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uvodna rije¢ glavne urednice

SVI ZA JEDNO TUELO,
JEDNO TUELO ZA SVE

Tijelo Covjeka je posebno kalibriran
sustav koji istovremeno nadzire i
poti¢e rad brojnih organskih sustava.
To je ,firma” u kojoj svaka stanica ima
svoju ulogu i funkciju koju izvrSava te
moze zajedno s drugim stanicama
Ciniti krvne Zzile, organe i meka tkiva.
Nadlezna sluzba zastite i osiguranja je
imunoloski  sustav s brojnim
specijaliziranim  stanicama, limfnim
¢vorovima, koStanom srzi, timusom i
slezenom: ovi ,strazari” prepoznaju
stanice ,uljeze” i brojne
mikroorganizme, kako bi nas zastitili
od bolesti i pripremili za laksi oporavak
u sluéaju ponovnog susreta.

No, Sto se dogodi kada ti isti strazari
uzmu ,godisnji odmor” ili kada krenu u
sabotazu vlastitin suradnika?
Nazalost, onda dolazi do Cestih
kvarova i neuspjesnih pokuSaja
inventure: tijelo po¢ne uniStavati samo
sebe. To je mehanizam autoimunih
bolesti, kada tijelo samo sebe
prepoznaje kao nesto strano.
Zahvaljuju¢i modernim tehnologijama
i razvoju farmakoterapije, lijecnici i
biomedicinski djelatnici mogu
uspjesno regulirati simptome
autoimunih bolesti i poboljsati kvalitetu
Zivota.

Pridruzite nam se u obilasku nase
Jfirme” , gdje ¢ete nauciti kako pojedini
sektor funkcionira te S$to se dogada
kada nesto pode po krivu.

Ana Prica,
glavna urednica
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uvodna rijec

PROF. DR. SC. JASMINKA
MILAS-AHIC, DR. MED.

Reumatologija i klinicka imunologija je
podrudje u kojem se ispreplicu svi
dijelovi medicine, upravo zbog sustav-
nih obiljezja koje imaju autoimunosne
reumatske bolesti. Liepota, ili mozda
prokletstvo, izazova u prepoznavanju,
dijagnosticiranju i lijeGenju tih bolesti je
neSto Sto inspirira i potie svakog
reumatologa i kliniCkog imunologa u
svakodnevnom radu. Za mene,
bavljenje znanstvenoistrazivackim
radom u SAD-u je bila iskra koja je
potaknula znatizelju i zanimanje za
kostani metabolizam, a koje se kasnije
dalje razvijalo nakon Sto sam podela
raditi  na  Klinickom odjelu za
reumatologiju, klinicku imunologiju i
alergologiju. Prepoznati i lijeciti boles-
nike sa sistemnim eritemskim lupus-
om, progresivnom sistemnom sklero-
zom ili vaskulitisom je neprocjenjivo
iskustvo znajuci koliko su neke od tih
bolesti rijetke, a, ukoliko se ne
dijagnosticiraju pravovremeno, mogu
imati vrlo loSe ishode. Napredak
medicine i suvremena bioloSka terapi-
ja donosi dodatnu uspjesnost i
ucinkovitost lijeGenja bolesnika s
reumatskim bolestima. Ucenje je za
svakog od nas u medicini cjelozivotno,
a za mene najveca je dobrobit prenijeti
znanje studentima i mladim kolegama
koji ¢e jednog dana imati ,svog* prvog
bolesnika kojeg ¢e voditi i uspjesno
lijeciti ili potpuno izlijediti.
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Prof. dr. sc. Jasminka Milas-Ahi¢, dr. med., specijalistica interne
medicine s uzom specijalnoSéu iz podru¢ja reumatologije te
klinicke imunologije i alergologije, udana, majka jednog sina,
rodena u Imotskom. Diplomirala sam na Medicinskom fakultetu
SveuciliSta u Zagrebu, Studiju medicine u Osijeku 1993. godine.
Nakon odradene specijalizacije interne medicine u KB Osijek,
polozila sam specijalisticki ispit 2000. godine u Zagrebu. Od
2000. do 2002. godine bavila sam se znanstvenoistrazivackim
radom iz podruéja koStanog metabolizma na SveudiliStu u
Indiani, Indianapolisu, SAD u svrhu izrade doktorske disertacije
koju sam obranila 2006. godine na Medicinskom fakultetu
Osijek, Sveuciliste J. J. Strossmayera. Nastavila sam rad u
KBC-u Osijek kao internist, uz daljnje usavrsavanje i stjecanje
uzih specijalizacija iz podrudja reumatologije te klinicke
imunologije i alergologile. Od 2007. godine radim na
Medicinskom fakultetu na Katedri za patofiziologiju do
2022.godine, a sada na Katedri za internu medicinu i povijest
medicine kao redovni profesor u trajnom izboru. Od 2022. godine
voditelj sam Odjela reumatologije, klinicke imunologije i
alergologije, prva potpredsjednica sam Hrvatskog reumatoloskog
drustva te c¢lan EULAR-a (Europski savez udruga za
reumatologiju). Podrudja mog struénog i znanstvenog interesa su
autoimune sustavne bolesti vezivnog tkiva, narocito sistemna
skleroza, SLE, upalne reumatske bolesti, imunodeficijencije i
alergijske bolesti te primjena kapilaroskopije u reumatologiji.






Teskoée u postavljanju
dijagnoze

Miastenija gravis rijetka je autoimuna
bolest  karakterizirana ~ miSicnom
slaboSéu koja je uzrokovana uniste-
njem acetilkolinskih receptora posre-
dovano autoantitijelima na neuro-
muskulamoj sinapsi. Incidencija joj je
tek 5,3 slu¢aja na 1 000 000 osoba.
Osim Sto je toliko rijetka, lako se moze
zamijeniti s raznim  bolestima,
pogotovo U pacijenata starije zivotne
dobi. Standardni testovi za posta-
vljanje dijagnoze ukljucuju utvrdivanje
antitijela anti-AchR (pozitivni u 85%
pacijenata) te anti-MuSK (pozitivan u
70% pacijenata negativnih na anti-
AChR). Osim toga, provodi se elektro-
miografija te ice i rest test u pacijenata
s ptozom (ptoza nestaje nakon
nekoliko minuta primjene ledenog
obloga ili drzanja ociju zatvorenim).

Ipak, ¢ak i s toliko testova, ponekad je
ovu bolest tesko razlikovati od drugih
poremecaja. U svrhu poboljsanja dija-
gnostike, istrazuju se razlike u krvnom
serumu izmedu zdravih osoba i osoba
s MG-om. Tako je otkriveno da se MG
moze relativno to¢no utvrditi koristeci
FTIR spektroskopiju uz strojno ucenje.

A GRAVIS

mljak

Bitne razlike u serumu koje stroj
prepoznaje su povecanje koncen-
tracije zasic¢enih i peroksidiranih lipida
uz smanjenje nezasicenih, znacajno
povecanje proteina uz Ceste struk-
turne promjene, smanjenje glukoze i
glikogena te povecanje koncentracije
nukleinskih kiselina; i DNA i RNA.
Daljnjim istrazivanjima moglo bi se
utvrditi podrijetio te vrsta svih ovih
odrednica, Sto bi dodatno poboljsalo
ovaj, zasad teorijski, test.

Teskocée u lijeéenju

LijeGenje ukljuuje primjenu imuno-
supresiva te inhibitora acetilkolin-
esteraze, Sto smanjuje razgradnju
acetilkolina. Cilj je kontrola simptoma
kako ne bi doslo do mijastenicke krize
Sto dovodi do respiratorne insuficijen-
cile. Osim farmakoloskog lijecenja,
pacijentima s blazim oblicima MG-a
moze se preporuciti fizikalna terapija.
Problematicno je Sto fizicka aktivnost
nekim pacijentima pomaze, a kod
nekih dovodi do pogorsanja simptoma
Sto pokazuju i mnoga istrazivanja.

Aksonski zavrsetak

@
acetikoin —> @) @

ant-AchR —m> \

Misiéno tkivo
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u fokusu

Ipak, jedno istrazivanje u Indoneziji
pokazalo je kako bi kljuéni uvjet za
poboljSanje mogle biti viezbe niskog
intenziteta.

U ovom istrazivanju zamije¢eno je
poboljSanje u aktivnosti i izdrzljivosti
vastusa medialisa i vastusa lateralisa
nakon 8 tjedana bicikliranja niskim
intenzitetom. Ista vjezba, kada je
provodena visokim intenzitetom, u
ranijem istrazivanju pogor3avala je
stanje ispitanika.

lako je miastenija gravis rijetka, zbog
svojih teSkih posljedica, daljnji razvoj
bilo koje od navedenih oblika lijecenja
treba biti u fokusu odgovarajucih
podruc¢ja medicine i znanosti.

g
\"‘ b
. \_‘u
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http://www.msdmanuals.com/professional/neurologic-disorders/peripheral-nervous-system-and-motor-unit-disorders/myasthenia-gravis?query=myasthenia%20gravis
http://www.nature.com/articles/s41598-024-66501-3#Sec6
http://www.nature.com/articles/s41598-024-66501-3#Sec6

Mors atra

Crna smrt, velika smrt, velika po3ast;
sve su to nazivi za najkobnije doba
ljudske povijesti, doba kuge. Kuga je
zoonoza, primarno bolest glodavaca,
uzrokuje ju bakterija Yersinia pestis
koju najéesSce prenosi Stakorska buha.
Doputovavsi iz sredisnje Azije, uzroko-
vala je tri velike pandemije (peto,
Getrnaesto, devetnaesto  stoljede).

Druga velika pandemija zapocela je
1347. i harala po Europi ¢ak CGetiri
stolieéa. Mnogi izvori navode da je
usmrtila polovicu tadasnje populacije.
Osim $to je povecéala mortalitet, do
Gega je jos dovela? Kako je utjecala na
nas danas?

O)IMUNOST

Lukas

Nekad protektivni, danas
autoimuni

Istrazivacki timovi Sveucilista McMaster
i Sveucilista u Chicagu izdvaojili su DNK
iz kostiju osoba preminulih kratko prije,
za vrijeme i nakon pandemije u Londonu
i nekoliko podru¢ja u Danskoj. Anali-
zirano je 516 uzoraka s ciljem otkrivanja
genetskih varijacija koje su postale vise
ili manje uobiCajene nakon pandemije.
UsredotoCivSi se na regijle genoma
povezane S imunoloSkim sustavom,
otkriveno je nekoliko genetskih varijanti
zaStitnog djelovanja. Posebno se
istaknula mutacija ERAP 2 gena (eng.
Endoplasmic reticulum aminopeptidase
2) koja homozigotima omogucuje cak
40% vecu Sansu prezivljenja.
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Pojedinci s favoriziranim alelom imaju
vedu sposobnost prezentacije bakte-
riiskog antigena CD8+ T limfocitima,
kao i djelotvornije  zaustavljanje
unutarstani¢ne replikacije bakterije u
makrofazima. No, opisana selektivno
povolina varijanta ERAP 2 gena
poznat je faktor rizika za razvoj
Crohnove bolesti. Takoder, nekoliko
drugih genetskih varijacija povezano je
S visokim rizikom oboljevanja od
drugih autoimunih bolesti kao $to su
reumataoidni artritis i sistemski erite-
matozni lupus.

Masovna grobnica preminulih
od kuge u razdoblju od 1348.
do 1349., East Smithfield



u fokusu

Selekcijski pritisak

Zarazne bolesti predstavljaju jedan od
najjacih selekcijskih pritisaka u evolu-
ciji. Jednostavno receno, selekcijski
pritisak ucinak je bilo kojeg okolisnog
Simbenika koji uzrokuje prirodnu
selekciju. Prirodna selekcija ostavlja
poseban potpis u genomu; genetske
varijante koje poboljSavaju preziv-
llavanje i reprudukciju se povecavaju.

Zakljucéak
Pandemija kuge prepolovila je
tadasnje  europsko  stanovnistvo.

Pojedinci s povolinim genima ¢inili su
velik udio prezivjelih to je dovelo do
promjene genetskog fonda populacije.
U danasSnjem vremenu genetske
varijacije koje su tada bile povoljne
povezujemo s autoimunoScéu.

Na primjeru kuge vidimo kako jedan
patogen moze utjecati na ljudsku
evoluciju.
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U danasnjem uzurbanom vremenu,
vecina ljudi, a pogotovo studenata,
imaju obitaj doruCkovati u najblizoj

pekari. Nakon napornog dana ce
otvoriti vredicu Cipsa i litru Cole dok
gledaju film ili oti¢i na ,pu$ pauzu‘.
Zbog ovakvog nacina zivota, danas je
sve viSe ljudi Kkoji obolijevaju od
visokog kolesterola, hiperkolestero-
lemije. Kolesterol je lipid koji ima

brojne vazne uloge u ljudskom
organizmu. Kolesterol pomaze u
odrzavanju cjelovitosti i fluidnosti
stani¢nih  membrana i sluzi kao

prekursor raznih hormona. TocCnije,
sve klase steroidnih hormona, gluko-
kortikoida, mineralokortikoida i spolnih
hormona, kao i vitamin D, derivati su
kolesterola.

