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Preventivna i socijalna pedijatrija (DO

Wiedemann-Steinerov sindrom - rijedak genetski poremecaj identificiran
inovativnom zdruzenom analizom genoma - stigmatiziraju li djecu rijetke
bolesti?
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UVOD

Wiedemann-Steinerov sindrom (WDSTS) rijetka je autosomno dominantna bolest koju obiljezuje usporeni
psihomotorni razvoj, ogranicen intelektualni kapacitet, hipertrihoza lakata, dismorfija lica, proporcionalno
nizak rast i psihomotoricko zaostajanje. Uzrokovan je heterozigotnom mutacijom u genu KMT2A, s uputom za
histon-metiltransferazu, transkripcijski koaktivator s kljuénom ulogom u regulaciji ekspresije gena tijekom
ranog razvoja i hematopoeze.

PRIKAZ BOLESNIKA

Rije¢ je o devetogodis$njem djec¢aku koji boluje od WDSTS-a, kojemu su inovativnom zdruzenom analizom
genoma identificirane ukupno 4 uzro¢ne de novo varijante gena KMT2A na kromosomu 1123 u heterozigot-
nom sastavu. U sklopu sindroma, djecak zaostaje u psihomotornom razvoju (prohodao je s 18 mj., progovorio s
12. mj.), nizeg je rasta, inteligencije ispod prosjeka, prisutan je hipertrichosis cubiti, kao i dismorfija lica (oci
antimongoloidno polozene, epikantus, hipertelorizam, gotsko nepce, nepravilan zagriz). Imao je problema s
nenapredovanjem na tjelesnoj tezini i pothranjenoscu, potom sve vise s viskom tjelesne mase i pretilos¢u (BMI
24,1). Uz navedeno prisutna je alergijska astma, gastroezofagealni refluks, kroni¢na upala tonzila, hipertrofija
tonzila s hipertrofijom adenoida, i hipovitaminoza D3 s blazom hiperkalcijemijom. Svojom klini¢ckom prezenta-
cijom ima elemente ADHD-a, te probleme s odrzavanjem pozornosti, koju adekvatno usmjerava, ali krace samo-
talno odrzava. Postoje teskoce u podrudju inhibicije, samoregulacije emocija i radnog pamcenja. Blaze je
nedistanciran u kontaktu. Komunikativan je, govor je razumljiv uz blagu distorziju artikulacije glasa C, L, S, i Z.
Ima poteskoce vizualnomotorne koordinacije i vidnomotorne percepcije. Nastoji nametnuti svoj izbor aktivno-
sti, a trazi i stalnu paznju. Motoricki je nemiran, vrpolji se, klece¢i sjedi, ima tikove.

ZAKLJUCAK

Djeca koja boluju od rijetkih bolesti zahtijevaju multidisciplinarno pracenje. Takoder je potrebno senzibilizi-
rati i informirati javnost o prisutnosti rijetkih bolesti, kako bi se djeca lakse integrirala u drustvo i kako bi svatko
dijete dobilo odgovarajuc¢u skrb bez obzira koliko ona bila posebna, zahtjevna, ili slozena.
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Case Report: Multidisciplinary and Family-Oriented Approach
in a Child with Autism Spectrum Disorder

Emilija Gjorgjieva-Chaneva (emilija70@live.com) (Zdravstven Dom — Veles), Irena Koleva (irena.koleva7@gmail.com) (Zdravstven Dom — Veles),
Ivan Akimovski (ivancheznnn@gmail.com) (PZU Biljana Hristovska — ordinacija po pedijatrija), Natalija Chaneva (natalijachaneva@live.com) (Zdrav-
stven Dom — Skopje)

Format saZetka za lijecnike: Case report

INTRODUCTION

Autism is a permanent, congenital condition with an unclear etiology, the prevention of which is impossible,
and the time of appearance and manifestation of symptoms varies.

