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Ovim smo radom zeljeli istaknuti
kompleksan pristup bolesnicima s kromo-
somopatijama, od dijagnostickih zahvata,
multidisciplinarne suradnje s ostalim pro-
fesijama do specifi¢ne i individualizirane
zdravstvene njege tijekom boravka u Zavo-
du, ali i po otpustu iz bolnice.

Postoje dva tipa kromosomskih
anomalija vaznih za medicinsku genetiku,
koji imaju razli¢itu patogenezu. To su od-
stupanja broja kromosoma od normalnog
- numericke kromosomske anomalije i po-
remecaj strukture kromosoma - strukturne
kromosomske anomalije.

Numericke anomalije kromosoma
nastaju zbog nerazdvajanja (non-disjunc-
tion) homolognog kromosomskog para u
mejozi tijekom gametogeneze u ovariju
buduée majke ili testisu buduéeg oca. Pri-
tom jedna gameta dobije oba homologna
kromosoma a druga niti jedan. Oplodnjom
takve abnormalne gamete koja nosi dva ho-
mologna kromosoma s normalnim gameta-
ma drugog spolnog partnera nastaje zigota
s trisomijom. Primjer takve kromosomopa-
tije je trisomija 21 tj. Downov sindrom.
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Strukturalne anomalije kromosoma
nastaju u pravilu zbog lomova kromosoma
gdje se dio kromosoma premjesti (translo-
cira) na neki drugi kromosom tvoreci
kromosom nove, promijenjene strukture.
Ta se pojava oznacava kao kromosomska
translokacija. S klinickog stajaliSta vazno
je pitanje je li je neka strukturna anomalija,
npr. translokacija uzrokovala balansirani ili
nebalansirani kariogram. Ovaj posljednji
odrazava se u fenotipu bolesnika. Glavne
i klinicki najvaznije strukturne anomalije
kromosoma su terminalna delecija, dupli-
kacija, translokacije, prstenasti kromosom,
izokromosom, inverzija, te neke druge rje-
de strukturne promjene.

Poznato je nekoliko stotina klinicki
prepoznatljivih bolesti odnosno sindroma
kojima osnovu ¢ine kromosomske anoma-
lije. One u pravilu, uz neke iznimke po-
put nekih anomalija spolnih kromosoma,
zahvacaju duboko u strukturu i funkciju
viSe organskih sustava djeteta. Anomalije
i poremecaji koji upucuju na moguénost
postojanja kromosomske anomalije su za-
ostajanje u mentalnom razvoju, smanjen
rast (izuzetno i gigantski rast) malforma-
cije odnosno dismorfije lica, Saka i stopala,
malformacije unutarnjih organa (srca, moz-
ga, bubrega i probavnog trakta), malforma-
cije spolnih organa uz poremecaje spolnog
razvoja i patoloskih dermatoglifa. Unato¢
Cesto vrlo teskim klini¢kim slikama, mo-
guci su terapijski zahvati kao Sto je npr.
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kirursko lijecenje malformacija u sklopu
kromosomopatije ili hormonsko lijecenje
djece s nekim anomalijama spolnih kromo-
soma, npr. kod Turnerova sindroma.

Napretkom dijagnostike u genetici
i razvojem sve savrSenijih dijagnostickih
metoda (pruganje, fluorescentna in situ
hibridizacija, metoda viSestrukog umnaza-
nja vezanih sondi- MLPA, metode kromo-
somskog mikroarraya) omogucena je ana-
liza sve sitnijih pojedinosti na odredenom
kromosomu. Tako su otkrivene strukturne
anomalije, kao npr. mikrodelecije - mi-
kroduplikacije koje prijasnjim metodama
morfoloske analize kromosoma nisu mogle
uoditi, a kojima odgovaraju jasno definira-
ne klinicke slike.