Takoder, sluzi u proizvodnji zucnih
kiselina. Kolesterol se u krvotoku
prenosi lipoproteinima, ¢esticama koje
prenose masti i kolesterol. Medu njima
su najvazniji LDL i HDL. Lipoproteini
niske gustoée (LDL) bogati kole-
sterolom putuju kroz krvotok,
dopremaju se u periferna tkiva, gdje
LDL prepoznaju LDL receptori na
stanitnim membranama, i endo-
citoziraju se. Lipoproteini visoke
gustoée (HDL) prenose kolesterol iz
perifernih tkiva u jetru mehanizmom

obrnutog transporta kako bi se
oslobodili  bilo kakvog viska kole-
sterola.

Jetra

Vecina kolesterola u naSem tijelu
proizvodi se u jetri. Jetra ga proizvodi
iz masnih kiselina, koriste¢i niz
enzima, od kojih je kljuéni HMG-CoA
reduktaza. Na taj nadin proizvede se
oko 80% sveukupnog kolesterola u
organizmu. Ostatak dolazi iz hrane,
posebno hrane zivotinjskog porijekla.
Jetra proizvodi dovoljno kolesterola za
vecinu tjelesnih potreba te ga regulira
kroz nekoliko mehanizama. Kada
razina kolesterola poraste, smanjuje
se njegova proizvodnja, a, kada se
razine kolesterola smanje, jetra
povecava produkciju.

Do hiperkolesterolemije ¢e doci kada
se u krvi nade previse LDL-a. Ovo
stanje  najteSce je  posliedica
nezdravih zivotnih navika. Brojne su
namirmice koje sadrze velike kolicine
kolesterola (maslac, jaja, przena
hrana, crveno meso, punomasno
mlijeko...), a njihova kroni¢na konzu-
macija moze dovesti do poviSene
razine  kolesterola. Osim  loSe
prehrane, sjedilaCki nacin  Zzivota,
pretilost i puSenje doprinose njegovim
visokim razinama. lako nacin zivota
moze uzrokovati hiperkolesterolemiju,
vazno je re¢i da ovaj poremecaj moze
biti uzrokovan i genetski.

A\
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L - TIHI UBOJICA
VREMENA

olarevic¢

Ta bolest poznata je pod imenom
obiteljska hiperkolesterolemija. Kod
bolesnika s ovim poremec¢ajem dolazi
do mutacije LDL receptora, gdje LDLR
viSe ne moze ocistiti LDL iz krvotoka,
Sto rezultira visokim razinama kole-
sterola u krvi.

Kao Sto naslov ovog teksta govori, za
hiperkolesterolemiju se nekada kaze
da je tihi ubojica modernog vremena
(iako najranije dokaze za ovu bolest
nalazimo jos iz doba Da Vincija) zbog
svoje Ceste pojave te svoje ,tihe“
prirode. Naime, bolesnici ne mogu
,0sjetit" visok kolesterol, a simptomi
stanja Cesto se ne pojavljuju sve dok
ne bude prekasno. Znakovi hiperkole-
sterolemije se u ozbiljnim slu¢ajevima
mogu pojaviti  kao  kolesterolske
naslage na o¢nim kapcima (ksante-
lazme) ili dublim slojevima koze
(ksantomi). Visoka razina kolesterola
u krvi dovest ¢e do talozenja
kolesterola iz LDL-a na stijenkama
krvnih zila i do njegove oksidacije.
Oksidirani LDL dovodi do upalne
reakcije i stvaranja aterosklerotskog
plaka. Kako plakovi rastu, protok krvi
kroz arterije postaje otezan, $to moze
dovesti do koronarne bolesti.

N

Arterija



u fokusu

Uravnotezena prehrana temelj je
prevencije hiperkolesterolemije.
Naravno da ne treba iz prehrane
izbaciti sve namirnice poput crvenog
mesa, maslaca i preradenih proiz-
voda, ali bi se umjesto pretjeranog
uzivanja u navedenim proizvodima,
trebalo konzumirati viSe voc¢a, povréa,
cjelovitih zitarica, ribe i zdravih masti
poput onih koje se nalaze u masli-
novom ulju, avokadu i oraSastim
plodovima. Na taj se nacin smanjuje
unos zasicenih masti koje poticu
proizvodnju LDL kolesterola, a isto-
dobno se povecava unos viakana koja
se vezu na kolesterol u probavnom
sustavu i olakSavaju njegovo izluci-
vanje iz tijela.

Uvodenjem  redovite  tjelovjezbe
povecava se broj LDL receptora na
stanicama jetre. Ti receptori ,izvlace“
LDL kolesterol iz krvi i prenose ga u
stanice jetre gdje se razgraduje. Osim
Sto pomaze u uklanjanju ,lo3eg
kolesterola“, redoviti trening moze
povedati broj HDL kolesterola (dobar
kolesterol) koji uklanja kolesterol iz
Kkrvi.

Redovitim treningom se, naravno, i
potite metabolizam masti te se
odrzava normalna tjelesna tezina,
¢ime se indirektno smanjuje proiz-
vodnja kolesterola.

Prestanak puSenja smanjuje oSte-
¢enje endotela, Sto je prvi korak u
razvoju ateroskleroze. Osim promjene
na¢ina zivota, osobama s visokim
kolesterolom moze se propisati
terapija statinima (blokiraju HMG-CoA
reduktazu).

[zvor:

1.Craig, M. (2023) Biochemistry,
cholesterol, StatPearls [Internet].
Dostupno na poveznici;
www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK
513326/ [21.11.2024]

Promjene nacina zivota za snizavanje kolesterola

Jesti hranu bogatu vlaknima Izbjegavati hranu bogatu zasi¢enu mastima

Jesti hranu bogatu nezasiéenim mastima Izbjegavati przenu hranu

Redovito viezbati Prestati s pusenjem cigareta
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Multipli mijelom je teSka, kompleksna
maligna bolest plazma stanica s
brojnim komplikacijama. Bolest karak-
teriziraju oStecenja kostiju koja nastaju
indirektnim  poticanjem  aktivnosti
osteoklasta (hiperkalcijemija, osteoliti-
Cke lezije, osteopenija patoloskih
fraktura i bol), i supresijom normalne
hematopoeze (s razvojem anemije,
trombocitopenije i imunodeficijencije).
Osim navedenog, u oko 20 %
bolesnika moze biti  prisutno i
bubrezno oStedenje kao posliedica
odlaganja cirkuliraju¢eg imunoglobu-
lina u glomerulima. U sluéaju
ekstramedularne lokalizacije, dolazi do
pritiska na okolne anatomske
strukture. lako se radi o bolesti s puno
lica i razli¢itin klinickih slika, osnovni
laboratorijski parametri  (hiperkalcije-
mija i/ili  anemija i/ili  ubrzana
sedimentacija i/ili povec¢ani dusicni
metaboliti i /ili visoki ukupni proteini) i
bol u kostima mogu potaknuti na
pomisao da se u bolesnika radi o
multiplom mijelomu. To je bolest
starije zivotne dobi s medijanom dobi
od 68 godina. Ugestalost je nesto
veéa u muskaraca. Etiologija multiplog
mijeloma i dalje je poprilicno nepozna-
ta, no zna se da uCestalost raste s
dobi.

Bolest je prvi put opisao lijeénik Otto
Kahler u 19. stolieéu, po kojem je
dobila ime Kahlerova bolest. Ottto
Kahler je opisao bolest u 46-godisnjeg
lijecnika po imenu dr. Loos. Njegov
prvi simptom, zabiliezen u srpnju
1879., sastojao se od iznenadnog
jakog bola u desnom gornjem dijelu
prsnog koSa, koji se pogorsavao
dubokim udahom. Povremeni bol,
pojadan vjezbanjem, javlijao se i u
rebrima, kraljeznici, lijevom ramenu,
nadlakticama i desnoj klju¢noj kosti.

ULTIPLOM MIJELOMU,

MNOGO LICA?

.dr. sc. Vlatka PeriSa, dr. med.

Iz navedenog se razloga ne smiju
zanemariti pacijenti koji se zale na
bolove u kostima, jer se potencijalno
moze raditi o malignoj bolesti plazma
stanica.

Na multipli mijelom uvijek treba
posumnjati  u svih pacienata s
bolovima u kostima, simptomima
anemije te LAB nalazima: 1SE,
anemija, 1Ca, bubrezno zatajenje,
1 proteini. Osnova dijagnoze je
elektroforeza proteina sa imunofiksa-
cijom (dokaz monoklonalnog protei-
na), citoloske i histoloske analize
kostane srzi (atipine plazma stanice)
imunofenotipizacija  koStane  srzi,
fluorescentna in  situ hibridizacija
(FISH), radioloske snimke kostiju.
Kada se u pacijenta utvrdi dijagnoza
multiplog mijeloma, tada krec¢e i put
lijecenja.

Danas pacijenti s multiplim mijelom
zive dulie nego ikada. Oko 60 %
pacienata zivi 5 godina nakon
utvrdene dijagnoze, za sto je zasluzan
veliki napredak u lijeGenju. Primjena
novih terapijskih opcija (monoklonska
protutijela, CD38 inhibitori proteaso-
ma, bispecificna antitijela...) i autolog-
na transplantacija mati¢nih stanica
dovode do visoke stope uspjeha
lieGenja i znaCajno poboljSavaju
prognozu bolesnika. U konacnici,
hematoloSki je cilj pretvoriti ovu teSku
zloéudnu bolest u kroni¢nu bolest s
dugim prezivljenjem uz dobru kvalitetu
zivota. Ono Sto ostaje je nada da
pacijente i hematologe Geka svijetla
buducénost u cilju pruzanja kvalitetnog
lijecenja svim oboljelima.

Doc. dr. sc. Vlatka PeriSa, dr. med.
docentica je na Katedri za internu
medicinu, obiteljsku medicinu i povijest
medicine  Medicinskog fakulteta u
Osijeku, kao i specijalistica hematologije
pri Klinickom bolnickom centru Osijek.

Autorica je brojnih strucnih i znanstvenih

radova, kao i mentorica brojnih
znanstvenih i diplomskih radova.

Koaturica je udzbenika Interna medicina
- udzbenik za studente medicine (Mihié,
Mirat, V€ev) i znanstvene knjige Noviji
koncepti u gerijatrijskoj medicini i
prevenciji za osobe starije dobi
(Majnaric, Véev, Miskulin et al.).

Docentica Perisa c¢lanica je brojnih

ljecnickin  udruga i organizacijskih
odbora kao Sto su KROHEMA
(Hrvatska kooperativna grupa za

hematoloSke bolesti), Hrvatski katolicki
lijecnicki zbor, Hrvatski lijecénicki zbor,
drustvo hematologa Hrvatskog
ljecnickog zbora, urednicki odbor
Biltena Krohema, Znanstveni odbor
Hrvatskog hematoloskog kongresa
2023. godine, i drugi.

Sudjelovala je u izradi smijernica za
dijagnostiku i lijecenje policitemije vere
2020. i u izradi smjernica za akutne
mijeloicne leukemije 2020. | 2024,

Uz sva akademska dostignuca,
docentica je i ponosna majka troje
djece.
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$to je lupus?

Lupus je kroniéna, multisistemska
autoimuna bolest u kojoj imunoloSki
sustav napada vlastite stanice i tkiva.
Bolest ima Siroki spektar klinickih
oditovanja koja mogu varirati od vrlo
blagih do Zivotno ugrozavajucih oblika,
a izmjenjuju se periodi egzacerbacija i
remisija. Postoji mogucénost zahvaca-
nja gotovo svih organa, a u vedini
slucajeva su to koza, zglobovi, srce,
pluca, bubrezi, probavni sustav, krvne
stanice, srediSnji Zzivéani sustav, odi te
serozne membrane (perikard, pleura i
peritoneum). Procjena  ucestalosti
lupusa izrazito varira te se ona krece
izmedu 20 do 50 oboljelih na 100 000
stanovnika, a uglavnom pogada zene
u reproduktivnoj dobi. Lupus se ne
moze izlijeciti, ali, ako se pravovre-
meno postavi dijagnoza, simptoma-
tsko lijeCenje uglavnom pokazuje
dobre rezultate te se smanjuje
vjerojatnost razvoja komplikacija.

Klasifikacija

Postoje Cetiri glavne vrste lupusa od
kojih  je  najuCestaliji  sistemski
eritematozni lupus (SLE), koji moze
zahvatiti  gotovo svaki organ li
organski sustav. Zatim slijedi diskoidni
lupus koji je uglavhom povezan s
koznim simptomima, subakutni kozni
lupus kaji je slican diskoidnom, ali je
blazeg tijeka te lupus izazvan
lijekovima koji obi¢no nestaje nakon
prestanka uzimanja lijeka.

Etiologija
Toc¢an uzrok nastanka lupusa nije
poznat. Faktori rizika  ukljuduju

genetske, hormonalne i neke okolisSne
Simbenike koji dovode do nepovratnog
sloma imunoloske tolerancije koji se
odituje  stvaranjem  autoantitijela
usmjerenih protiv endogenih
nuklearnih i ostalih vlastitih antigena.

Mutacije i polimorfizmi gena koji
sudjeluju  u  regulaciji imunoloskinh
reakcija rezultiraju poveéanom aktiva-
cijom ili oStecenom regulacijom
urodenog ili steGenog imunoloskog
odgovora na neki antigen. Konkretnije,
radi se o gubitku tolerancije na vlastite
antigene i smanjenoj eliminaciji
autoreaktivnih stanica, Sto je praceno
povecanim stvaranjem interferona tipa
I, za koji se smatra da ima veliku ulogu
U samom razvoju bolesti, tzv.
Jinterferonski  potpis*. Zenski spolni
hormoni, posebice estrogen koji
posjeduje imunoregulatornu  ulogu
takoder predstavljaju znacajne Simbe-
nike rizika. Sto se tiGe utjecaja
okolisnih ¢imbenika na razvoj bolesti,
najuvijerljivije korelacije nalaze se kod
virusnih infekcija (pretezito Epstein-
Barrovim virusom), izloZzenosti ultralju-
bicastom spektru te primjene odrede-
nih lijekova (hidralazin, izoniazid,
penicilinamin i prokainamid).

