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SESTRINSKA SKRB ZA PACIJENTA SA MANJKOM
SULFID: KINON OKSIDOREDUKTAZE - PRIKAZ
SLUCAJA

NIKOLINA MATAKOVIC, MARIJANA SANDOR, TATJANA GOBAC,
MARIJA MARIC, TAMARA ZIGMAN

U ovom radu bit ¢e prikazana djevojcica u dobi od 4,5 godine koja boluje od rijetke
metabolicke bolesti, manjka sulfid:kinon oksidoreduktaze, dokazane sekvenciranjem cjelo-
kupnog egzoma. Radi se o bialelnim mutacijama gena SQOR koji kodira sulfid: kinon ok-
sidoreduktazu. Sumporovodik koji se nakuplja u stanjima metabolicke krize inhibira mito-
hondrijski enzim citokrom C oksidazu, a klinicka slika nalikuje trovanju sumporovodikom.
Nasa pacijentica je do 3. godine Zivota bila potpuno zdrava, kada je u okviru akutne ga-
strointestinalne infekcije dozivjela epizodu poremecaja svijesti koji je progredirao do kar-
diorespiratornog aresta s posljedicnim multiorganskim zatajenjem, teskom laktacidozom
i teskim neuroloSkim ostecenjem. Pacijentica je imala ishemijske promjene na stopalima,
dekubituse zatiljka i sakralnog dijela kraljeznice. Navedeno je zahtijevalo znanje i vjestine
medicinske sestre u vidu njege traheostome, njege perkutane endoskopske gastrostome, nje-
ge centralnog venskog katetera i njege ostecene koze u neuroloski tesko oste¢enog djeteta.
Pacijentica je nakon godinu dana dozivjela pogorsanje potaknuto akutnom respiratornom
infekcijom. S obzirom na poznatu etiologiju poremecaja primijenjene su, po prvi put, visoke
farmakoloske doze antidota cijanokobalamina (Cyanokit) parenteralno, na sto je doslo do
povlacenja akutnih simptoma. Od izuzetne je vaznosti pravovremeno prepoznavanje prvih
znakova metabolicke krize kako bi se Sto ranije primijenio spomenuti antidot, u cemu tako-
der veliku ulogu ima educirana medicinska sestra. Osim specificnog farmakoloskog lijece-
nja, za ovakvog je pacijenta od najvecée vaznosti kvalitetna medicinska njega koja zahtjeva
vjeStine i kompetencije specificno educirane medicinske sestre. Medicinska sestra skrbi za
oboljelo dijete i cijelu obitel], koju je potrebno educirati kako bi uvjezbali i usvojili potrebne
vjestine koje su neophodne u novonastaloj situaciji. S obzirom na to da je naknadnom gen-
skom analizom c¢lanova obitelji dokazano da od iste bolesti boluje i starija, naizgled zdrava
sestra, sada u dobi od 14 godina, medicinska sestra kao dio multidisciplinarnog tima djeluje
i pruzajuci psiholosku podrsku ¢lanovima obitelji.
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UvoD genetska uputa za proizvodnju proteina u
stanicama. Analiza egzoma je ocitavanje
svih baza nukleotida kodiraju¢ih regija
gena egzona. Analiza kojom se ocitavaju
baze tj.nukleotidi zove se sekvenciranje.

Manjak sulfid: kinon oksidoreduk-
taze pripada vrlo rijetkim metabolickim
bolestima. Dokazuje se sekvenciranjem
cjelokupnog egzoma. Egzom je ukupna
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Na taj nacin se mogu utvrditi mutacije koje
osoba posjeduje, a koje mogu utjecati na
funkciju odredenog proteina te uzrokova-
ti bolest. Ova analiza je uveliko povecala
uspjesnost dijagnosticiranja rijetkih bole-
sti. Kod manjka sulfid: kinon oksidoreduk-
taze radi se o bialelnim mutacijama gena
SQOR koji kodira oksidoreduktazu - en-
zim koji je kljuc¢an za oksidaciju endogeno
stvorenog sumporovodika. Stoga klini¢ka
slika nalikuje trovanju sumporovodikom.
Sumporovodik koji se nakuplja u stanjima
metabolicke krize, inhibira mitohondrijski
enzim citokrom C oksidazu, $to dovodi
do teske laktacidoze, depresije sredi$njeg
zivéanog sustava, kardiorespiratornog za-
stoja, epileptickog napadaja i potencijalno
smrtnog ishoda.