CASE REPORT

A 2 year old male child, from a second, regularly controlled pregnancy and spontaneous delivery, born in the
38th gestational week with a weight of 3200 grams. Only MRP vaccine is missing from the immunization calen-
dar. From the obtained heteroanamnestic data, he was a quiet and relatively calm baby who started sitting stably
at 10 months, walked at 19 months, and has not yet acquired hygiene habits. On examination, he has not devel-
oped expressive speech, does not understand speech, very rarely turns when his name is called, does not establish
eye contact, has not developed symbolic play, no interest in imitation and imagination. His play is primitive and
stereotyped and does not involve other children, he has no interest in looking at a book, nor does he know the
purpose of everyday objects. He is exposed to screens for several hours a day and does not attend kindergarten.
From the diagnostic tests carried out, a hearing and EEG examination was done, the same with an orderly find-
ing. The treatment is continued with observation and stimulation exercises, with a multidisciplinary approach by
a special education teacher, a speech therapist and psychologist at PHI Zdravstven Dom - Veles, with a recom-
mendation for stimulation in home conditions as well.

CONCLUSION

Autistic spectrum disorder is a common phenomenon that necessarily requires a multidisciplinary approach
by a pediatrician, special education teacher, psychologist, speech therapist and psychiatrist in developmental
counseling centers. In doing so, it is necessary to assess the child’s condition, acquire skills for working with chil-
dren with developmental delays and disabilities, and work with their families.

Probir na porodicnu hiperkolesterolemiju - iskustva s podrucja Samobora
i Svete Nedelje

Monika Hirtz (monika.hirtz@zzjz-zz.hr) (Zavod za javno zdravstvo Zagrebacke Zupanije), Angelika Ticinovic Ivanci¢ (angelika.ticinovic.ivancic@zzjz-zz.hr)
(Zavod za javno zdravstvo Zagrebacke Zupanije), Zvonimira Papes IbriSevic (zvonimira.papes.ibrisevic@zzjz-zz.hr) (Zavod za javno zdravstvo Zagrebacke
Zupanije),

Format sazetka za lijecnike: Izvomi rad

UvVOD

0d 2023. godine provodi se nacionalni Probir na porodi¢nu hiperkolesterolemiju (PHK) u sve djece prilikom
sistematskog pregleda prije upisa u prvi razred osnovne skole. Mjeri se ukupni kolesterol u uzorku venske krvi te
se dalje postupa prema postupniku koji je izdalo Hrvatsko drustvo za skolsku i sveucili$nu medicinu.

CIL)
Prikazati iskustvo probira u dvije ambulante $kolske medicine na podru¢ju Samobora i Svete Nedelje.
METODE I ISPITANICI

Pretrazena je medicinska dokumentacija djece koja su pristupila pregledu od 1.2.2023. do 30.4.2023. Prove-
dena je deskriptivna statistika.

REZULTATI

U navedenom razdoblju pregledano je 412 od 627 djece (65,7%) koja trebaju pro¢i postupak procjene psiho-
fizicke spremnosti za upis u 1. razred, od toga 216 djecaka (52,4%) i 196 (47,6%) djevojcica. Za 45 (10,9 %) djece
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nije dostavljen nalaz, u 4 (0,97 %) probir je bio pozitivan (ukupni kolesterol od uklju¢ujuci 6,1 mmol/L) te su
upuceni u Ambulantu za bolesti metabolizma Klinike za pedijatriju Klini¢kog bolni¢kog centra (KBC) Zagreb.
U 9 (2,19) probir je bio grani¢an (ukupni kolesterol od uklju¢ujuci 5,1 mmol/L do ukljucujuéi 6,0 mmol/L), uz
pozitivnu obiteljsku anamnezu te su takoder upuceni u obradu. U 31 (7,52 %) probir je bio grani¢an, uz nega-
tivou obiteljsku anamnezu te je kod njih provedeno savjetovanje i dogovorena laboratorijska kontrola za 6 — 12
mjeseci. U 323 (78,4 %) probir je proglasen negativnim (ukupni kolesterol do ukljuc¢ujuci 5,0 mmol/L).