Patogeneza
Pretpostavljeni mehanizam razvoja
lupusa  zapodinje  oslobadanjem

unutarstaniénih antigena (dijelovi DNA
molekule, histoni), Sto se dogada
nakon apoptoze ili oste¢enja stanica,
pri éemu oni bivaju izlozeni predoénim
AP-stanicama. AP-stanice predoda-
vaju navedene antigene T | B-
limfocitima, koji se pri tome aktiviraju,

nakon C¢ega B-limfociti stvaraju
specifitna  autoantitiela  koja s
navedenim antigenima  stvaraju

imunokomplekse. Ostecenje tkiva i
organa nastaje odlaganjem stvorenih
imunokompleksa iz cirkulacije i
izravnim vezanjem protutijela za
antigene in situ pri éemu dolazi do
aktivacije sustava komplementa, te
kemotaksije i aktivacije neutrofilnih
leukocita, koji se smatraju temeljinim
efektorima ostecenja.
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Navedene reakcije povezane su s
poveéanom proizvodnjom proupalnih
citokina, medu kojima dominiraju
interferon alfa i interleukin-10.

Klinicka slika

Manifestacije lupusa Siroko variraju od
bolesnika do bolesnika. Ipak, vecdina
ima izrazene opce simptome te
znakove zahvacdenosti koze i zglo-
bova, dok su ostale manifestacije
nesto riede. Opdi simptomi, kao Sto su
vruéica nepoznatog podrijetla, umor,
malaksalost, anoreksija te gubitak na
tezini, obicno prethode pojavi bolesti,
a prisutni su i u vrijeme egzacerbacije
bolesti. Svi simptomi bolesti mogu se
razviti iznenada ili polagano te mogu
biti trajni ili privremeni. Bolest je obi¢no
pracena blagim simptomima, koji se
mogu iznenada pogorsati, Sto obi¢no
traje nekoliko tjedana, nakon Cega se
poboljSavaju ili potpuno nestaju na
neko vrieme. Na temelju simptoma
razlikujemo blagi, srednje teski i teski
tijek lupusa. U blagom obliku bolesti
zahvadeni su samo koza i zglobovi, u
srednje teSkom pluca, srce i bubrezi, a
tezak je oblik obiliezen upalom jakog
intenziteta koja uzrokuje ostec¢enja na
razini pluéa, srca, bubrega i mozga.
Pored ve¢ spomenutih specifiénih
simptoma joS se mogu javiti bol,
ote¢enost i ukocenost zglobova, bol u
miSi¢ima, leptirasti eritem (crveni
kozni osip koji prekriva obraze i hrbat
nosa), kozne lezije koje se razvijaju ili
pogorSavaju zbog izlaganja sunéevoj
svjetlosti, ulkusi sluznice, gubitak
kose, Raynaudov sindrom, gusenje,
otezano disanje, bol u prsima
uzrokovan pleuritisom ili perikarditi-
som, suhocéa ociju, glavobolja, pore-
mecaj pamdéenja, anemija, sindrom
mozdanog udara, problemi s vidom.



znanost i inovacije

KADA POSJETITI
LIJECNIKA?

U slucaju da se primjete simptomi tipicni za
lupus, potrebno je posjetiti obiteljskog
lijecnika koji ¢e pacijenta uputiti imunologu.
Ako je dijagnoza ve¢ postavlena, a
simptomi se pogorsaju ili se pojavi novi
simptom, potrebno je ponovno obratiti se
lijecniku.

Osobe koje imaju predispozicije za razvoj
bolesti su osobe s prisutnoS¢u odredenih
nasliednih gena, koje su bile izlozene UV
zradenju, preboliele ili  imaju virusnu
infekciju (npr. Epstein-Barrov virus), koje
su imale viSe porodaja, te osobe koje su
bile ili su na terapiji odredenim lijekovima.
Lupus je s obzirom na spol puno udéestaliji
kod zena te se najcesce dijagnosticira u
dobi od 15 do 45 godina (omjer izmedu
muskaraca i zena kre¢e se od 8:1 do 10:1),

a s obzirom na etnicke skupine ¢esdi je kod
Afroamerikanaca i Azijata.

Moguée komplikacije

Kroni¢na upala moze uzrokovati
oStecenje nekoliko organa. Bolest
moze izazvati ozbiljno ostecenje
bubrega (zatajenje bubrega jedan je
od vodecih uzroka smrti bolesnika),
aterosklerozu (Sto povecéava rizik od
sr¢anog udara i drugih kardiovas-
kularnih bolesti te mozdanog udara),
pleuritis, upalu pluca, plu¢nu emboliju,
anemiju, krvarenje ili krvne ugruske,
oStecenje zivéanog sustava koje se
odituje  glavoboljama, promjenama
ponasanja, vrtoglavicama, poremeca-
jima pamd¢enja, problemima s vidom,
a u teskim sluGajevima mogu se razviti
konvulzije i mozdani udari. Isto se tako
povecava mogucnost razvoja infekcija
i, U manjoj mjeri, tumora. Mogu se
pojaviti i komplikacije u trudnodi.
Povecana je vjerojatnost odumiranja
koStanog tkiva, a time i lomljivosti
kostiju.

Dijagnosticiranje lupusa

Lupus je tesko dijagnosticirati, jer su
simptomi varijabilni, dolaze i odlaze te
mogu oponasati mnoge druge bolesti.
Nespecificni su, stoga su detaljna
anamneza i fizikalni pregled kljucni za
dijagnozu. Indiciraju se i laboratorijske
pretrage krvi i urina. Laboratorijski
nalazi mogu ukazivati na anemiju,
leukopeniju i trombocitopeniju, oSte-
éenje funkcije bubrega (poviseni
kreatinin i urea) i jetre (poviseni AST,
ALT, LDH) te ubrzanu sedimentaciju
eritrocita (povisen SE). U mokradi se
mogu nadi primjese krvi (hematurija) i
bjelancevine (proteinurija i albuminu-
rija) $to moze ukazivati na osteéenje
bubrega. Uz pomoc¢ uzorkovanja Kkrvi
moze se otkriti i prisutnost antinukle-
arnih protutijela (ANA) koja ukazuju
na nepravilno funkcioniranje imunolo-
Skog sustava. Rendgen prsnog kosa,
ehokardiogram i biopsija bubrega
takoder mogu biti  potrebni za
otkrivanje  zahvacenosti  organa.
Nazalost, sukladno trenutnim sazna-
njima, lupus se jo$ uvijek ne moze
sprijecCiti.

Lijeéenje lupusa

LijeGenje je uglavnom simptomatsko
te ono uvijek ovisi 0 pacijentu, tezini
simptoma i zahvacenosti organskih
sustava. Pravovremenim lijecenjem
moze se posti¢i dobra kvaliteta Zivota,
a ono obuhvaca medikamentozno
lijecenje i opce mjere.

Nesteroidni protuupalni lijekovi
(Ibuprofen, Naproksen, acetilsaliciina
kiselina) mogu smanijiti upalu, bolove
u miSicima i zglobovima. Lijekovi
protiv malarije mogu ublaziti simpto-
me umora, problema s kozom i
bolovima u zglobovima.

Kortikosteroidi  (npr.  Prednizolon)
izvrsni su U smanjenju upale i koriste
se u visokim dozama za lijeCenje
simptoma koji zahvacaju srce, pluca ili
Ziv€ani sustav. U tezim sluCajevima
mogu se koristiti i kemoterapijski
pripravci, uz Ciju se pomo¢ moze
oslabiti imunoloski sustav.

Trenutno je dostupna i bioloSka
terapija za lijeCenje lupusa, koja
smanjuje broj i vrijeme prezivljavanja
imunoloskih stanica koje proizvode
abnormalna antitijela. Takoder se
moze  Koristiti  plazmafereza i
intravenski imunoglobulinski tretman.

§TOVNAPRAVITI U
SLUCAJU DIJAGNOZE
LUPUSA?

U svrhu smanjenja simptoma ili
sprieCavanja pogorSanja bolesti, opce
mjere te pridrzavanje nekoliko zivotnih
navika moze biti od velike koristi. Jedan od
primjera su koristenje kreme za suncanje s
visokim faktorom zastite (SPF 50+) na
dijelovima tijela izlozenim  suncevoj
svjetlosti, noSenje SeSira, konzumiranje
uravnotezene  prehrane,  prvenstveno
hrane bogate vitaminom D i kalcijem,
UCenje tehnika upravljanja stresom,
redoviti odmor te redovita tjelovjezba
umijerenog intenziteta. Prestanak pusenja.
Isto tako, korisno je pridruziti se grupi za
podrSku ili zatraziti pomo¢ psihologa ili
psihijatra. Uz medikamentoznu terapiju
potrebne su redovite kontrole, ukljucujuci,
ovisno 0 lijekovima koji se koriste,
oftalmoloski pregled i redovito pra¢enje
funkcije bubrega.

Literatura:

Mihi¢ D, Mirat J, Véev A, editors.
Interna medicina:  udzbenik za
studente medicine. 2nd ed. Osijek:
Medicinski fakultet; 2021. 1407 p.
Croatian. ISBN: 978-953-7736-49-1.

4 - sije¢anj 2025.| ANAMNESIS | 16



ije

Autoimune bolesti su bolesti koje
nastaju kao posljedica poremecaja u
smislu imunosti na vlastite antigene, a
oCituje se oStec¢enjem vlastitog tkiva.
Etiopatogeneza nastanka autoimunih
bolesti nije u potpunosti razjasnjena,
ali su nam poznati neki cimbenici koji
mogu doprinijeti njihovom nastanku
kao Sto su: stres, nepravilna ishrana,
infekcije, onecis¢enja te genetika.
Danas poznajemo oko 80 autoimunih
bolesti, a dijelimo ih na sistemske i
organ-specificne. Zene su  puno
sklonije obolijevanju od autoimunih
bolesti $to nam potvrduje i podatak da
od ukupnog broja oboljelih zene Cine

i
P

Robotsko-senzorni  uredaj za

M TERAPLJOM PROTIV
IH BOLESTI

entina Mirkovic¢

Robotski uredaj za balans i stabilnost sve se vise
koriste u rehabilitaciji pacijenata s autoimunim
bolestima koje uzrokuju motoricke probleme, slabost
miSica ili poremecaj koordinacije. Senzorna terapijska
plo¢a Tymo jedan je od primjera robotskog uredaja
koji se primjenjuje u terapiji usmjerenoj na jacanje
posturalne kontrole, koordinacije i ravnoteze. Uredaji
se koriste, osim u terapijske svrhe, i za procjenu i
testiranje ravnoteze, baze oslonca i/ili prijenosa tezine,
kao i za pracenje napretka terapije.

rehabilitaciju  gornjih

ekstremiteta koriste se za oporavak funkcije ruku i
ramena kod pacijenata koji boluju od autoimunih bolesti

75-80%. poput reumatoidnog artritisa, sistemskog eritemskog

Robotska terapija je jedna od lupusa ili multiple skleroze. Jedan od primjera .
znacajnijin inovacija u rehabilitaciji i robotskog uredaja u uporabi je Myro koji ima <

olakSsavanju simptoma autoimunih interaktivnu-senzornu povrsinu na kojoj pacijenti rade <
bolesti. Znacajna je za poticanje toéno odredene pokrete i pritiske. Kao i kod drugih

oporavka kod pacijenata S uredaja i ovaj ima sposobnost memorije pomocu koje ©

neuroloSkim i motoriCkim ostecenjima
uzrokovanim autoimunim bolestima.

mozemo pratiti napredak pacijenta i prilagoditi terapiju.

Robotski uredaji nasli su svoju
primjenu U rehabilitaciji  hoda,
poboljSanju balansa i stabilnosti, / 5
rehabilitaciji gornjih ekstremiteta te u \\ o I
terapiji za ruke, noge, trup i glavu. g . ;-. -
y ‘___-J:

N

Robotski asistirana terapija za ruke, noge, trup i
y glavu kod pacijenata s autoimunim bolestima
kombinira napredne tehnologie i prilagodene
programe rehabilitacije za oporavak funkcionalnih
sposobnosti u razliditim dijelovima tijela. Jedan od
primjenjivih robotskih uredaja je Pablo koji nudi
mogucénosti testiranja pokretljivosti i odredivanja
snage misiéa, primjenu interaktivnog oblika
terapije te mogucnost rehabilitacije. Bitno je
napomenuti kako se uredaj moze primjenjivati i u
pedijatrijskoj, kao i u adolescentnoj populaciji.

Robotska rehabilitacija hoda je moderna
terapijska metoda koja koristi robotske
sustave za pomoc¢ pacijentima u oporavku
sposobnosti  hodanja. Koristi se u svim
fazama rehabilitacije donjih ekstremiteta te za
povecanje miSiénog tonusa, misiéne snage,
izdrzljivosti i za poboljSanje koordinacije
pokreta. Jedan od primjera robotskog uredaja
koji se koristi je Omego. Omego ima
sposobnost memorije te kod svakog pacijenta
mozemo ponaosob  biljeziti, usporedivati
rezultate i pratiti napredak.

