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FGFR3 (fibroblast growth factor receptor) koji kodira protein odgovoran za kontrolu rasta
kostiju. Osobe sa ahondroplazijom imaju karakteristican izgled sa kracim ekstremitetima,
normalnim ili nesto krac¢im trupom te ve¢im glavama. Kvaliteta Zivota osoba sa ahondro-
plazijom moze biti znacajno utjecana razlicitim faktorima. lako osobe s ahondroplazijom
obic¢no imaju normalnan zivotni vijek, specificne karakteristike ovog stanja mogu stvoriti
prepreke u svakodnevnom Zivotu koje mogu utjecati na njihovu sposobnost da obavljaju
odredene aktivnosti, njihovu socijalnu integraciju u drustvo te stvoriti emocionalne smet-
nje. Sestrinska skrb za oboljele od ahondroplazije ima Sirok spektar aktivnosti koje uklju-
Cuju pracenje statusa bolesti, prevenciju komplikacija bolesti, emocionalnu potporu, edu-
kaciju pacijenata i njihovih obitelji te koordinaciju sa drugim zdravstvenim suradnicima
koji su ukljuceni u proces lijecenja i rehabilitacije. Lijecenje je do 2021. uglavnom bilo
simptomatsko kako bi se osigurala bolja kvaliteta Zivota, a od 2021. Europska agencija za
lijekove je odobrila prvi lijek registriran za lijecenje djece sa navedenom dijagnozom (od
04. mj - 16. god), generickog naziva Vosoritid, koji je 2023. odobren i od strane HALMED-a
za djecu u RH. U KBC-u Split navedeni lijek je odobren za ukupno petero djece te se sa pri-
mjenom zapocelo u dvije skupine. Prva skupina djece, njih troje, sa primjenom je zapocela
u 01. mj/2024, a potom preostalih dvoje u 06. mj/2024. Lijek se primjenjuje svakodnevno,
ubrzigavanjem u potkozno tkivo jedan put na dan. Na Klinici za djecje bolesti provedena
Je edukacija roditelja o nacinu primjene lijeka te mogucim nuspojavama. Roditelji su imali
priliku uciti tehniku primjene lijeka od educiranih pedijatrijskih medicinskih sestra te su
bili upoznati o mogucim nuspojavama i nacinu reagiranja od strane lijecnica pedijatrica,
subspecijalistica medicinske genetike.

Deskriptori: AHONDROPLAZIJA, PATULJASTI RAST, SESTRINSKA EDUKACIJA, VOSORITID

UuvoD

Ahondroplazija je genetski pore-
mecaj koji se ocituje patuljastim rastom
uslijed poremecenog rasta kostiju. Uzroko-
van je mutacijom gena FGFR3 (fibroblast
growth factor receptor) koji kodira pro-
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tein odgovoran za kontrolu rasta kostiju.
Incidencija pojave ove nasljedne bolesti
je izmedu 1:10.000 i 1:30.000. Nasljeduje
se autosomno dominantno $to znaci da je
potreban samo jedan mutirani gen kako bi
se bolest pojavila te vec¢ina nastaje kao de
novo mutacija. Osobe sa ahondroplazijom
imaju specifican patuljasti izgled - kratki
udovi, normalan ili nesto kraci trup te veci
obujam glave i istaknuto ¢elo uz o¢uvanu
normalnu inteligenciju. Osobe sa ahondro-
plazijom mogu imati razli¢ite zdravstvene
probleme koji su povezani sa rastom i ra-
zvojem njihovih kostiju i zglobova. Neke
od poteskoca sa kojim se susrecu su: pro-
blemi sa kraljeznicom, misi¢ima, zglobo-
vima, respiratorni problemi te ogranicenja
u svakodnevnom funkcioniranju kao §to su
samostalno obavljanje osobne higijene, so-
cijalna integracija u drustvo i emocionalni
izazovi (1).

RAZRADA

Sestrinska skrb za oboljele od ahon-
droplazije ukljucuje Sirok spektar aktivno-
sti koje podrazumijevaju fizi¢ko pracenje
i prevenciju komplikacija bolesti, emocio-
nalnu potporu, edukaciju pacijenata i nji-
hovih obitelji te koordinaciju sa drugim
zdravstvenim suradnicima koji su ukljuce-