RASPRAVA I ZAKLJUCAK

Prema podatcima iz dostupne literature, ukupno se ocekuje dijagnosticirati PHK u dvoje djece na podrucju
Samobora i Svete Nedelje. Prikazujemo uspjesno koristenje postupnikom, sto je rezultiralo upuc¢ivanjem 13-ero
djece na obradu u tercijarnu ustanovu. Doima se da je broj djece za obradu ve¢i od ocekivanog, no ne postoje
literaturni podatci za usporedbu. Misljenja smo da je po zavr$etku godine potrebna sustavna obrada rezultata
probira na razini RH te, prema potrebi i procjeni, uklju¢ivanje veceg broja Klinika za pedijatriju koje su u mogu¢-
nosti provesti potrebnu klinicku obradu.

Tecaj: Suvremene spoznaje o dojenju za ,Rodiliste prijatelj djece”

Marija Catipovi¢ (mcatipov@gmail.com) (Specijalisticka pedijatrijska ordinacija Marija Catipovic), Zrinka Puhari¢ (zpuharic@vub.hr) (Veleudiliste u
Bjelovaru, Fakultet za dentalnu medicinu i zdravstvo Osijek), Milan Stanojevi¢ (mstanoje29@yahoo.com) (Centar za majku i dijete “Gineko”)

Format sazetka za lijecnike: Izvorni rad

UvVOD

Zdravstveni djelatnici svojim ponasanjem i stavovima znatno utjecu na odluku majke o dojenju. Savjeti i
stavovi zdravstvenih djelatnika nisu uvijek uskladeni s preporukama UNICEF-a i WHO-a o nacinu i vremenu
zapocinjanja dojenja, isklju¢ivom dojenju i trajanju ukupnog dojenja. Zamjetan je i nedostatak vjestina u rjesa-
vanju teSkoca uspostave i odrzavanja dojenja kod dijela zdravstvenih djelatnika. U Bjelovaru je za zdravstvene
djelatnike u ozujku 2023. godine odrzan trodnevni te¢aj edukacije o dojenju.

CILJ

Cilj rada bio je utvrditi u¢inkovitost trodnevnog tecaja za zdravstvene djelatnike o dojenju.

METODE I ISPITANICI

Test provjere znanja sastojao se od 30 pitanja s vise ponudenih odgovora za svako pitanje (maksimalni broj
bodova = 30). Prva provjera znanja ucinjena je prije edukacije, 9.3.2023, a druga provjera po zavrsenoj edukaciji,
11.3.2023. Prvom ispunjavanju testa pristupilo je 85 ispitanika drugom 79, oba je testa ispunilo 75 ispitanika.
Ispitanici su bili zdravstveni djelatnici i studenti Stru¢nog studija sestrinstva Veleucilista u Bjelovaru. Razlika
rezultata ispitanika prije i nakon ispitivanja pokazala je normalnu distribuciju, bez odstupajucih rezultata, te je u
analizi razlika rezultata testa prije i poslije edukacije upotrijebljen t-test

REZULTATI

Vedina ispitanika bili su zdravstveni djelatnici u radnom odnosu (70,67%), a ostali (29,33%) su bili studenti.
Medu studentima 6 (27,27%) ispitanika nije zavrsilo srednju skolu zdravstvenog smjera. Dob ispitanika kretala
se izmedu 20 i 62 godine, s aritmeti¢ckom sredinom dobi 30,33 godine (SD 10,12). Rezultati ispitanika bili su bolji
nakon provedene edukacije (M prije = 23,29, SD = 4,05; M poslije = 28,12, SD = 2,52), a razlika je bila visoko
statisticki znacajna (p < 0,00).

RASPRAVA I ZAKLJUCAK

Provedenim ispitivanjem potvrdena je znacajna promjena znanja ispitanika o dojenju nakon tecaja Suvre-
mene spoznaje o dojenju za ,Rodiliste prijatelj djece”. Edukacija o dojenju potrebna je svim zdravstvenim djelat-
nicima koji rade s roditeljima i djecom, a posebno zdravstvenim djelatnicima vise i visoke stru¢ne spreme bez
srednjoskolskog obrazovanja u $kolama zdravstvenog smjera.