Robotski uredaji pruzaju jedan novi
pristup rehabilitaciji pacijenata koji
boluju od autoimunih bolesti te zbog
svoje lakoce primjene i postignutih
rezultata zasigurno ¢e se sve vise
primjenjivati u dijagnostici, testiranju i

rehabilitaciji  pacijenata.  Daljnjim Pacijent zapravo rjesava razne igre pomocu
napretkom tehnologije njihov ¢e to¢no osmislienih pokreta i pritiska te na taj nacin
potencijal biti jo3 znacajniji u pruzanju dolazi do poboljsanja motorike, preciznosti,
prilagodene, ucinkovitiie i sigurnije opsega pokreta, koordinacije i misi¢nog tonusa.
rehabilitacije.
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ovacije
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NOVOOTKRIVENE MUTACIJE OMOGUCUJU
NOVE TERAPIJE ZA STARE BOLESTI

Nova znanstvena otkriéa mijenjaju percepciju autoimunih bolesti, otkrivajudi klju¢ne genetske mutacije i molekularne
mehanizme koji stoje iza njihovog razvoja. Dva nedavno objavljena istrazivanja ukazuju na mogucénost razvoja preciznih
terapija koje ciljaju specificne genetske promjene.

Znanstveni tim u Dresdenu usredotocio se na proucavanje mutacije u proteinu UNC93B1, koji djeluje kao Saperonski
regulator za Toll-like receptor (TLR) 7. Kod pacijenata s djecjim oblikom sistem-skog eritemskog lupusa (SLE), identificirane
su genetske varijante koje uzrokuju hiperaktivaciju TLR7 receptora. Ova hiperaktivacija vodi do povecane proizvodnje
interferona tipa I, kljucnog ¢imbenika u razvoju autoimunih reakcija. Istrazivanje je takoder otkrilo da mutacije u UNC93B1
ometaju njegovu interakciju s BORC kompleksom, endosomskom strukturom zaduzenom za odrzavanje homeostaze TLR7.
Posljedica je prekomjerna akumulacija ovog recep-tora u stanicama, $to dodatno pogorSava imunolosku disfunkciju.

Drugo istrazivanje otkrilo je vaznost gena ETS2, smjestenog na kromosomu 21922, u razvoju upalne bolesti crijeva (IBD),
ankilozantnog spondilitisa i primarnog sklerozirajuceg kolangitisa. ETS2 identificiran je kao kljuéni regulator upalnih
makrofaga, stanica imunoloskog sustava koje poticu upalne procese. Prekomjerna ekspresije ETS2 reproducirala je uplano
stanje karakteristi¢éno za navedene bolesti, ukljucujuci povecanije razine upalnih citokina poput TNF-alfa i [L-23. Ovi citokini
predstavljaju klju¢ne mete postojecih i novih lijekova, otvarajuc¢i mogucénost za preciznije terapije koje ciljaju ovaj genetski
mehanizam.

Spomenuta istrazivanja nude nove mogucénosti za razvoj lijgkova. Koristenjem baza podataka staniénih potpisa, istrazivadi su
identificirali male molekule koje mogu regulirati aktivnosti TLR7 i ETS2. Jedna od identificiranih klasa lijekova, poput MEK
inhibitora, pokazala je snazan protuupalni ucinak u laboratorijskim ispitivanjima. Prilagodba postojecih lijekova za nove
indikacije sada se ¢ini obecavajucim rieSenjem za ubrzanje razvoja terapija za autoimune bolesti.

CRISPR, NOVO ORUZJE U BORBI
PROTIV SRPASTE ANEMIJE

Americka Agencija za hranu i lijekove (FDA) u prosincu 2023. odobrava

FARMAKOLOSKO
OTKRICE ZA

dvije revolucionarne genske terapije, Casgevy i Lyfgenia, za lijecenje
srpaste anemije kod pacijenata starijin od 12 godina. Ovo odobrenje
oznacGava prekretnicu u medicini, jer Casgevy je prva terapija u SAD-u
koja koristi CRISPR za uredivanje genoma.

Srpasta anemija je nasliedni poremecaj pri kojem mutacije u hemoglobinu
uzrokuju da eritrociti poprimaju oblik srpa. Navedena promjena
ograni¢ava protok krvi i smanjuje raspolozivost kisika tkivima, $to moze
dovesti do vazookluzivnih dogadaja i kriza koje uzrokuju jake bolove i
ostecenje organa.

Casegvy je odobren za pacijente s ucéestalim vazookluzivnim krizama-
Primijenjena CRISPR tehnologija precizno uredujie DNK u
hematopoetskim matiénim stanicama pacijenta. Nakon modifikacije,
stanice se vradaju pacijentu i povecavaju proizvodnju fetalnog
hemoglobina koji potom smanjuje simptome bolesti i poboljSava isporuku
kisika.

Lyfgenia je takoder odobrena za navedene pacijente. Ova terapija koristi
lentivirusni vektor za unoSenje funkcionalne kopije gena za beta-globin u
maticne stanice pacijenta, omogucavajuc¢i proizvodnju zdravog
hemoglobina.

Odobrenije ovih terapija pruza novu nadu za oboljele od anemije srpastih
stanica, kao i za sve s rijetkim bolestima s ograni¢enim mogucénostima
lijecenja, jer nova revolucionarna genska terapije ima potencijal pruziti
ucinkovitije i ciliane tretmane.

MIJASTENLJU GRAVIS

Efgartigimod alfa predstavija prekretnicu u
lijecenju generalizirane mijastenije gravis. Ovaj
lijek trenutno je odobren u vise zemalja
ukljuéuju¢i SAD i EU, u kojima se koristi za
lijecenje odraslih osoba pozitivnih na antitijela
protiv acetilkolinskog receptora, te u Japanu
gdje se koristi kod pacijenata bez obzira na
status antitijela.

Efgartigimod alfa pokazao je znacajno i brzo
smanjenje simptoma bolesti, pacijenti su prijavili
poboljSanje misicne snage i kvalitete Zivota.
Lilek djeluje kao antagonist neonatalnog Fc
receptora, Cime smanjuje razinu antitijela
odgovornih za simptome mijastenije gravis.
Cillano djelovanje ovog liigka omogucuje
preciznije lijeGenje. Opcenito je dobro
podnosen, s blagim ili umjerenim nuspojavama,
zbog Gega se lijek smatra sigurnom opcijom za
dugotrajno lijecenje.
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INA KAO POZIV

: Ana Prica

zivotopis

Prvo, i ono najvaznije; zasto

bas medicina? Mozete li nam
recéi kako to da ste se odlucili
bas za studij medicine i kada
ste znali da je to ono ¢ime se
zelite baviti?

Medicina kao znanost i umjetnost
zivota Siroko primjenjuje druge razlicite
znanstvene grane te djelatnosti u
svrhu lijeenja i dobrobiti Covjeka.
Bavljenje medicinom na taj nacin
omogucuje pojedincu da se usmjerava
prakticki ka bilo ¢emu Sto ga zanima i
to na nacin koji ¢e pruziti dobrobit i
pomoc¢ drugima. Ima i pojedinac
ljubav i interes prema kemiji, fizici,
biologiji, povijesti, ekonomiji, peda-
gosgiji, psihologiji, kozmetologiji,
informatici, robotici, knjizevnosti, politi-
ci ili bilo ¢emu drugome moze nadi
primjenu i razvijati taj interes unutar
medicine. To je vodilo moju odluku u
izboru studija medicine, no do samog
kraja srednje Skole nisam znao je i

medicina ono ¢ime se zelim baviti te
ponekad ni sada nisam siguran je li
medicina ono s ¢ime se zelim baviti
do kraja zivota, no mislim da upravo
odabirom studija medicine imam
Siroku mogucénost stalne potrage za
onim $to me zanima i ispunjava.
Kako ste, prije negoli ste
upisali medicinski fakultet
gledali na medicinu, rad u
bolnici, nacin kako je to biti
lijeénik?

Prije upisa Medicinskog fakulteta na
medicinu sam gledao kao uzvisenu
djelatnost i poziv, rad u bolnici iznimno
lagan i ugodan, uz dozivljaj da biti
lijecnik nosi iznimno postovanje, ugled
i ispunjenje te dovoljan prostor i
vrijeme za bavljenjem znanoScu i
druStvenim aktivnostima... Kako sam
samo bio u krivu... lako medicinu i
dalje smatram pozivom, u danasnje
vrijeme izuzetno je teSko nositi se sa
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Doc. dr. sc. Stefan Mrdenovi¢, dr. med. diplomirao je 2011. godine na Medicinskom
fakultetu Sveucilista J. J. Strossmayera u Osijeku gdje je pohadao i poslijediplomski
doktorski studij Biomedicina i zdravstvo. 2013. godine zapocinje specijalizaciju klinicke
hematologije na Zavodu za hematologiju Klinickog bolnickog centra Osijek gdje i
danas radi. Njegova glavna klinicka podruéja su non-Hodgkin limfom, Hodgkinov
limfom, AML te multipli mijelom. Kao docent djeluje na Katedri za internu medicinu,
obiteljsku medicinu i poviiest medicine Medicinskog fakulteta Osijek. Clan je brojnih
znanstvenih drustava poput American Society of Hematology, European Hematology
Association, EHA Lyg, Hrvatsko Drustvo za Neuroznanost, Hrvatsko drustvo za
humanu genetiku i mnogi drugi. Znanstveni interesi mu ukljuéuju biologiju tumora,
razvoj protutumorskih lijekova, stani¢nu signalizaciju, epigenetiku, neuroznanost,
neuroimunologiju, neurofarmakologiju.

izazovima lije¢nickog rada koji je
iznimno zahtjevan i naporan, Cesto
puta unato¢ svoj predanosti, zalaganju
i trudu uz izostanak bilo kakvog
osjecaja gratifikacije, ugleda i zahval-
nosti kako unutar same profesije tako i
izvan nje. Vazna uloga je studenata
medicine i mladih lije¢nika u povratku
povjerenja, kvalitete i samodozivljaja
lijecnicke profesije.

Koja godina ili period
studiranja (npr. kolegij) vam je
ostao u lijepom sjeéanju?

Vjerojatno druga godina studija gdje
ste jo§ na pretklinici no nakon
vremena prilagodbe izazovima studija
medicine prve godine zavrSetka
kolegija anatomije. Molekularna bio-
logija, fiziologija i patofiziologija kolegiji
su koji su vjerojatno ostavili najdublje
dojmove dubine i kompleksnosti
medicine.



znanost i inovacije

A Sto biste izdvojili kao ,ne bas
lijepo“ u sjeéanju na studi-
ranje?

Svakako primitivizam i nerazumije-
vanje, kako od strane pojedinih
predavaca, tako i u odnosu fakulteta
prema studentima, njihovim potre-
bama i dozivljaju kvalitete studija, a na
medicinskom fakultetu koji je osnovan
na vrijednostima humanosti dozivljaji
takvih loSih ponaSanja su posebno
izrazeni.

Jeste li se osjecéali spremnima
za rad u zdravstvu nakon
zavrSetka studija?

U potpunosti ne. Niti jedan student,
neovisno o uspjesnosti studiranja, ne
moze biti spreman za samostalan rad
u zdravstvu jer je medicina poziv
dozivotnog uCenja i prenoSenja
znanja. Nakon zavrsetka studija mladi
ljecnici uz mentorstvo i rad kroz
nekoliko godina mogu postiéi osjecaj
spremnosti tek za daljnje speci-
jalisticko ucenje kroz rad, no ne bi
ikada trebali imati osjecaj brige za
vlastitu  spremnost  ve¢  osjecaj
sigurnosti prisustvom dobrih i predanih
mentora u Svom procesu profe-
sionalnog rasta.

Mozete li nam opisati kako je
izgledao Vas prvi radni dan?

Prvi radni dan je bio prelijep zbog toga
Sto u bavljenje medicinom uvijek
ulazimo in medias res, usred velike
nikada zavrSene bitke izmedu dobra i
zla, lijeCenja i bolesti u kojem se
istovremeno veselite malim pobje-

dama i tugujete nad porazima.
Takoder prvi radni dan je bio izuzetno
iluzoran po pitanju koli¢ine i opsega
posla uz osjecaj krivnje koliko ste
mozda malo toga ucinili no ubrzo se
taj osjecaj preokrene u potpunosti na
drugu stranu.

Zasto bas hematologija? Kada
ste se poceli zanimati za ovo
podrucje, tijekom studija ili
nakon? | jesu li se vasi interesi
u tijeku studija mijenjali?

Hematologija je izuzetno posebna
grana medicine, jedna od kasnijih u
nastanku formirana entuzijazmom i
altruizmom najvec¢ih  struénjaka u
razumijevanju  najtezin  unutarnjih
bolesti. Ovaj pristup pridonio je razvoju
nevjerojatno naprednih  metoda i
modaliteta lijeGenja bolesnika te
postavio hematologiju na pramac
razvoja medicinske znanosti. Tijekom
studija moj prvi interes bila je gotovo
jednako posebna grana neuro-
znanosti, no uc¢enjem patofiziologije
zaintrigirao sam se kompleksnoscu
patofiziologije bolesti krvi i pristupu
njihovom lijecenju sto me usmijerilo ka
bavljenju klinickom hematologijom.

Kada biste mogli razgovarati
sa ,mladom verzijom sebe*
koja studira, brine oko uéenja,
ispita, Sto biste mu rekli?