ni u proces lijecenja i rehabilitacije. Lijece-
nje oboljelih se do 2021. godine uglavnom
provodilo kao simptomatsko, kako bi se
osigurala vecéa kvaliteta zivota, a od 2021.
Europska agencija za lijekove je odobrila
prvi lijek registriran za lijeCenje djece sa
navedenom dijagnozom generickog naziva
Vosoritid (2). Lijek je indiciran za djecu u
dobi od 04. mjeseca zivota do 16.god. ili ra-
nije ukoliko se utvrdi da je rast zavsio tj. da
su epifize ve¢ zatvorene. Ukoliko je godis-
nji rast djeteta za vrijeme primjene Voxzo-
ga <1,5 cm lijecenje se prekida. 2023. godi-
ne lijek je odobren i od strane HALMED-a
za djecu u Republici Hrvatskoj nakon apela
roditelja u medijima te je lijek odobren kao
interventni uvoz bolnicama KBC-u Zagreb
i KBC-u Split. Procjena godisnjih trosko-
va lijeCenja po pacijentu iznosi otprilike
300.000 eura te se podmiruju iz proracuna
bolnica jer lijek nije stavljen na listu HZ-
Z0-a. Pocetak primjene lijeka u KBC-u
Split organiziran je u dvije skupine. Prva
primjena lijeka bila je u 01.mj/2024. godine
za troje pacijenata u dobi od 4 godine, 6 go-
dina te 10 godina i za drugu skupinu u 06.
mj/2024. za jos dvoje pacijenata u dobi od
9 godina i 1 godine. Lije¢enje Vosoritidom,
tvorni¢kog naziva Voxzogo, indicira i vodi
lijecnik specijalist pedijatrije kvalificiran
za lijeCenje poremecaja rasta ili kostanih

VOXZOGO vial Diluent needle

Injections syringe

{blue tab retracts needle)

. :._ ------- ..'. /A —

Diluent syringe (Contains water for
injections for reconstitution of VOXZOGO)

BT —]

| | | I I 510 ‘ll,lllllln)l)l(th_m

Slika 1.
Prilozeni materijal za ubrizgavanje lijeka Voxzogo

Izvor: VOXZOGO ® Consumer Medicine Information (CMI) summary
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Slika 2.
Preporucena mjesta za aplikaciju lijeka

Izvor: VOXZOGO ® Consumer Medicine Information (CMI) summary

displazija. Voxzogo se daje kao svakod-
nevna supkutana injekcija. Terapijsku dozu
odreduje lije¢nik prema tjelesnoj masi te
iznosi 15-30 mg/kg tjelesne mase. Lijek se
isporucuje kao bocica sa bijelim do zutim
praskom i bocica sa bezbojnim otapalom
za injekcije kao 1 odgovarajuéa Strcaljka i
igla (3).

Obzirom da se lijek primjenjuje
svakodnevno, prije samog pocetka lijece-
nja bilo je potrebno educirati roditelje za
samostalnu aplikaciju lijeka kod kuce. Uz
edukaciju o aplikaciji lijeka, provedena
je edukacija za prepoznavanje znakova i
simptoma mogucih nuspojava te postupke
koje je potrebno provesti ukoliko dode do
pojave istih. Neke od nuspojava opisane u
uputama o lijeku:

e Vrlo Cesto: hipotenzija, povracanje, lo-
kalna reakcija na mjestu primjene, po-
vecane vrijednosti alkalne fosfataze u
laboratorijskim nalazima.

e (Cesto: sinkopa, presinkopa, omaglica,
mucnina, umor (3).

Postupci koji smanjuju moguénost
pojave navedenih nuspojava su zadovo-
ljavaju¢a hidratacija pacijenta prilikom
aplikacije lijeka. Preporuka je da pacijenti
pojedu lagani meduobrok i popiju odgo-
varaju¢i koli¢inu tekucine pola sata prije

same aplikacije. Kako bi se smanjile lokal-
ne reakcije na mjestu apliciranja preporuca
se mijenjati mjesta primjene te izbjegavati
mjesta na kojima je prisutno crvenilo ili
ostecenje na kozi (3).

Edukacija roditelja provedena je u
Klinici za djec¢je bolesti KBC-a Split od
strane posebno educiranog tima koji je
sastavljen od dvije lije¢nice specijalistice
pedijatrije, subspecijalistice medicinske
genetike te dvije prvostupnice sestrinstva
sa viSegodiSnjim iskustvom u radu sa pedi-
jatrijskom populacijom. Lije¢nice su rodi-
telje educirale o nac¢inu djelovanja lijeka i o
moguéim nuspojavama, predstavljen im je
plan primjene i objaSnjene moguce korek-
cije doza prema napredovanju na tjelesnoj
masi. Roditelji su imali priliku postaviti pi-
tanja vezana za primjenu lijeka u nekim od
mogucih akutnih bolesti djeteta te svakod-
nevnim Zivotnim dogadajima. Prvostupni-
ce sestrinstva su provele edukaciju o pri-
premi lijeka, prostora, pacijenta, o samoj
aplikaciji te skladistenju lijeka. Edukacija
je obuhvatila:

e Definiciju supkutane primjene lijeka:
apliciranje lijeka u potkozno tkivo koje
je smjesteno neposredno ispod koze
te je bogato krvozilnim sustavim $to
omogudéuje polaganu i postepenu ap-
sorpciju lijeka.
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e Tehniku supkutane primjene lijeka:
= osnovna priprema za postupak;
= priprema lijeka;
= priprema djeteta;
= izbor mjesta primjene;
= tehnika ubrizgavanja lijeka.

e Komplikacije i njihove prevencije: mo-
drice, infekcije, komplikacije prilikom
koriStenja istog mjesta primjene.

e Pracenje nezeljenih reakcija na lijek, te
pripremne radnje kako bi se iste izbje-
gle.

e Skladistenje iskoriStenog materijala i
samog lijeka.