PRIKAZ SLUCAJA

Nasa pacijentica je izgledala kao
zdrava djevoj€ica do 3. godine zivota kada
je u okviru akutne gastrointestinalne in-
fekcije dozivjela epizodu poremecaja svije-
sti koja je progredirala do kardiopulmonal-
nog aresta s posljedi¢énim multiorganskim
zatajenjem. Pocetkom listopada 2022. go-
dine zaprimljena je u OB Koprivnica zbog
povracanja i poremecaja svijesti. Ubrzo
po primitku stanje se pogorSava, a uvi-
dom u krvne nalaze otkrije laktacidoza (25
mmol/l) te se premjesta na Jedinicu inten-
zivnog lijecenja Klinike za djecje bolesti.
DjevojCica je izrazito loSeg stanja, nemjer-
ljivih vrijednosti tlaka, visoko febrilna,
tahikardna, primijeni se oksigenoterapija i
manuelna ventilacija. Po primitku je intu-
birana i mehanicki ventilirana. Izrazito je
hemodinamski nestabilna unato¢ vazopre-
sornoj i inotropnoj potpori. U prvom danu
hospitalizacije tri puta je kardiopulmonal-
no reanimirana, a u drugom danu lije¢enja
jo§ jednom, Razvija klini¢ku sliku viseor-
ganskog zatajenja, te tre¢i dan dolazi do
indikacije za hemodijalizu. Nakon mjesec
dana na mehanickoj ventilaciji i postupnog
stabiliziranja stanja, djevoj¢icu se poku-

salo odvojiti od mehanicke ventilacije, ali
bezuspjesno te se indicira postavljanje tra-
heostome. Neuroloski razvija ekstenzijski
motoric¢ki obrazac uz pojacane tetivne re-
flekse, a MR mozga otkriva hemoragicni
encefalitis. Po¢etkom studenog 2022. go-
dine djevojcica se zaprima na nas zavod.
Kod dolaska je hemodinamski stabilna.
Traheotomirana je i uz minimalnu subli-
maciju oksigenoterapijom, ima postavljen
centralni venski kateter (CVK),) putem
kojeg se parenteralno hrani. Postavljena je
i nazogastri¢na sonda za primjenu enteral-
ne prehrane (Neocate) i mitohondrijskog
koktela koji sadrzi suplemente tiamina,
biotina, riboflavina i koenzima Q. Dekubi-
talne promjene na zatiljku, sakralnom di-
jelu i trti€noj regiji tretirane su s Allevyne
Ag oblogama. Tijekom daljnjeg lije¢enja
postavlja se perkutana endoskopska ga-
strostoma (PEG) zbog ucestalog povraca-
nja izazvanih kasljanjem prilikom cestih
aspiracija i zbog nedovoljnog prirasta na
tjelesnoj tezini. Tijekom hospitalizacije
zapocCeta je terapija miorelaksansom S§to
dovodi do evidentnog pobolj$anja i opo-
ravka misi¢nog tonusa, manje je spasticna,
pocinje reagirati na vanjske podrazaje pro-
mjenom motorike, prati pogledom i reagira
na poznate glasove, ali i dalje su prisutne
distonicke kretnje. Nakon 6 tjedana borav-
ka na nasem Zavodu djevojcica se otpusta
na kuénu njegu.

Sljedeca hospitalizacija je uslijedila
nakon godine dana kada se premjesta iz
OB Koprivnica zbog poremecaja svijesti i
konvulzija nastalih u tijeku akutne respira-
torne infekcije. Kod prijema na na§ Zavod
djevojc¢ica u dobi od 4 godine i 5 mjeseci
je somnolentna, s rukama u fleksiji, a no-
gama u ekstenziji, reagira na bolni podra-
zaj pomicanjem ekstremiteta, diSe pomocu
endotrahealne kanile, tahidispnoi¢na je uz
obilje sekreta u gornjim diSnim putevima
i na potpori oksigenoterapijom od 31/min,
tahikardna, visoko febrilna i izrazito bije-
le boje koze. 1z krvnih nalaza se vidi da je
laktat 9.8 mmol/L. Radilo se o krizi osnov-
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ne metabolicke bolesti koja je potaknuta
akutnom respiratornom infekcijom te se
primjenjuje visoka farmakoloska doza hi-
droksikobalamina (Cyanokit) na sta dolazi
do korekcije laktacidoze i oporavka stanja
svijesti u vrlo kratkom vremenskom perio-
du. Pacijentica ¢etiri dana pred prijem nije
imala stolicu, a bakterije iz crijevne flore
stvaraju sumporovodik pa i crijeva mogu
biti mjesto moguceg stvaranja sumporo-
vodika. Primjenjuje se jednokratna klizma
nakon cega je imala obilnu stolicu i uvodi
se laksativ, koji olakSava eliminaciju stoli-
ce. Sedmi dan boravka dolazi ponovo do
pogorsanja stanja pacijentice popraceno
bronhospazmom, porastom laktata, viso-
kim febrilitetom i tahipnejom te se ponovo
primjenjuje hidroksikobalamin. Djevojcica
se otpusta deseti dan boravka.