Potpuno se posvetiti ljubavi prema
ucenju. Ne brinuti se oko duljine
studija, rokova, ispitnih pitanja, ocjena
ili prosjeka ve¢ se udubiti u ucenje
zbog samog znanja jer znanje je ono
koje Cini dobrog lije¢nika i Covjeka, ne

ocjene i prosjeci. Dovoljno se odma-
rati, opustati i zabavljati jer je bez toga
istinsko u¢enje nemoguce.

Sto biste savjetovali nama
studentima, uzevsSi u obzir
vlastito iskustvo i studiranja i
rada u zdravstvu?

Ne brinuti, ne razmi$ljati Sto morate
niti kako $to brze i Sto bolje postici
cilieve. Uzivajte u studiranju i u
iskustvu medicine.

1 za kraj jos jedno pitanje; bude
li vam drago kada netko od
studenata pokaze zanimanje
za vase podrucje? | mogu li se
studenti; ukoliko su
zainteresirani ili budu, obratiti
bas vama kao osobi koja bi ih
uvela u svijet hematologije?

lzuzetno bi mi bilo drago ukoliko netko
od studenata pokaze interes za
hematologiju jer ona je vjerojatno
najtezi put u medicini, kako po
zlodudnosti i nepredvidivosti  njenih
bolesti, tako i po tezini i kompleksnosti
njene djelatnosti, no isto tako i velidini i
opsegu dostignuéa svoga lijedenja.
Ukoliko se bilo tko od studenata zeli
baviti klinickom ili bazi¢nom
hematologijom, srdac¢no pozivam da
mi se obrate!
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znanost i inovacije

zivotopis

Prvo i ono najvaznije; zasto bas
medicina, mozete li nam reéi
kako to da ste se odlucili bas
za studij medicine? | kada ste
znali da je to ono ¢ime se zelite
baviti?

Prirodoslovni predmeti su mi uvijek bili
me priviagio i rad s ljudima, medicina
se doimala kao logiéan izbor jos od
osnovne skole. Bilo je tu perioda
tijekom srednje Skole kad sam
razmiSljao o biokemiji, molekularnoj
biologiji ili ¢ak montazi u jednom
trenutku, ali nekako je medicina bila
uvijek moj jedini pravi izbor.

Kako ste, prije negoli ste
upisali medicinski fakultet
gledali na medicinu, rad u
bolnici, na¢in kako je to biti
lijeénik?

Kao netko tko je pogledao preko 10
sezona Uvoda u anatomiju imao sam
dojam da imam dobro razumijevanje
Sto znadi biti lijecnik i kako funkcionira
rad u bolnici. Salu na stranu, mislim da
sam malo idealistiki gledao na posao
lie¢nika — svaki dan neka nova
avantura, noviizazovi. | u jednu ruku,

to je zaista tako, ali tu je i dosta admi-

nistrativnog posla i rad s ljudima
ponekad zna biti dosta izazovan jer
svaki pacijent donosi svoju pricu i neki
svoj nadin razmisljanja kojem se treba
znati prilagoditi.

Koja godina ili period
studiranja (npr. kolegij) vam je
ostao u lijepom sjeéanju?

Zadnje dvije godine studija su mi
ostale u najliepsem sjecanju, i to iz
nekoliko razloga. Prve dvije godine su
bile ispunjene stresom — puno gradiva,
prilagodba nacina ucenja i osjecaj da
nikad nemam dovoljno vremena.
Nakon toga su doSle dvie pande-
mijske godine gdje sam vedinu
nastave slusao online i tek onda te
zadnje dvije godine sam imao pravo
iskustvo studiranja medicine jer smo
bili medu pacijentima, opet imali na-
stavu uzivo i ja sam bolje vladao
svojim vremenom i osjeéao  se
sigurnije i slobodnije.

A sto biste izdvojili kao ,,ne bas
lijepo“ u sjecéanju na studi-
ranje?

Najvise mi je u ,ne bas lijepom*
sjeéanju ostala Gesta frustracija zbog
organizacije nastave. Ponekad sam
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Toni Maloca, dr.med. roden je 1998. godine. U Vinkovcima zavrsava Gimnaziju Matije
Antuna Reljkovi¢a, a diplomirao je 2023. godine na Medicinskom fakultetu Osijek, gdje
je trenutno kao doktorand na poslijediplomskom doktorskom studiju. 2024. godine
zapodinje specijalizaciju iz medicinske genetike u Klinickom bolnickom centru Osijek.

imao osjecaj da je glavni cilj cijelog
studija testirati  koliko informacija
mozemo zapamtiti iz beskrajnih skripti
i udzbenika, a ne koliko razumijemo
ono Sto udimo. Zbog takvog pristupa
mi se &esto medicina, koja je toliko
dinamiéna i uzbudljiva, Sinila mono-
tonom i previSe teorijskom. Vjerojatno
se tu radi o nedostatku kadra, financija
i 100 drugih stvari, ali eto po meni
puno neiskoristenog potencijala za
studijski program, koji bi barem po
meni trebao biti jedan od najza-
nimljivijin.

Jeste li se osjeéali spremnima
za rad u zdravstvu nakon
zavrSetka studija?

Moram priznati da se nisam osjec¢ao
potpuno spremnim za rad u zdravstvu
po zavrSetku studija. Veliki dio te
inicijalne nesigurnosti pripisujem upra-
vo dvjema pandemijskim godinama,
kada smo kolegije poput Propedeutike
i Interne medicine slusali online. To su
kolegiji kroz koje bismo razbili tu neku
inicijalnu nesigurnost, ali eto mi smo to
na neki nacin preskocili. Teorijskog
znanja mislim da nije nedostajalo u toj
mijeri, ali nedostatak prakticnog
iskustva na samom pocetku je otezao
prijelaz iz studenta u lije¢nika.



znanost i inovacije

Mozete li nam opisati kako je
izgledao vas prvi radni dan?

Prvi radni dan bio je miks uzbudenja,
stresa i stalnog preispitivanja. Odlucio
sam se za rad pod nadzorom u
ambulanti dr. Vesne Dejanovi¢ u
Nustru, Sto je bio odlican izbor jer je
doktorica Dejanovi¢  bila izvrstan
mentor. Najveéi stres je bio
prvenstveno zbog te nesigurnosti u
vlastita prakticna znanja — mislim da
sam prije svakog pacijenta 3 puta
provjerio jesam i dobro stavio
stetoskop, ali sve se to vrlo brzo
uvijezba, pogotovo u ambulanti koja
ima velik broj pacijenata.

Zasto bas medicinska
genetika? Kada ste se poceli
zanimati za ovo podrudje,
tijekom studijaili nakon? Il jesu
li se vasi interesi u tijeku
studija mijenjali?

U ovom trenutku se ne mogu vidjeti ni
u jednoj drugoj grani medicine, ali
tijekom studiranja je to bilo dosta
drugacije. Onkologija mi je jako dugo
bila prvi izbor, razmisljao sam i o
pedijatriji te sam struénu praksu
odradivao na Odjelu za pedijatriju u
OB Vinkovci. Medutim, tijekom pete
godine studija, kada sam se kroz
nastavu iz pedijatrije viSe upoznao s
medicinskom genetikom kroz
predavanja i vjezbe profesorice
Puselji¢, nekako je dalje sve iSlo u tom
smijeru.

Kada biste mogli razgovarati
sa ,mladom verzijom sebe*
koja studira, brine oko uéenja,
ispita, Sto biste mu rekli?

Hematologjja je izuzetno posebna
grana medicine, jedna od kasnijih u
nastanku formirana entuzijazmom i
altruizmom najvec¢ih  struénjaka u
razumijevanju  najtezin  unutarnjih
bolesti. Ovaj pristup pridonio je razvoju
nevjerojatno naprednih  metoda i
modaliteta lijeGenja bolesnika te
postavio hematologiju na pramac
razvoja medicinske znanosti. Tijekom
studija moj prvi interes bila je gotovo
jednako posebna grana neuro-
znanosti, no ucenjem patofiziologije
zaintrigirao sam se kompleksnoscu
patofiziologije bolesti krvi i pristupu
njihovom lijeéenju sto me usmijerilo ka
bavljenju klinickom hematologijom.

Kada biste mogli razgovarati
sa ,mladom verzijom sebe*
koja studira, brine oko uéenja,
ispita, Sto biste joj/mu rekli?

Nista nije toliko ozbiljno, sve se da
nauciti i poloziti. Uzivaj viSe u cijelom
procesu studiranja jer nakon zavrSetka
studija planiranje druzenja s ljudima
koji rade nocne smjene ¢e biti jednako
komplicirano kao i neki ispiti na
fakultetu.

Sto biste savjetovali nama
studentima, uzevsi u obzir
vlastito iskustvo i studiranja i
rada u zdravstvu?

Nema smisla zivcirati se oko stvari
koje su van vaSe kontrole. Fokusirajte
Se na ono Sto je u vasoj kontroli, a to je
organizacija vlastitog vremena i nacin
na koji reagirate na stvari koje vas
frustriraju.

1 za kraj jos jedno pitanje; bude
li vam drago kada netko od
studenata pokaze zanimanje
za vase podrucje? | mogu li se
studenti; ukoliko su
zainteresirani ili budu, obratiti
bas vama kao osobi koja bi ih
uvela u svijet hematologije?

Naravno, uviek mi je drago kada
netko od studenata pokaze zanimanje
za medicinsku genetiku — to je jedno
jako zanimljivo i dinami¢no podrudje
medicine. Istina, u svijetu medicinske
genetike sam tek 8 mjeseci, pa mislim
da nisam najbolja osoba za uvoditi
nekoga u sve tajne ove grane, ali ako
netko ima pitanja o specijalizaciji ili zeli
znati kako nam izgleda svakodnevni
rad, uvijek 6u rado podieliti svoje
iskustvo i pomoci koliko mogu.
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Prof. prim. dr. sc. Silvija Puselji¢, dr.
med., rodena je u Osijeku. Diplomirala
je na Medicinskom fakultetu Sveu-
Cilista u Zagrebu 1994. godine,
specijalizirala pedijatriju 2001, a
poslijediplomske studije iz klinicke
pedijatrije i biomedicinskih znanosti
zavrsila 2001. i 2002. godine. Radi na
Klinici za pedijatriju KBC-a Osijek,
gdie je procelnica Zavoda za
neurologiju, genetiku, bolesti metabo-
lizma, endokrinologiju i reumatologiju.
Specijalistica je medicinske genetike

Buduéi da ste i Vi medu
»Zenama u znanosti, kako ste
se odlucili za specijalizaciju
kao sto je pedijatrija? Koji Vam
je uziinteres u specijalizaciji?

Za vrijeme pripravnickog staza, koji
sam odradila 1994. godine, bilo mi je
potpuno jasno da nikako ne Zelim
raditi u primarnoj zdravstvenoj zastiti,
nego isklju¢ivo u bolnici. Bilo je to jos
uvijek vrijeme Domovinskog rata i
tada sam promiSljiala o raznim
zivotnim opcijama. Znala sam da
zelim zivjeti i raditi u Osijeku, bez
obzira na sve, ali da bih radila s
odraslim ljudima. O pedijatriji nisam
uopce razmiSljala, nekako najvise radi
ograni¢enja u komunikaciji. Tada se
otvorilo mjesto za specijalizaciju na
pedijatriji, dok se za druge speci-
jalizacije moralo ¢ekati. Odludila sam
se prijaviti i to je bilo to. Neonatologija i
intenzivna medicina opc¢enito bili su
moj prvi izbor pa sam tako do danas-
njeg dana i ostala dio tima Zavoda za
neonatologiju i intenzivno lijeCenje.
Sve te godine sam dezurna lije¢nica u
toj jako dragoj ekipi. Specijalistica sam
postala 2001. godine, te sam prvih 5
godina ostala u jedinici intenzivnog

znanost i inovacije

ZENE U ZNANOSTI - INTERVJU
S DR. SC. SILVIJOM PUSELJIC

Intervjuistkinja: Ana Prica

od 2015. i bolesti metabolizma u
pedijatriji od 2019. godine. Njezini
strucni interesi  ukljuCuju genetiku,
bolesti metabolizma, rijetke bolesti i
neonatologiju. Sudjeluje u nastavi
Medicinskog fakulteta Osijek kao
profesor. Objavila je 12 poglavija u
knjigama i vise od 50 znanstvenih i
strucnih radova, kao i preko 100
sazetaka u medunarodnim i domacim
publikaciiama. Mentorirala je 28
diplomskih radova i tri doktorske
disertacije te sudjelovala u pet

lijeCenja kao specijalistica. Tada se
ve¢ jasno ukazala potreba za
formiranjem Odjela za genetiku i
bolesti metabolizma. Sefica klinike
bila je, danas pokojna, mr.sc.
Jadranka Kokeza te mi je predlozila
da to napravim ja. Sjeéam se da sam
tada dugo o svemu razmislala i
iskreno se pitala $to mi to treba. Imala
sam 37 godina, tada sam vec¢
magistrirala i cijelo to podrucje mi je
bilo velika enigma. Moram priznati da
inate u zivotu, kada su u pitanju
izazovi i neSto novo, nemam strah od
toga da pokusam. Tada sam, uz
podrSku doktorice Kokeze i nekoliko
vrlo mladih sestara te glavne sestre
(danas magistre sestrinstva) Burdice
Lendi¢, krenula organizirati i formirati
Odjel za genetiku i bolesti meta-
bolizmma. Podeci su bili stvarno jako
teski, bila sam na samom pocetku
ucenja jednog slozenog podrucja,
istovremeno u dva subspecijalisticka
segmenta — genetika i bolesti meta-
bolizmma. Istovremeno se pokrecde i
Laboratorij za genetiku na Medicin-
skom fakultetu, a to je elementarni
preduvjet za Kklinicki rad. U tom
razdoblju kreéem i sa svojom
doktorskom disertacijom iz podrucja
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znanstvenih projekata. Aktivna je
Clanica stru¢nih druStava i povje-
renstava Ministarstva zdravstva Repu-
blike Hrvatske, ukljuCuju¢i radne
skupine za autizam, novorodenacki
skrining i rijetke bolesti. Takoder je
Clanica povjerenstva za specijalizaciju
iz medicinske genetike. Prof. Puselji¢
je recenzentica za ¢asopise Jornal de
Pediatria i Pediatria Croatica te ¢esto
sudjeluje kao pozvani predava¢ na
domacdim i medunarodnim znan-
stvenim skupovima.

neonatologije. Ponekad se pitam
odakle mi je tada dolazila inspiracija i
energija. Po zavrSetku specijalizacije
iz pedijatrije, a neposredno prije
ukidanja  subspecijalizaciie  2016.
godine, pridruzuje mi se ViSnja Tomac
koja je danas genetiCar i doktorirala je
pod mojim mentorstvom iz podrucja
genetickin  osnova  intelektualnog
zaostajanja. U danaSnje prostore
Zavoda dolazimo 2016. godine i
danalnja razina rada je zaista dobra,
no ovo je podrudje gdje stalno morate
uciti i pratiti nove stvari, a one dolaze
na dnevnoj razini.

