijentima s osteogenesis imperfecta, kao 1 grupe za podrsku gdje mogu
razmjenjivati iskustva s drugima koji se suoCavaju s istim izazovima. U zdravstvenu
njegu mogu se ukljuciti socijalni radnici i psiholozi kako bi pomogli roditeljima da Sto
prije prihvate djetetovo stanje te i samim pacijentima (17). Kod pacijenata se ne javlja
Sok jer se bolest naj¢esc¢e dijagnosticira dok su djeca pa im je njihovo stanje normalno,
iako shvacaju da su drugaciji od ostale djece, no pacijenti ¢esto zbog raznih razloga
izrazavaju osjecaj depresivnosti i straha pa im je potrebna podrska i u nekim slu¢ajevima

razgovor sa psihologom (9, 25).

3.2.1.9. Socijalna izolacija

Socijalna izolacija oznacava stanje kada osoba iskazuje osjecaj osamljenosti te nije
u mogucnosti ili u sposobnosti ostvariti odnos unato¢ zelji i potrebi za povezivanjem s
ljudima (22). Kod roditelja i pacijenata se moze javiti stanje socijalne izolacije. Kod
roditelja se javlja nakon dijagnoze bolesti (19). Pacijenti se Cesto bore sa sigurnoscu i
oprezom, smanjenom funkcijom, boli, strahom od prijeloma, neovisnos¢u te im je poradi
toga tesko sudjelovati normalno u 8koli, kod kuce te u §iroj zajednici §to mozZe dovesti do
1zolacije pacijenata (9). Potrebno je poticanje na ostvarivanje socijalnih odnosa te pruzati
potpunu podrsku pacijentu, kao i roditeljima, moze se ukljuciti i razgovor sa psihologom

(22).

3.2.1.10. Visok rizik za ozljedu

Visok rizik za ozljedu predstavlja prijetecu opasnost od ozljede glede prilagodbenih
i obrambenih moguénosti pojedinca u odredenim okolinskim uvjetima (20). Kod
pacijenata s osteogenesis imperfecta ova dijagnoza povecan rizik od ozljeda se odnosi na

visoku moguénost od prijeloma. Naime kosti su kod oboljelih slabe i lomljive, pa ¢ak i
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manje ozljede ili neke uobicajene aktivnosti mogu dovesti do prijeloma, naravno ovisno
o tipu bolesti, tezi tipovi su karakterizirani brojnijim prijelomima. Dok su djeca dojencad
na kreveticu se treba nalaziti znak za sve osobe koje obavljaju zdravstvenu njegu
dojenceta. Trebaju se nalaziti upute kako mijenjati pelene, kako dijete presvlaciti, hraniti
ga, drzati, namjestati sve u korist prevencije prijeloma kod dojenceta. Dakle s dojencetom
treba pazljivo rukovati, svi pokreti trebaju biti njezni 1 polagani, ekstremiteti se ne smiju
vuéi ni savijati. Posebno treba paziti kod postavljanja intravenskih linija te kod mijenjanja
pelena dijete se podiZe ispod straznjice, a ne za gleznjeve (17). Fizikalna i radna terapija
pomazu u jacanju misica te prevenira kontrakture zglobova i poboljSava njihovu funkciju.
Primjenjuju se i razna pomagala poput rucki, zastitnih ograda, pomagala za hodanje, i u
tezim slucajevima invalidska kolica. Kod prevencije prijeloma kod oboljelih od velike je
vaznosti primjena terapije bisfosfonata. Oni poboljSavaju ¢vrsto¢u, mineralnu gustocu,
motoricku funkciju te smanjuju bol. Primjenjuju se prema odredbi lije¢nika intravenskim
ili oralnim putem. Vazno je educirati roditelje kako pravilno rukovati s djetetom kako bi
se rizik od prijeloma smanjio na najmanju razinu, bitno je da osobe oboljele od
osteogenesis imperfecta budu svjesni svoje bolesti te poduzimaju mjere opreza kako bi

smanjili rizik od ozljeda (9).
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Slika 4. Pravilno postupanje s djetetom s osteogenesis imperfecta

Izvor: K. George. Adaptive clothing for Osteogenesis Imperfecta Infants and Toddlers. 2020.
https://www.coroflot.com/KiranAnnaGeorge/Adaptive-clothing-for-Osteogenesis-Imperfecta-Infants-
and-Toddlers

3.2.1.11. Visok rizik za infekciju

Visok rizik za infekciju oznacava stanje kada je pacijent izlozen riziku od stvaranja
infekcije, koja je uzrokovana patogenim mikroorganizmima iz endogenih i/ili egzogenih
izvora (20). Jedan od glavnih naéina lijeCenja pacijenata s osteogenesis imperfecta je
kirurS§ko lijeCenje. Pacijenti uglavnom imaju operacijske zahvate na donjim
ekstremitetima, operacije mogu biti usmjerene lijecenju prijeloma ili lijecenju deformiteta
kostiju. Nakon operacija kod pacijenata se javlja visok rizik od infekcije, rizik od ulaska

patogenih mikroorganizama u kirur§ku ranu (17). Kirurska rana naravno nije jedini izvor
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infekcije u pacijenata, kriticni ¢imbenici su takoder ako pacijent ima urinarni kateter,
intravenski kateter i slicno, a kriticni ¢imbenik moze i biti oslabljeni imunitet ili
dugotrajna hospitalizacija. Medicinska sestra / tehnicar treba pratiti vitalne funkcije,
laboratorijske parametre, izgled rane te je bitno drzati se higijenskih i asepti¢nih uvjeta
rada kada je to potrebno. Po lijecni¢koj odredbi primjenjuje se antibiotska profilaksa.
Potrebno je educirati obitelj i pacijenta o cimbenicima rizika za nastanak infekcije, nac¢inu

prijenosa, prevenciji te ranim simptomima i znakovima infekcije (20).