Tri tjedna nakon otpusta djevojci-
ca se ponovo zaprima na nas zavod zbog
konvulzija, febriliteta i povra¢anja hema-
tiziranog sadrzaja. Zbog netoleriranja en-
teralnog unosa putem PEG-a i potrebe za
parenteralnom hidracijom, postavljen je
centralni venski kateter. Zbog ucestalih
konvulzija i spasticiteta uvedena je i an-
tiepilepti¢na terapija. Nakon tri dana po-
stupno se poboljSava opce stanje i tolerira
enteralni unos hrane putem PEG-a. Mi-
krobioloskim nalazom dokazana je gripa
tipa A, koja je i ovaj put bila uzrok meta-
bolicke krize. Provedeno je lijecenje osel-
tamivirom te ostala suportivna terapija, uz
ucCestale aspiracije gornjih diSnih puteva,
suplementaciju kisikom, respiratornu i fizi-
kalnu terapiju. Djevojcica se otpusta nakon
15. dana boravka na kuénu njegu.

LIJECENJE

Za ovaj tip metabolicke bolesti
nema uzro¢nog lijeka, ve¢ se primjenjuje
suportivna terapija uz lijecenje klini¢kih
simptoma. Bitno je rano prepoznati pogor-
Sanje i primijeniti specificno lijecenje en-
dogenog otrovanja sumporovodikom. Tako
se i kod prikazane pacijentice u akutnim

metabolickim krizama moze primijeniti
visoka doza hidroksokobalamina (koji po-
spjesuje eliminaciju sumporovodika) i mi-
tohondrijski koktel. Potrebno je paziti na
redovitu i pravilnu prehranu i izbjegavati
hranu bogatu polisulfidima (kao sto je luk,
cesnjak), lijeciti opstipaciju uz lijecenje
svih popratnih simptoma.

ZDRAVSTVENA NJEGA

Zdravstvena njega predstavlja niz
koraka u rjeSavanju postojecih i poten-
cijalno mogucih zdravstvenih problema
djeteta, a temelji se na timskom radu. Za
pravovremeno uocavanje i prepoznavanje
progresije stanja kod djeteta s metabolic-
kom bolesti, znanje, vjestine i sposobnosti
medicinske sestre od velike su vaznosti.
Uspjesnost zdravstvene skrbi za dijete s
ovom dijagnozom zasniva se i na pravo-
vremenom uocavanju promjena stanja od
strane medicinske sestre i posljedi¢no pra-
vovremenim intervencijama. Pravodobno
je bitno prepoznati komplikacije i uociti
poremecaje disanja, poremecaj svijesti i
rada srca koji moze biti jedan od prvih zna-
kova metabolicke krize. Zdravstvena njega
traheostome obuhvaca pravilan odabir po-
veski koja je bitna za ucvrséivanje i fiksa-
ciju kanile, primjerena veli¢ina podloska
i aspiracijskog katetera, adekvatnu masku
za inhalaciju i njegu koze oko traheostome
te toaletu gornjeg diSnog puta. Pacijenta je
vazno pravilno pozicionirati prilikom aspi-
racije i inhalacije, te pravovremeno uociti
i sprijeciti nezeljene posljedice primjenom
Cestih aspiracija. Sestrinske intervencije
obuhvacaju njegu koze oko PEG-sonde,
pravilno rukovanje tijekom hranjenja i da-
vanja terapije. Uveliko je vazno obratiti
pozornost na meteorizam, aerofagiju i re-
dovitu eliminaciju stolice koja je bitna jer
opstipacija uzrokuje nakupljanje sumpo-
rovodika u crijevima i dolazi do simptoma
slicnih trovanju koji su specifiéni za ove
bolesnike pa je vazno poznavanje prehrane
koja je specificna, a podrazumijeva izbje-
gavanje hrane bogate polisulfidima.
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Postupci i intervencije koje se pro-
vode, a vezani su za CVK moraju se provo-
diti uz strogo postivanje asepse i antisep-
se kako bi se sprijecila pojava infekcije i
drugih komplikacija. Zdravstvena njega
djeteta sa CVK ukljucuje odrzavanje pro-
hodnosti katetera, njegu mjesta insercije i
okolne koZze, prepoznavanje ¢imbenika ri-
zika za razvoj tromboze, krvarenja, infek-
cije ili oStecenja koze. Da bi se prevenirao
nastanak komplikacija vezanih za CVK
medicinske sestre moraju biti adekvatno
educirane §to podrazumijeva poznavanje
i provedbu standardiziranih bolnickih pro-
tokola tijekom toalete CVK, prohodnosti
katetera i primjeni ordinirane terapije.