Sjecate li se svojeg prvog
radnog dana?

Moj prvi radni dan kao lije¢nika bio je
na Valentinovo, 14. veljate 1994,
godine, dakle prije vise od 30 godina i
brzo je proSlo. Diplomirala sam svega
10 dana prije i tog jutra stajala u
uniformi u Odjelu za kardiologiju
Interne klinike, s neobi¢nim osje¢ajem
da puno znam u teoriji, a da u praksi
zapravo nista ne znam, niti kako ¢u
raditi. Dan po dan odradila sam
tadasnji pripravnicki staz na raznim
odjelima, u hitnoj sluzni i primarnoj
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zastiti. Na pedijatriju dolazim 21.
svibnja 1996. godine i u proteklih 28
godina prosla sam vecinu radilista na
Klinici.

Koliko se razlikuje praksa
pedijatrije u Hrvatskoj nas-
pram izvan njezinih granica?
Gdje ste se struéno usavrsa-
vali tijekom karijere?

Pedijatrija u Hrvatskoj zaista ide u
korak s europskom pedijatrijom u
vecini segmenata, posebno klinickog
rada, no uvijek postoji prostor za
napredovanje. Osobno bih voljela da
se prostorno mozemo bolje
organizirati, u smislu boravka roditelja
uz dijete, primjerice dvokrevetne sobe
i veCa udobnost. Hrvatska ima i veliki
problem s nedostatkom pedijatara,
prema zadnjim informacijama nedo-
staje ih 87. Doima se da je pedijatrija
kod mladih generacija izgubila na
atraktivnosti  koju je imala 90-ih
godina. Pretpostavliam da je razlog
kompleksnost posla jer dijete dolazi
kao 3 u 1, zajedno sa svojim
roditeljima i njihovim zahtjevima.
Podru¢je neonatologije je svakako
posebna prica, zatim dojenacko
razdoblije koje ima svoje izazove.
Pedijatrija za razliku od vecine drugih
struka nije niti financijski unosna za
neko potencijalno privatno  podu-
zetniStvo u buduc¢nosti. Specijalizacija
traje 5 godina uz 2 do 3 godine
subspecijalizacije pojedinog segmen-
ta. Osim toga, posao je tezak jer je
svaki pacijent na neki nadin intenzivan
i zahtjevan, ako ne po dobi onda i po
interakciji pacijent-roditelji. U svojim
subspecijalistickim podrucjima usavr-
Savala sam se u Hrvatskoj i
inozemstvu. Razlka je mozda
najociglednija u broju lijecnika koji rade
pojedine segmente. Puno su manje
optereceni  svakodnevnom radnom
rutinom, a puno vise subspeci-
jalisti¢kim ciljanim problemima.

Medu najzasluznijima ste za
pokretanje specijalistickog
usavrSavanjaiz medicinske

genetike u Hrvatskoj, kakvo
veé postoji u drugim ¢lani-
cama Europske unije. U koliko
¢e se bolnica u RH, uz osjecku,
provoditi taj program i hocée li
se nasSi specijalizanti dijelom
educirati i u nekim od vodecih
klinika u svijetu?

Presretna sam da je nakon
dugogodisnjin napora i u Republici
Hrvatskoj kona¢no odobrena speci-
jalizacija iz medicinske genetike kao
posebna grana klinicke medicine.
Naime, prica s klinickom genetikom
zapravo je stara oko 15 godina.
Tiekom Europske konferencie o
humanoj genetici u BeCu 25. svibnja

2009., velika vec¢ina sudionika
potpisala je  zajedniCku peticiju
podrske za ukljucivanje  klinicke/

medicinske genetike kao posebne
medicinske specijalnosti u EU. U
Republici Hrvatskoj do 2016. godine
medicinska genetika je bila dio uzeg
specijalistickog usavrsavanja pedija-
tara, te nije obuhvacala druge struke.
Tada smo mi C¢lanovi Hrvatskog
drudtva za humanu genetiku, a radi
uskladivanja i sa standardima Europ-
ske unije, pokrenuli vrlo sloZzen posao
izrade nacionalnog elaborata
specijalistickog usavrSavanja u
podru¢ju medicinske genetike kao
samostalne struke jos 2017. godine.
Te iste godine, zbog toga je ukinuta
subspecijalizacija genetike u okviru
pedijatrije, no zbog razli¢itih admini-
strativnih okolnosti, izmjene ministara,
medicinska genetika kao samostalna
specijalizacija odobrena tek 2023.
godine. Nakon toga je trebalo provesti
akreditaciju KBC Osijek za
specijalisticko usavrSavanje potpuno
nove struke. Nakon odobrenja
Ministarstva pocetkom 2024. su
ispunjeni svi uvjeti da se raspiSe
natjeGaj za prve specijalizante. U tom
dugom vremenskom periodu od 2017.
do 2024. nisu se obrazovali novi
genetiCari, posljediéno danas u RH
imamo svega 8 subspecijalista
klinicke genetike. U meduvremenu
znadajno je napredovala dijagnostika

u podru¢ju genetike te je potreba za
klinickim  geneti¢arima  znacajno
narasla, radi ¢ega su stvorene i velike
liste Cekanja za preglede, obradu i
savjetovanja u postojeéim ambu-
lantama za medicinsku genetiku.
Specijalizacija iz medicinske genetike
moci ¢e se obaviti u zdravstvenim
institucijama koji su dobile ovlastenja
Ministarstva  zdravstva Republike
Hrvatske, i to KBC Rebro, KB Sveti
Duh, KBC Osijek, Klinici za djecje
bolesti Zagreb, KBC Spilit i Specijalnoj
bolnici Sv. Katarina. Uz navedene
institucije, planirano je da specijalizanti
dio programa, dogovorno sa svojim
mentorima i ovisno o uvodenju novih
tehnologija i dijagnostike, provedu u
nekim od vodecih instituta u svijetu iz
podrucja medicinske genetike.
Specijalizacija traje 5 godina, ovo su
prvi specijalizanti i bit ¢e izazovno i
dinami¢no te ¢e se kroz to vrieme
ovisno o potrebi neke stvari morati i
prilagoditi.

Mentor ste na brojnim
radovima, kako diplomskim,
tako i poslijediplomskim. Kako
motivirati buduce generacije
ne samo na rad u struci,veéiu
znanosti?

Motivaciju nekako opcéenito mozemo
opisati kao silu i zelju koja potice i
zadrzava Covjeka da radi na nekom
mjestu. Osobno smatram da je to
slozeni psiholoSki i duhovni proces
pokretanja i reguliranja ponasanja
usmijerenih prema ostvarenju odre-
denog cilja, a vodeno unutarnjim
potrebama svakog pojedinca uzevsi u
obzir sve, od jednostavnih poslova do
slozenih i zahtjevnih istrazivanja. U
Hrvatskoj je danas prihvaceno
miSlienje da je najbolji motivator za
zaposlenike veca placa. Mislim da je
takvo poimanje motivacije jednodi-
menzionalno jer nec¢e nuzno novac
dovesti do punine u zivotu, vazan je,
ali ne i presudan. Osnova svake
motivacije je postavijanje pitanja
samom sebi ,Zasto nesto radim i koja
Su moja ocekivanja?“. Ako oCekujemo

4 - sijedanj 2025.| ANAMNESIS | 24



znanost i inovacije

da konstantno budemo hvaljeni i
primijeceni zbog udinjenog, pa ma
kako to bilo dobro ili veliko, onda
bismo mogli biti frustrirani ako to
izostane. Medugeneracijski razlike su
uvijek postojale i sasvim su prirodne,
no ono $to je danas drugacije je to sto
te razlike nikada nisu bile vece.
Generacije koje sada izlaze na trziste
rada dolaze s drugacije postavljenim
cilievima, traze jasna pravila igre i
participaciju u kreiranju tih pravila, te
jasan karijerni razvoj. Zele puno
povratnih informacija, puno komu-
nikacije i dosta su nestrpljivi u
napredovanju, traze fleksibilnost prije
svega. Ovo sve nije primarno loSe, ali
u nekom razvojnom putu Covieka
moze dovesti do frustracije, jer niti
posao, a niti privatni zivot, najcesce,
nece odgovoriti ovim zahtjevima.
Dakle, naSe zanimanje je poziv koji
trazi puno prilagodbe i strpljenja, to je
prica na duge staze, a ne brzo
postignuce. U konacnici, nista nije
pocelo sa nama, niti ¢e zavrsiti nasim
odlaskom. Smatram da su kolege
priie nas takoder radili modemnu i
dobru medicinu sukladno vremenu u
kojem su zivjeli.

Kako izgleda jedan tipican
radni dan?

Svaki radni dan nekako je slican, ali i
razli¢it. Prvo jutamji kolegij pa vizita,
dnevne bolnice, ambulantni rad i
rieSavanje dijagnostickih genetickih

problema. Dakako, tu su i drugi
pacijenti s potencijalnim metaboli¢kim
poremecajima koji takoder zahtijevaju
obradu i promisljianje. Od travnja
2024. na Klinici su naSa prva dva
specijalizanta genetike Toni Maloca i
lvan Skolka koji zaista sjajno rade
tako da svakodnevno imamo analize
pacijenata, korespondencie  sa
svjetskim laboratorijima, pretrazivanje
baza podataka, genetska savje-
tovanja, kao i konzilijari pregled
unutar i izvan klinike.

Koji biste savjet dali svima koji
se jednog dana vide ,medu
malim velikim ljudima“?

Nema malih i velikih, svatko je u svom
poslanju i pozivu jedinstveno stvorenje
s Bozjom svrhom za svoj zivot i
najvaznije je da svatko za sebe
pronade svoje poslanje i svrhu. Ako
smo, kako kroz posao tako i privatni
zivot, spoznali svrhu svog zivota, to
nas nadahnjuje da sluzimo, &inimo
djela ljubavi. Tada nismo frustrirani ili
nezadovoljni ako nasi rezultati ostanu
neprimijeceni. Ako ne spoznamo
svoju svrhu Zzivota, pokuSat ¢emo
kopirati tude modele i Zivjeti tudu
svrhu ili ¢e nam netko drugi nametnulti
laznu ulogu koju ¢emo Zivotariti.
Vazno je zadrzati stav poniznosti jer
imati tude Zivote u svojim ruka velika
je odgovornost i nema mjesta oholosti.
Ostati u zahvalnosti za sve talente
koje smo nezasluzeno dobili. Svoja
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znanja sSmMo pozvani usavrsavati i
staviti u sluzbu Govjeka jer u konacnici
za to se i Skolujemo.

Za kraj, koju poruku biste htjeli
poslati svim studentima i
mladim kolegama?

Nije jednostavno davati savjete o
karijeri i zivotu, jer nekome to izgleda
kao obicna fraza, dok se drugi u tome
moze prepoznati. Istaknula bih da je
vazno ne postati ohol uvjerivsi se da si
poseban, jer takvih je bilo i puno prije
nas! Doista, rezultati ne dolaze preko
noci, te kao i u pozivu roditeljstva i
braka trebas biti strpljiv, uporan i
ustrajan. Biti otvoren za nove ideje,
rigidnosti nema mjesta u znanosti.
Dobro je uvazavati mislienje svojih
kolega, ali i zadrzati kritiénost. Ne radis
za titule, nego za znanje; titule ¢e dodi
same po sebi, nekome prie, a
nekome kasnije. Vazno je napomenuti
da zbog toga neces biti, niti vedi, niti
bolji Sovjek, i dalje samo jedan medu
mnogima. Na kraju dana, trebamo biti
dobri ljudi, zadovoljni i sretni svojim
izborom, jer u konacnici ne radimo
samo za sebe i za svoje titule, ve¢ da
svojim radom doprinesemo zajednici.