3.2.1.12. Visok rizik za pad

Visok rizik za pad oznacava stanje pacijenta koji zbog medudjelovanja njegove
osobitosti i njegove okoline pokazuje karakteristike povecanog rizika za pad (22). Osobe
s osteogenesis imperfecta imaju visok rizik za pad zbog svojih krhkih kostiju te
potencijalnih deformiteta kostiju. Kod ovih pacijenata svaki pad stvara rizik od nastanka
prijeloma pa je vazno da se pad prevenira. Padovi su ¢esti kod male djece te Skolske djece,
a smanjuju se u odrasloj dobi (17). Kod prevencije potrebno je koriStenje pomagala za
hodanje, te pomagala poput rucki 1 ograda za krevet. Svaka invalidska kolica trebaju biti
individualizirana te odgovarajuée veli¢ine ovisno o pacijentu. Takoder kod ove dijagnoze
je bitna fizikalna terapija kojom se kod pacijenta ojacavaju misi¢i, poboljSava funkcija
kretanja, snaga i stabilnost (9). Kako bi se procijenio rizik za pad kod pacijenata
medicinska sestra tehnicar koristi Morseovu ljestvicu. Morseovom ljestvicom se pomocu
¢imbenika rizika (prethodni padovi, druge medicinske dijagnoze, pomagala pri kretanju,
infuzija, stav / premjeStanje, mentalni status) izracunava broj bodova kod pacijenta te 45
i vise bodova predstavljaju visok rizik, 25 do 44 boda predstavlja umjeren rizik, a 0 do
24 boda nizak rizik. Neke od bitnih intervencija koje se provode kod ove dijagnoze su
postavljanje rukohvata, stavljanje zvona na dohvat ruke pacijentu te pomagati pacijentu
kod kretanja. Bitno je educirati obitelj i pacijenta o postojanju rizika te o mjerama

prevencije pada (22).
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4. ZAKLJUCAK

Osteogenesis imperfecta je rijedak genetski poremecaj koja se moze manifestirati
raznim tipovima bolesti. Bolest moze biti razli¢ite tezine, ukljucujuéi raspon od skoro
potpuno zdrave osobe do smrti ubrzo nakon rodenja. Klju¢na karakteristika bolesti su
krhke kosti koje zbog kojih nastaju mnogobrojni prijelomi i kod minimalne traume.
Posljedi¢no tome Zivot oboljele osobe i njegove obitelji je uvelike promijenjen u odnosu
na zdrave pojedince. Pacijenti ovisno o tezini bolesti imaju razliCite razine
funkcionalnosti u svakodnevnom Zivotu, pa tako i zahtijevaju razli¢itu razinu zdravstvene
njege. Bolest se naj¢es¢e dijagnosticira u antenatalno ili postnatalno po rodenju djeteta.
Lijecenje oboljelih se temelji na multidisciplinarnom timu, ukljucujuéi fizikalnu terapiju,
kirurSko lijecenje te lijeCenje bisfosfonatima. Posebno kod terapije bisfosfonatima, koji
su zlatni standard u lijecenju, potreban je oprez kod primjene. Kod zdravstvene njege
bitno je promisljeno, njezno i oprezno postupanje s oboljelim djetetom jer bilo kakvi krivi
pokret (npr. ekstremitetom) stavlja dijete u visok rizik od prijeloma. Roditelje i obitelj
treba educirati o prirodi same bolesti, uputiti ih kako pravilno postupati s djetetom, koja
pomagala su im potrebna kako bi si olakSali svakodnevni Zivot s oboljelim djetetom te
kako bi samom pacijentu osigurali §to vecu samostalnost u svakodnevnom Zivotu.
Naravno, prijelomi nisu jedini problemi koji se pojavljuju kod oboljelih, bolest ima Sirok
spektar simptoma koji obuhvacaju razliCite organske sustave te tako uzrokuju razlicite
probleme u zdravstvenoj njezi. Medicinska sestra / tehni¢ar mora imati holisticki pristup
pacijentu kako bi uocila sve probleme, ne samo pacijenta, ve¢ i kod njegovih roditelja, tj.
obitelji. Cilj zdravstvene njege treba biti usmjeren kako bi se pacijentu osigurala Sto veca
samostalnost 1 funkcionalnost u svakodnevnom zivotu. Osobe s osteogenesis imperfecta

potrebno je $to vise ukljuciti u drustvenu i radnu sredinu.
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