Edukacija se provela tijekom pet
uzastopnih dana prilikom koje su medi-
cinske sestre zapocele pripremu lijeka i
apliciranje. Roditeljima su pruzena indivi-
dualna savjetovanja i pruzena im je prili-
ka simulirane pripreme i aplikacije lijeka
sa testnim bocicama i Strcaljkama. Treceg
dana su roditelji zapoceli samostalnu pri-
mjenu uz nadzor medicinskih sestara. Ti-
jekom edukacije zabiljezene su samo blage
lokalne reakcije na mjestu uboda koje su
se spontano povukle, presinkopa je zabi-
ljezena u samo jedne djevojcice prilikom
primjene terapije prvog dana. Djevojcici su
izmjerene vitalne funkcije, RR nije poka-
zao hipotenziju te je presinkopa shvacena

Slika 3.

Primjena injekcije lijeka Voxzogo

Izvor: VOXZOGO ® Consumer Medicine
Information (CMI) summary

kao kulminacija uzbudenja i straha od igle,
a ne kao reakcija na lijek. Kod ostala ce-
tiri pacijenta nisu zabiljezeni sli¢ni doga-
daji. Nakon zavrSene edukacije roditelji se
javljaju jednom mjesecno za preuzimanje
mjesecne doze lijeka u Dnevnu bolnicu kli-
nike. Kontrolna mjerenja i pregledi se vrse
svakih 3-6 mjeseci, obavljaju ih lijecnice
specijalistice pedijatrije, subspecijalistice
medicinske genetike. Nadziru rast i tjele-
snu masu kako bi korigirale dozu ovisno o
promjeni tjelesne mase te bile sigurne da je
postignut godisnji rast >1,5 cm potreban za
nastavak lijeCenja.

ZAKLJUCAK

Edukacija roditelja o samostalnoj
primjena lijeka kod kuée za djecu oboljelu
o ahondroplazije koju provode medicin-
ske sestre je kljucna za uspjesno lijecenje
i postizanje boljeg u¢inka lijeka. Edukacija
nije jednokratni proces nego kontinuirana
suradnja medicinske sestre sa roditeljima i
djecom pri ¢emu im pruza podrsku i pra-
ti ih odgovaraju¢i na dodatna pitanja te
prilagodava edukaciju prema potrebama i
napretku djeteta. Ovaj kontinuirani odnos
stvara temelje za lijeCenje i bolje zdrav-
stvene ishode, poboljsava tehniku primjene
i jaca ulogu roditelja u zdravstvenoj skrbi
o njihovom djetetu. Uz pravilnu edukaciju,
roditelji mogu efikasno pratiti i upravljati
terapijom ¢ime se postize maksimalan uci-
nak terapije.
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Summary

NURSING CARE FOR CHILDREN WITH ACHONDROPLASIA - EDUCATING PARENTS FOR SELF-
ADMINISTRATION OF MEDICINE AT HOME - CASE REPORT

Pavka Begi¢

Achondroplasia is the most common form of dwarfism caused by a mutation in the
FGFR3 gene (fibroblast growth factor receptor), which encodes a protein responsible for
controlling bone growth. People with achondroplasia have a characteristic appearance
with shorter limbs, normal or slightly shorter torso, and larger heads. The quality of life
of people with achondroplasia can be significantly affected by various factors. Although
people with achondroplasia usually have a normal lifespan, the specific characteristics of
this condition can create obstacles in everyday life that can affect their ability to perform
certain activities, their social integration into society, and emotional challenges. Nursing
care for patients with achondroplasia has a wide range of activities that include monitoring
the status of the disease, prevention of disease complications, emotional support. education
of patients and their families, and coordination with other healthcare professionals involved
in the treatment and rehabilitation process. Until 2021, treatmetonts was mainly sympto-
matic in order to ensure a higher quality of life, and since 2021, the European Medicines
Agency has approved the first drug registered for the treatment of children with the afore-
mentioned diagnosis (from 04 months to 16 years), the generic name Vosoritide, which was
also approved by HALMED for children in the Republic of Croatia in 2023. At UHC Split,
the aforementioned drug was approved for a total of five children and its administration
began in two groups. The first group of children, three of them, began its administration in
01/2024, and then the remaining two in 06/2024. The drug is administered daily, by injec-
tion into the subcutaneous tissue (subcutaneously) once a day. At the Clinic for Children’s
Diseases, parents were educated about the method of drug administration and possible
side effects. Parents had the opportunity to learn the technique of drug administration from
trained pediatric nurses and were informed about possible side effects and how to respond
by pediatricians, subspecialists in medical genetics.
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