Diplomirala na Medicinskom fakultetu
u Zagrebu, stekla je specijalizaciju iz
interne medicine u KBC-u Zagreb.
Njezina strucna znatizelja i zelja za
usavrSavanjem odvele su je u
podrucje reumatologije te alergologije i
klinicke imunologije, gdje je takoder
postala uza specijalistica. Svoje
strucno znanje nesebicno dijeli kao
viSegodisnja predavacica na Medicin-
skom fakultetu u Osijeku i kao
suvoditeljica vise modula poslije-
diplomskog studija Alergologie i
klinicke imunologije na Medicinskom
fakultetu u Zagrebu. Zahvaljujudi
ugogodisnjem radnom iskustvu u

Buduéi da ste i Vi medu
»Zenama u znanosti, kako ste
se odlucili za specijalizaciju
kao sto je reumatologija? Koji
Vam je uzi interes u
specijalizaciji?

Moja bazitna specijalizacija je interna
medicina. ZapocCela sam svoj rad u
KBCO na novoutemeljeni Kilinicki
odjel za reumatologiju i klin.
imunologiju i alergologiju. U to vrijeme
zavrsila sam poslijediplomske studije
na MF u Zagrebu za navedena uza
podrucja, a kasnije i uze specijalizacije
za obje struke. Zeljela sam upravo te
struka jer su bile nove i izazovne, uz
intenzivnu ekspanziju sliedec¢ih
desetlie¢a, koja je pokrenula pravu
revoluciju u dijagnostici i lijeCenju. Biti
dio tog procesa za mene je
predstavijalo veliki napor, ali i
zadovoljstvo. Najveci izazov i polie
mog uzeg interesa uviek je bio
sustavni lupus, a bio je i tema moje
doktorske disertacije. Na temelju mog
epidemioloskog istrazivanja nastala
Su jo$ 3 doktorata u drugim centrima u
RH, a to mije veliko priznanje.

znanost i inovacije

ZENE U ZNANOSTI - INTERVJU
S DOC. DR. SC. VISNJOM PRUS

Intervjuistkinja: Ana Prica

Klinici za unutarnje bolesti u KBC-u
Osijek, dr. med. Prus provela je 15
godina kao proCelnica Zavoda za
reumatologiju, klinicku imunologiju i
alergologiju. Tijekom svoje Kkarijere,
aktivno je sudjelovala u strukovnim
udrugama te je clanica Urednickog
odbora Casopisa ,Reumatizam* od
2014. godine. Dr. med. Prus takoder je
predsjednica neviladine Udruge za
borbu protiv alergijskih bolesti Osijek,
svojim angazmanom doprinosi podi-
zanju svijesti i unaprjedenju skrbi o
alergijskim bolestima u zajednici. Za
Svoj iznimni doprinos medicinskoj
struci dobila je brojna priznanja.

Sjecate li se svojeg prvog
radnog dana?

Ne sje¢am se todno prvog radnog
dana. Moja je generacija imala
obvezan staz u trajanju od 12.
mjeseci. Uvjet za specijalizaciju bio je
najmanje dvogodisnji samostalni rad u
obiteljskoj medicini kao lijeénika opce
medicine, nakon polozenog struc¢nog
ispita.

Gdje trenutno radite i provo-
dite praksu?

Uskoro ¢e biti tri godine od mog
umirovljenja. Radila sam gotovo 40
godina, no i dalje sam radno aktivna
(dozirano). Radim honorarno kao
konzilijarni  specijalist u Specijalnoj
bolnici Agram i Poliklinici Croatia.

Koliko se razlikuje praksa
reumatologije u Hrvatskoj u
odnosu na onu izvan njezinih
granica? Gdje ste se strucéno
usavrsavali tijekom karijere?

Sudionica je mnogh struénih i
znanstvenih simpozija te kongresa na
koje je Cesto pozvana kao
predavacica. Takoder je aktivna
Clanica organizacijskih i znanstvenih
odbora, doprinosec¢i razvoju struke i
dijelienju novih spoznaja s kolegama.
Njezino znanje | istrazivacki rad
rezultirali  su  brojnim  struénim i
znanstvenim radovima objavljenima u
indeksiranim publikacijama. Njezina
posvecenost pacijentima izrazava se
kroz timski rad, multidisciplinarnu
suradnju i individualni pristup s
naglaskom na empatiju.

Reumatologija u Hrvatskoj u rangu je
sa istom strukom izvan granica. U
mnogim stvarima, preporukama i
smijernicama, bili smo i prije svog
vremena. Nazalost, zaostajemo po
broju potrebnog kadra i po opremi.
Nedostatke godinama nadoknaduje
zalaganje i entuzijazam zaljubljenika u
struku. Tijekom karijere usavrsavala
sam se uglavnom unutar Hrvatske,
poglavito u KBC Zagreb gdje sam
studirala i specijalizirala u navedenom
podrudju. Redovito sam aktivno
sudjelovala na kongresima, simpo-
zijima, sastancima krovnih EU udruga
(EULAR-a, EAACI). Bila sam i ¢lan
Radne  skupine za  kurikulum
specijalizacije iz reumatologije te
klinicke imunologije i alergologije.

S obzirom da ste jedan od
najboljih i najkvalitetnijih
struénjaka u svojem podrucju,
moramo Vas pitati: nakon
brojnih uspjeha, predavanja i
priznanja, osjecate li i dalje
strah prije odrzavanja preda-
vanja na kongresu? Kojeg ¢ete
pacijenta pamtiti cijeli zivot?
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Ne mogu rec¢i da osje¢am strah, ali s
godinama  osjecam sve  vecu
odgovornost u nastojanju da prene-
sem kvalitetno informaciju i poruku.
Tesko je izdvojiti nekoga posebno.
Mozda mi pada na pamet jedan otac
koji je doslovno donio na rukama
buducu mladenku koja, zbog bolova i
oticanja zglobova, nije mogla hodati.
Tada su glukokortikoidi ucinili ¢udo i
za 3 dana se sretno udala. Kasnije se
godinama lijecila putem nase sluzbe i
usla u remisiju nakon bioloske
terapije.

Kako izgleda jedan tipican
radni dan? Imate li hobije
sizvan bijele kute“?

Iz sadaSnje perspektive sve se Cini
malo drugacije. Tipi¢nog radnog dana
nema jer se stalno morate prilagoda-

davati novonastalim okolnostima i
zivot donosi mnoge nepredvidivosti.
Morate biti spremni na izazove i
prilagodbe Sto je vrlo zahtjevno no
savladivo. lzvan radnog vremena, u
najaktivnijoj fazi, bilo je malo vremena
za hobije ( rad, dezurstva, trajno
ucenje, obiteliske obveza, troje
djece). Unato¢ svemu, ukrala sam
vremena za dobru knjigu, glazbu i
druzenje s prijateljima.

Koji biste savjet dali svima koji
se jednog dana vide u polju
reumatologije?

To je specificna struka koja trazi Siroko
medicinsko znanje jer se radi o sustav-
nim upalnim bolestima, imunoloski
posredovanim  bolestima,  Sirokoj
diferencijalnoj dijagnozi i kompleksnoj
terapiji. Zahtijeva strplienje, pracenje,
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titriranje terapije uz pracenje klinickog
tijeka i nuspojava. Brzo se razvija,
mijenjaju se i nadopunjuju smjernice,
Siri paleta pretraga, a terapija ,pamet-
nim lijekovima“ implicira individualni
pristup i personalizirano lijecenje.

Za kraj, koju poruku biste htjeli
poslati svim studentima i
mladim kolegama?

Ako radite posao kaoji volite. Isplati se
sav ulozen trud, zalaganje, trajno
ucenje, neprospavane noci, neuzvra-
¢eno razumijevanje sustava u kojem
radite. Ali, ako niste sigurni, razmislite
na vrijeme.



Nina Pereza je izvanredna profesorica
na Katedri za Medicinsku biologiju i
genetiku te voditeljica Centra za

geneticku  edukaciju  Medicinskog
fakulteta  Sveudilista u  Rijeci.
Dobitnica je  nekoliko prestiznih

nagrada za nastavnu izvrsnost, kao i
Diplome i Zahvalnice Hrvatskoga
lijecnickog zbora, Drzavne nagrade za
znanost te Nagrade za najbolju mladu
znanstvenicu Medicinskog fakulteta u
Rijeci za temeljne medicinske
znanosti. Autorica je | koautorica
brojnih  znanstvenih  Clanaka u
domacdim i medunarodnim znan-
stvenim

Od 13. do 15. prosinca 2024. godine,
na Medicinskom fakultetu u Rijeci
odrzan je trinaesti po redu MEDRI
Znanstveni  PIKNIK u organizaciji
Fakultetskog odbora svih studenata
navedenog fakulteta. Ovaj trodnevni
znanstveni  skup jedan je od
najdugovjecnijin i najprepoznatljvijin
znanstvenih skupova u organizaciji
studenata  rijeCkog  medicinskog
fakulteta, kako na lokalnoj, tako i na
drzavnoj razini. Ovogodisnje izdanje
skupa odrzano je u  znaku
dermatovenerologije kao glavne teme
te je organiziran u suradnji sa

Studentskim zborom  Medicinskog
fakulteta u Rijeci, Studentskom
sekcijom znanstveno-stru¢nog
Gasopisa  Medicina  Fluminensis,
Studentskom sekcijom za
dermatovenerologiju, kao i

studentskim projektom DermArt. Kroz
tri dana, sudionici su imali priliku
poslusati 10 zanimljivih studentskih
usmenih izlaganja te ¢ak 30 izlaganja
na posteru.

partnerski kongresi
13. MEDRI ZNANSTVENI PIKNIK - SNAGA
TRADICIJE STUDENTSKE ZNANOSTI |

PREDANOSTI STUDENATA MEDICINSKOG
FAKULTETA U RUECI

Autorica: izv. prof. dr. sc. Nina Pereza, dr. med.

znanstvenim Gasopisima S
relevantnom indeksacijom te urednica
i autorica deset nastavnih prirucnika.
Nadalje, njezin dugogodisSnji rad
temelji se i na popularizaciji znanosti,
ponajvise kroz edukaciju studenata
odrzavanjem radionica i pisanjem
priruénika. ObnaSa ulogu Pomoc¢ne
urednice za Studentsku sekciju u
znanstveno-stru¢nom casopisu Medi-
cina Fluminensis. Voditeljica je i
suradnica na brojnim  kolegijima u
okviru prijediplomskog, diplomskog,
integriranog, doktorskog i specija-
listickog studija pri  Medicinskom
fakultetu i na Studiju Logopedije

Osim studentskog dijela, sudionici su
mogli prisustvovati tematskim
predavanjima i radionicama koje su
odrzali stru¢njaci u podrucju, odnosno
specijalisti i specijalizanti
dermatovenerologije te, na taj nacin,
obogatiti i prosiriti postoje¢a znanja, uz
stiecanje poneke vjestine. Posebna
vrijednost skupa ocituje se u ¢injenici
da je broj mjesta za pasivno i aktivno
sudjelovanje bio ograni¢en na 70 te da
Su sva mijesta popunili zainteresirani
sudionici iz razlicitih ~ dijelova
Republike Hrvatske u izuzetno
kratkom roku. Naposljetku, odrzano je
i posebno izdanje interaktivnog kviza
Case night, dok su tre¢eg dana,
dodijeliene i nagrade Znanstvenog
odbora za najbolja  studentska
izlaganja.  Sukladno  neprekinutoj
tradiciji MEDRI Znanstvenog PIKNIK-
a od 2017. godine, posebnu &ar ovog
znanstvenog skupa Cini  njegova
povezanost sa Studentskom sekcijom
znanstveno-stru¢nog Sasopisa
Medicina Fluminensis, koja pruza
viSestruku podrSku organizaciji.

Sveudilista u Rijeci. Naposljetku,
profesorica je voditeljica Centra za
unaprjedenje nastavnickin kompet-
encija i komunikacijskin  vjestina
Medicinskog fakulteta u Rijeci te
voditeljica temeljnog  institucijskog
programa cjelozivotnog obrazovanja
za usavrSavanje nastavnika u

podrucju metodologije  medicinske
edukacije.

Prije svega, Urednistvo Casopisa
redovito  sudjeluie u  djelovanju
Znanstvenog  odbora, pruzajuci
struéne  komentare i povratnu

informaciju studentima koji svoje
radove izlazu u obliku usmenog
izlaganja ili izlaganja na posteru.
Nadalje, u organizaciji Studentske
sekcije, u sklopu MEDRI
Znanstvenog PIKNIK-a, svake se
godine odrzava radionica koja je
izvorno osmiSliena upravo za ovaj
skup, pod nazivom Sve Sto studenti
trebaju znati o znanosti u 120 minuta:
od prikaza sluCaja do diplomskog
rada. Takoder, Studentska sekcija
Medicine Fluminensis tradicionalno

odabire najzanimljivija usmena
izlaganja i izlaganja na posteru te
dodjelijuie  nagradu za najbolja
izlaganja, omogucujuc¢i  autorima
objavu nagradenog rada u obliku
znanstvenog Clanka u  ¢asopisu

Medicina Fluminensis. Kao sluzbeni
znanstveno-strucéni - ¢asopis  Hrvat-
skoga lijecnickog zbora — podruznica
Rijeka i Medicinskog fakulteta u
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znanost i inovacije

Rijeci, sa SezdesetogodiSnjom
tradicijom izlazenja, iskreno vjerujemo
da nagrada u obliku objave
znanstvenog Clanka daje nasim
studentima poseban motiv i ponos da
se i u nastavku svoje profesionalne
karijere  nastave  baviti  upravo
znanstvenoinstrazivackim radom, s
istom straS¢u i predanoSéu kao i u
svojim studentskim danima. Upravo
je promocija i poticanje na bavljienje
znanoscu koja je istovremeno zivotna
i primjenjiva uz postelju bolesnika,
glavni  cilf  Studentske  sekcije
Medicine Fluminensis.