318


mailto:mcatipov@gmail.com
mailto:zpuharic%40vub.hr?subject=
mailto:mstanoje29@yahoo.com

Preventivna i socijalna pedijatrija KNJIGA SAZETAKA  2023; godiste 145; suplement 5; 316319 LIJECVJESN

Vrudica u djece - znanja roditelja

Lana Omerza (lanamadercic@yahoo.com) (KBC Zagreb), Ana Spoljari¢ (anaspoljaric88@gmail.com) (Specijalizaciju placa sama — ugovor s KBC-om
Zagreb), Duska Tje3i¢-Drinkovi¢ (duska.td@gmail.com) (KBC Zagreb), Irena Seneci¢-Cala (isenecic@yahoo.com) (KBC Zagreb), Mirna Natalija Anici¢
(mirnaanicic@gmail.com) (KBC Zagreb), Nedo Mar¢inkovi¢ (nedo.marcinkovic@gmail.com) (KBC Zagreb), Jurica Vukovi¢ (juricav1961@yahoo.com)
(KBCZagreb),

Format sazetka za lijecnike: Izvorni rad

UVOD
Vrucica (febrilitet) je najc¢esci razlog dolaska djeteta k lije¢niku i vrlo cest razlog za zabrinutost u roditelja.

CIL)

Cilj je ovog istrazivanja ispitati znanje i stavove roditelja o povidenoj tjelesnoj temperature u djece.
METODE I ISPITANICI

Studija je ukljucivala slucajni odabir roditelja koji su tijekom travnja 2023. zaprimljeni na hitni prijam ili u
dnevnu bolnicu Klinike za pedijatriju Klinickog bolni¢kog centra Zagreb. Istrazivanje je provedeno putem online
obrasca Google Forms. Anonimni anketni upitnik popunilo je 217 roditelja. Anketni upitnik sadrzi 24 pitanja.

Prikupljeni podatci analizirani su na deskriptivnoj razini, a prikazani su s pomocu tablica i grafickih prikaza,
koristeci se izvoznim opcijama programa Google obrasci te MS Excel i Word.

REZULTATI

Vise od polovine ispitanih roditelja izrazilo je Zelju za dodatnom edukacijom o snizavanju tjelesne tempera-
ture u djece. Da je povisena tjelesna temperatura opasna i moze ugroziti dijete, smatra 24,2% roditelja, dok njih
21,3% smatra da bi mogli predozirati dijete antipiretikom. Znanje o vrucici i njezinu lijecenju 57,7% roditelja je
steklo od primarnog pedijatra, dok je 24,7% roditelja informacije dobilo od prijatelja i rodbine. Za snizavanje
temperature 52,5 % ispitanih roditelja kombinira ibuprofen i paracetamol, dok se 19,1 % roditelja koristi samo
jednim od navedenih lijekova. U posljednjih godinu dana hitnu sluzbu je zbog poviSene temperature djeteta
posjetilo 29,5% roditelja, naj¢es¢e u prvome danu bolesti. Ibuprofen, 5-10 mg/kg, primjenjuje 73,4% roditelja,
dok 54,5% ispitanih roditelja primjenjuje paracetamol u dozi 5 - 10 mg/kg, prema uputi na ambalazi koja se
odnosi na dob djeteta.

RASPRAVA I ZAKLJUCAK

Postoji jasna potreba za dodatnom edukacijom roditelja o vruéici kako bi se odagnao bezrazlozan strah i
smanjio pritisak na zdravstveni sustav. Ve¢ina roditelja nesvjesno primjenjuje nedostatnu dozu antipiretika, pri-
marno paracetamola, ve¢inom zbog nacina izrazavanja doze na ambalazi lijekova. Edukaciju je nuzno provoditi
od primarne do tercijarne razine, a tome mogu Kkoristiti i tiskani materijali i elektronicki izvori.
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