Za razliku od kromosomopatija ge-
nopatije su nasljedne bolesti u kojima su
broj i morfoloska struktura kromosoma
normalni, a bolest potje¢e od promjene
tj. mutacije jednog ili viSe gena. Naziv-
lje kromosoma utvrdeno je medunarod-
nim dogovorom (ISCN = internacionalna
standardna kromosomska nomenklatura).
Homologni parovi autosoma, tj. nespolnih
kromosoma oznaceni su rednim brojevima
od 1. do 22. Spolni kromosomi - gonosomi
koji se oznacavaju s X i Y Cine dvadeset
treci par. Prema tome u dvadeset i dva ho-
mologna para ima 44 autosoma Sto uz je-
dan par spolnih kromosoma XX u Zene i
XY u muskarca ¢ine normalan broj od 46
kromosoma. Morfoloski, kromosomi se
razvrstavaju prema veli¢ini, prema polo-
Zaju centromere i prema prugama koje se
prikazuju posebnim tehnikama bojenja.
Svaki kromosom ima svoj kratki p krak i
dugi q krak. Kromosomske su pruge pre-
ma medunarodnom dogovoru posebno na
svakom kraku numerirane od centromere
prema periferiji.

Klinic¢ka slika kromosomskih po-
remecaja moze biti vrlo diferentna, te smo
stoga u radu izdvojili dva poremecaja sa
specificnim klinickim slikama koja zahti-
jevaju razlicit pristup u lijecenju i zdrav-

stvenoj njezi. Prvi je sindrom parcijalne
monosomije 4p ili Wolfov sindrom, a drugi
je sindrom mikrodelecije 22q11 ili sindrom
DiGeorge.

Potpuni nedostatak jednog auto-
soma §to se oznacava kao potpuna mono-
somija vidi se samo u pobacenih plodova
i ta anomalija nije spojiva s postnatalnim
zivotom. Nasuprot tomu, postoje djeca s
parcijalnom monosomijom odredenog kro-
mosoma gdje nedostaje samo djeli¢ krat-
kog ili dugog kraka odredenog kromosoma
tako da je taj dio kromosoma u kariotipu
nosioca zastupljen samo u jednom primjer-
ku. Wolf-Hirschhorn sindrom primjer je
rijetke kromosomopatije, rije¢ je o parci-
jalnoj monosomiji kratkog kraka 4. kromo-
soma. Sindrom obiljezava tipi¢na klinicka
slika: dolihocefalija, hipertelorizam, Sirok
i visok korijen nosa poput helenske kacige,
rascjep usne, nepca i zdrijela, malformaci-
je srca i bubrega, epilepsija i teSko ometen
mentalni razvoj. Veéina djece umire u ra-
nom djetinjstvu.

Mikrodelecijski sindromi imaju za
medicinsku genetiku veliko teorijsko zna-
cenje, jer fenotip nekih mikrodelecijskih
sindroma, sa svojom vrlo Sarolikom i vari-
jabilnom slikom i bizarnim kombinacijama
simptoma upucuje na ispad funkcije neko-
liko pojedina¢nih gena cije su mutacije
inace, same za sebe uzrok posebnih, ranije
poznatih monogenskih bolesti i anomalija.
Primjer za to je mikrodelecija u podrucju
dugog kraka kromosoma 22, locirana na
mjestu 22ql1.2. koji se moze dijagnostici-
rati metodama molekularne citogenetike
(FISH, MLPA isl.)

Ovaj sindrom najcesce se javlja spo-
radi¢no, a karakteriziraju ga konotrunkal-
ne sréane greske, tipi¢an izgled lica, rascjep
nepca, hipoplazija timusa i paratireoidnih
zlijezda. Povijesno ovaj je poremecaj imao
viSe naziva (velokardiofacijalni sindrom,
Shprintzenov sindrom, DiGeorgeov sin-
drom), danas ga se naziva sindrom mikro-
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delecije 22ql1 i najces¢i je mikrodelecijski
sindrom. Zbog velikog broja anomalija i
simptoma koji su zajednicki ve¢em broju
kromosomskih anomalija, zajednicke su i
sestrinske dijagnoze, sestrinske interven-
cije i cilj.