Dekubitus nije nuzno posljedica
lose njege pacijenata. Lijecenje i zdrav-
stvena njega dekubitusa je vrlo slozen i
dug proces koji zahtijeva multidisciplina-
ran pristup i angaziranje lijecenja razlici-
tih specijalnosti. Posebno vaznu ulogu ima
medicinska sestra, koja pruza svu potrebnu
njegu i ujedno provodi sve mjere prevenci-
je nastanka infekcije i nastanka novih de-
kubitusa.

ZAKLJUCAK

Osvrtom na slucaj nase pacijenti-
ce mozemo vidjeti kako su nepredvidive i
agresivne krize kod metabolickih bolesti i
koliko je bitno pravovremeno prepoznava-
nje prvih znakova metabolicke krize.

Osim specifiénog farmakoloskog li-
jec€enja (u ovom slucaju hidroksikobalami-
na) od najveée vaznosti je kvalitetna medi-
cinska njega koja zahtjeva vjestine i kom-
petencije specificno educirane medicinske
sestre. Medicinska sestra ima vrlo vaznu
ulogu u skrbi za oboljelo dijete, ali i za cije-
lu obitelj koju je potrebno educirati kako bi
uvjezbali 1 usvojili potrebne vjestine koje
su neophodne u novonastaloj situaciji. Vaz-
no je roditeljima pruziti potporu i pokazati
empatiju obzirom da njihovo dijete boluje
od teske 1 neizljecive bolesti s mogucénoscu

smrtnog ishoda Sto u roditeljima izaziva
strah, zabrinutost i neizvjesnost. Neop-
hodno je pokazati razumijevanje i pruziti
emocionalnu potporu roditeljima djece,
pazljivo ih saslusati. Medicinska sestra kao
dio multidisciplinarnog tima ima velik do-
prinos u pruzanju psiholoske podrske cla-
novima obitelji tesko bolesnog djeteta.

S obzirom da je naknadno genskom
analizom ¢lanova obitelji dokazano da od
iste bolesti boluje i starija, naizgled zdrava
sestra u dobi od 14 godina, medicinska se-
stra kao dio multidisciplinarnog tima ima
ulogu u pruzanju psiholoske podrske cla-
novima obitelji
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Summary

NURSING CARE OF A PATIENT WITH SULFIDE: QUINONE OXIDOREDUCTASE DEFICIENCY -
CASE REPORT

Nikolina Matakovi¢, Marijana Sandor, Tatjana Gobac, Marija Mari¢, Tamara Zigman

This paper will present a 4.5 year-old female patient who suffers from a rare meta-
bolic disease, lack of sulfide: quinone oxidoreductase, which was proven by whole exome
sequencing. These are biallelic mutations of the SOOR gene, which encodes sulfide:quinone
oxidoreductase. Hydrogen sulfide, which accumulates in states of metabolic crisis, inhi-
bits the mitochondrial enzyme cytochrome C oxidase, and the clinical picture resembles
hydrogen sulfide poisoning. Our patient was completely healthy until the age of 3, when
she experienced an episode of impaired consciousness as part of an acute gastrointestinal
infection that progressed to cardiorespiratory arrest with consequent multiorgan failure,
severe lactic acidosis, and severe neurological damage. The patient had ischemic changes
on the feet, pressure ulcers on the back of the head and the sacral part of the spine. The
above required the knowledge and skills of the nurse in the form of tracheostomy care, per-
cutaneous endoscopic gastrostomy care, central venous catheter care and care of damaged
skin in a severely neurologically impaired child. After one year, the patient experienced a
worsening caused by an acute respiratory infection. Considering the known etiology of the
disorder, for the first time so far, high, pharmacological doses of the antidote cyanocobala-
min (Cyanokit) were administered parenterally, which resulted in the withdrawal of acute
symptoms. It is extremely important to recognize the first signs of a metabolic crisis in time
in order to apply the mentioned antidote as early as possible, in which the educated nurse
also plays a major role. In addition to specific pharmacological treatment, quality medical
care is the most important for such a patient, which requires the skills and competencies of
a specially trained nurse. The nurse takes care for the sick child and the entire family, which
needs to be educated in order to practice and adopt the necessary skills that are required in
the new situation. Considering that the subsequent genetic analysis of the family members
proved that the older, apparently healthy sister, now 14 years old, also suffers from the same
disease, the nurse as part of a multidisciplinary team also plays a key role in providing
psychological support to family members.
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