Sestrinske dijagnoze

e visok rizik za epilepti¢ke napade u/s ra-
zvojnom anomalijom mozga;

e visok rizik za apneju u/s epileptickim
napadima;

e visok rizik za infekciju u/s oslabljenim
imunoloskim sustavom;

e poteskoce u hranjenju u/s rascjepa usne
inepca;

e visok rizik za aspiraciju u/s ucestalim
povracanjem i pokusavanjem hranjenja
na dudu;

e smanjena prohodnost disnih putova u/s
hipersekrecijom, nemogucnoscu iska-
Sljavanja, hipotonijom i suzenjem no-
snih hodnika;

e visok rizik za oSte¢enje integriteta koze
u/s s fiksacijom nazogastricne sonde;

e oSteCenje nosne sluznice u/s s Cestim
uvodenjem nazogastri¢ne sonde i pri-
mjenom kisika na nazalni kateter;

e opstipacija u/s s oslabljenom crijevnom
peristaltikom;

e smanjeno podnosenje napora u/s s sréa-
nom greskom;

e visok rizik za infekciju u/s s operativ-
nom ranom

® bol u/s operativnom ranom,;
e visok rizik za dehiscijenciju rane;

e strah i tjeskoba roditelja u/s s neizvje-
snim ishodom bolesti.

Sestrinske intervencije

e pravilno uzorkovanje krvi za dijagno-
stiku u citogenetskom laboratoriju;

e prije dolaska djeteta na odjel medicin-
ska sestra mora adekvatno pripremiti
kreveti¢ i ostalu medicinsku opremu;

e kod djetetovog kreveta mora biti pri-
sutan pulsni oksimetar, dovod kisika,
nazalni kateter, balon za prodisavanje s
maskom odgovarajuce veli€ine, sistem
za negativni tlak (aspirator) i aspiracij-
ske sonde razli¢itih veliCina;

e odlasci na dijagnosticke pretrage uvijek
u pratnji tima (lijecnik i medicinska se-
stra);

e prikupljanje podataka od roditelja za
sestrinsku anamnezu;

e kod rascjepa usne i nepca vazno je po-
kusavati hraniti dijete na dudu u kon-
troliranim uvjetima (uz prisutnost me-
dicinske sestre) i pripremljen aspirator;

e uvodenje nazogastricne sonde prema
standardiziranim protokolima;

e aspiracija gornjih di$nih putova i kanile
prema standardiziranim protokolima;

e cdukacija roditelja o uvodenju nazoga-
stri¢ne sonde;

e cdukacija roditelja o aspiraciji;

e medicinska sestra ¢e pomo¢i obitelji na
nacin da ohrabri roditelje da dijete pri-
me u narucje, da sudjeluju u zdravstve-
noj njezi i dijagnostickim pretragama te
im ponuditi dodatne informacije.

Cilj ovog rada je naglasiti da je
zdravstvena njega djeteta s kromosomopa-
tijom specificno podrucje rada medicinske
sestre i sveobuhvatan proces, gdje je vaz-
no da je medicinska sestra educirana i da
posjeduju mnoge vjestine koje ¢e osigurati
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provedbu kompleksne skrbi. Kroz proces
zdravstvene njege medicinska sestra samo-
stalno postavlja dijagnozu, planira njegu
i evaluacijom utvrduje uspjesnost rada. U
sveobuhvatnom zbrinjavanju pacijenata
neophodna je multidisciplinarna suradnja
sa ostalim strukama, individualni pristup
u procesu zdravstvene njege, kontinuirana
edukacija medicinskih sestara, ukljuciva-
nje roditelja u njegu i specijalnu prehranu,
dijagnostic¢ke postupke i lijecenje, te nasta-
vak skrbi i po otpustu iz bolnice.
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