Naposlietku, MEDRI  Znanstveni
PIKNIK mozda je najliepsi simbol
snage studenata Medicinskog
fakulteta u Rijeci u promociji vaznosti
bavljenja znanstvenoistrazivackim
radom i stjecanju navika ulaganja u
vlastiti  profesionalni  razvo] od
najranijin studentskih dana.
Navedenu Cinjenicu potvrduje upravo
dugogodisnja suradnja sa Stude-
ntskom sekcijom Medicine
Fluminensis, C&ije su Cak tri
predstavnice bile ujedno i predsje-
dnice MEDRI Znanstvenog PIKNIK-
a. Svaka od njih ostavila je neizbrisiv
trag u povijesti studentskih znans-
tvenih aktivnosti Medicinskog
fakulteta u Rijeci te zasluzuje biti
navedena imenom i prezimenom kao
uzor generacijama koje dolaze.

Tako je, doktorica medicine Maja
Ploh, MEDRI Znanstvenom PIKNIK-
u dala danasnji prepoznatljiv duh
topline  znanstvenog doma za
studente, mjesto kojem se rado
vratamo svaku godinu zaredom.
Potom, doktorica medicine Lana
Ostro ucinila je MEDRI Znanstveni
PIKNIK  trodnevnim  znanstvenim
skupom te ga otvorila studentima
drugih gradova i postavila na visoku
razinu organizacije, koja Cesto
nedostaje Cak i najve¢im konfer-
encijama. Naposljetku, studentica
Rea Divjanovi¢, koja je zajedno sa
svojim mladim  timom  novih
organizatora PIKNIK-a ove godine,
pokazala koliko je vazno postivati
tradiciju i graditi nove iskorake na
dobro postavljenim temeljima.
Ponekad je najtezi zadatak nastaviti
koracima onih koji su visoko postavili
liestvicu, ali rad njezinog tima upucuje
na Cinjenicu da za studente
Medicinskog fakulteta u Rijeci niti
jedan zadatak nije previSe tezak kada
ih  kroz njega vodi medusobno
poStovanje i uvazavanje. Naposljetku,
kao jedna od rijetkinh nastavnica koje
su dugogodisnje gos¢e MEDRI
Znanstvenog PIKNIK-a, sada vec
osmu godinu zaredom, mogu
objektivno i s ponosom napisati da je
prosinac, za mene, jedno od
najradosnijin razdoblja godine, ono u
kojem znam da ¢u iznova svjedociti
izvrsnosti mojih studenata.
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Osim Sto sam ponosna na studente
Medicinskog fakulteta u Rijeci, mojeg
profesionalnog doma, iskreno sam
zahvalna $to je motivacija mojeg
zivotnog puta odredena njihovim
duhom, mnogobrojnim odricanjima,
predanoséu, posvecenoScu, kreati-
vnosS¢u i, nadasve, velikim srcem,
odnosno svime onime zbog Cega ¢u
svaki put svojem privatnom domu
otiéi mirna, znaju¢i da buducnost
zdravstvene  skrbi i znanstve-
noistrazivackog rada ostavlam u
sigurnim rukama.



fje pleib
ECENJA IZOTRETINOINOM ILI
IMUNI POREMECAJ?- PRIKAZ

aravicl, Barbara Kvenic¢2, Lucia Mrden3

1 - Sveuciliste u Rijeci, Medicinski fakultet, Rijeka, Hrvatska

2 - Klinicki bolnicki centar Rijeka, Klinika za pedijatriju, Rijeka, Hrvatska
3 - Opca bolnica Pula, Odjel za radiolosku dijagnostiku, Pula, Hrvatska

Uvod: Najtezi oblik akni predstavljaju Zbog navedenog, pacient se PatohistoloSki nalaz bioptata uzetih
acne conglobata koje Gesto hospitalizira na Klinici za pedijatriju. prilikom kolonoskopije ukazuje na
zahtijevaju  lijeCenje  sistemskim Prekida se indicirana terapija, a nespecificne upalne promjene, a nalaz

izotretinoinom. Nuspojave  toga obradom se verificira  znadajno MR enterografije isklju¢i promjene
retinoida su Ceste i mnogobrojne, a povisenje upalnih parametara. tipitne za upalnu bolest crijeva.

neke od njh su i poremecaji Scintigrafijom skeleta dokaze se Djecak je takoder u nefroloskoj obradi
muskuloskeletnog sustava. pojatano  patolosko  nakupljanje zbog mikrohematurije te se razmatra
radiofarmaka u projekciji desnog geneticko testiranje i biopsija bubrega.
Prikaz slu¢aja:  Cetrnaestogodisnii acetabuluma i lijevog sko¢nog zgloba.
djeGak razvija konfluiraju¢e akne u U terapiju se uvodi sistemski Sazetak: Postpartum hemorrhage is
regijama lica, vrata, ramenog pojasa i kortikosteroid, nesteroidni protuupalni the leading cause of mortality in
nadlaktica zbog Cega se hospitalizira lijekovi i klindamicin te se unutar 48 childbirth.  Obstetric  complications
na Kilinici za dermatovenerologiju. sati stanje djeCaka znatno poboljSava. leading to hypoperfusion can result in
ZapoCinje se terapija sustavnim Tipizacijom tkiva dokazan je alel HLA- the development of the relatively rare
kortikosteroidom uz lokalni B*27. Zbog kombinacije koStano- PRES, which can have a fatal

kortikosteroidno-antibiotski pripravak, zglobnih i dermatoloskih promjena u outcome for the patient.

a potom i sistemskim izotretinoinom djetaka je postavliena dijagnoza

¢ime se postize znaCajna regresija SAPHO sindroma, kroni¢nog Klijuéne rijeci: acne conglobata;
koznih  promjena. Medutim, s autoimunog poremecaj koji obuhvaca autoimuni poremecaj; izotretinoin;
uvodenjem retinoida koindicira niz sinovitis, akne, pustulozu, hiperostozu nuspojave; SAPHO sindrom

smetniji: vrucica, mijalgija, i osteitis. Tek je uvodenjem terapije
poliartralgija, opca slabost i adalimumabom i  sulfasalazinom Kontakt ~ mail  glavnog  autora:
limfadenopatija vrata. postignut  zadovoljavajuéi  klinicki mara.pavaric@gmail.com

odgovor. Daljnjim pra¢enjem uocena
je sideropeni¢tna anemija. Isklju¢eni su
hematoloski uzroci te je nastavljena
gastroenteroloska obrada.
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IJSKA KIRURGLJA U LIJECENJU
NOG KARICNOMA- PRIKAZ

Icinski fakultet Rijeka, Rijeka, Hrvatska

ek

juCevicl, Jan LjubiCicl, Jakov Bucanl, Zvjezdana Milacak2

2 - Klinika za plasticnu i rekonstrukcijsku kirurgiju, kirurgiju Sake i opeklina, Klinika
Munchen Bogenhausen, Munchen, Njemacka

Uvod: Spinocelularni karcinom (SCC)
je drugi naj¢esci oblik karcinom koze.
NajceSce zahvaca kroniéno fotoek-
sponirane regije tijela, no mogu se
javiti i na sluznicama ili podruc¢jima
dugotrajne iritacije. Kod slu¢aja kada
su lezije uznapredovale, odnosno kod
znaCajnih  deformacija, rekonstru-
kcijska kirurgija igra zna¢ajnu ulogu,
ukljuujuéi  uklanjanje tumora te
oporavak  funkcije i estetike
zahvacenog podruc¢ja. Prikaz ovog
slu¢aja pokazat ¢e interdisciplinarni

pristup  lijeCenju  SCC-a, gdje
dermatologija te  rekonstrukcijska
kirurgija  zajednickom  suradnjom

osiguravaju optimalni terapijski ishod
za pacijenta.

Prikaz sluc¢aja: Muskarac u dobi od 89
godina upucen je od stane
dermatologa zbog izrazenog defekta
nakon  resekcije  spinocelularnog
karcinom lokaliziranog na skalpu,
frontoparijetalno lijevo. Dermatolozi su
proveli radikalnu resekciju i odreden
klinicki stadij , koji nije pokazao
udaliene metastaze. Uklonjeni je
tumor veli¢ine otprilike 8x6 cm i 4x4
cm u lokalnoj anesteziji bez
komplikacija.

Kod pacijenta je planirano, a kasnije i
provedeno, rekonstrukcija defekta
lokalnim  rotacijskim  reznjem i
presatkom koze djelomi¢ne debljine.
Za vrijeme operativnog zahvata
provedeno je uklanjanje nekroze i
slojeva rane u podrucju defekta sve do
prokrvljenih  slojeva te pokrivanje
defekta velikom okcipitalnim
rotacijskim reznjem s desne strane u
velitini 25x8 cm. Razlog koristenja
ove tehnike je oStecenje periosta te
koristenje koznog presatka djelomicne
debljine ne bi bio uspjesan zbog slabe
prokrvljenosti Sto bi dovelo do njegova
odbacivanja. Posljedi¢ni defekt u
okcipitalnoj regiji prekriven je koznim
presatkom djelomitne debljine koji je
uzet sa desnoga bedra te je fiksiran
VAC uredajem. Postoperativni tijek je
prosao uredno S izrazito
zadovoljavajuéim  funkcionalnim i
estetskim rezultatom, bez znakova
komplikacija i recidiva bolesti.
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Zakljuéak: Ovaj slucaj pokazuje
vaznost interdisciplinarnog pristupa u
lijecenju koznih karcinoma. Suradnja
derma-tologije i rekonstrukcijske
Kirurgije osigurava izrazito povoljan
ishod u vidu funkcionalnosti i
estetskog izgleda defekta
uzrokovanog koznim promjenama
posebice ako se radi o velikom
defektima.

Klju¢ne rijeci: Spinocelularni karcinom;

Rekonstrukcijska  kirurgija;  Kirurski
rezan;
Kontakt  mail glavnog  autora:

akljucevic@uniri.hr

#
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ije
KOVI - USPUTNA DUAGNOZA S
JECENIM NON-HODGKINOVIM

ek

2 - KBC Sestre milosrdnice, Klinika za unutarnje bolesti, Zavod za pulmologiju

Uvod: Non-Hodgkinov limfom (NHL)
podrazumijeva skupinu malignoma
limfnog sustava. Moze zahvatiti
gotovo sve organe, a kompresija
kraljeznicne mozdine javlja se u 0,1-
6.5% pacijenata, ukazujuci pritom na
izrazito agresivnu narav bolesti ako se
pojavi kao inicijalni simptom.

Prikaz slu¢aja: Dosada potpuno zdrav
44-godisnji  pacijent primlien je na
OHBP KBC-a Sestre milosrdnice
zbog simetricne, oStre i progresivne
boli ispod oba rebrena luka izazvane
vertikalizacijom i minimalnim fizickim
aktivnostima. Bolovi ne popustaju po
uzimanju analgetika, a pri prijemu
ocijenjeni su ocjenom 7 na VAS skali.
Fizikalnim pregledom ustvrdi se blaga
napetost abdominalne stijenke i

minimalna  bol  prilikom  duboke
palpacije. Trazeni laboratorijski
parametri, uz mirme  tumorske

markere, ne ukazuju na prisutne
abnormalnosti.

Na inicijainoj RTG snimci opiSu se
obilniji pleuralni plakovi u oba gornja
pluéna reznja, Cime se ne moze
povezati i objasniti podrijetlo prisutnih
simptoma te se indicira CT toraksa i
abdomena, koji pak otkrije tumorske
mase apikalno desno na plu¢ima, u
parenhimu slezene, u kraljeScima Thé
i Th7 te u intraabdominalnim i
intratorakalnim  limfnim ~ ¢vorovima.
Potom se magnetnom rezonncom
prikazu iste tvorbe, uz apsolutnu
stenozu torakalnog dijela spinalnog
kanala tumorskim masama. Po
oCitanju nalaza indicirana je hitna
dekompresija kraljezniéne mozdine te
intraoperativna  biopsija  tumorskih
masa, koja je nakon histoloske i
imunohistokemijske analize potvrdila
konacnu dijagnozu — Non Hodgkinov
limfom. Nakon lokalne radioterapije i
G-CHOP  protokola  kemoterapije
tumorske su mase u znadéajnoj
regresiji, uz potpunu odsutnost boli, sa
zadovoljavaju¢im podnosenjem
primijenjenog terapijskog protokola i
odgovorom na isti.
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Zakljucak: S obzirom na nespecificnu
simptomatologiju, pleuralni su plakovi
zamalo  uzrokovali  pogreSku u
dijagnostickom  algoritmu. Kako
simetri¢na bol u prsiStu sugerira na
neuralno podrijetlo simptoma,
pleuralna patologija ne moze objasniti
uzrok takvih  bolova. Primjerena
obrada pacijenta i precizne slikovne
dijagnosticke metode, uz odgov-
arajucu terapiju, rezultirali su potpunim
oporavkom naseg pacijenta, ukazujuci
pritom na vaznost diferencijalne
dijagnoze u vidu maligne podloge
neuroloSkih zbivanja kao vodeceg
simptoma.

Kljucne rijeci: bol u prsistu; kompresija
kraljieznitne mozdine, NHL, pleuralni
plak

Kontakt  mail  glavnog  autora:
paulapaulaa97@gmail.com

#



Uvod: Teratomi, benigne neoplazme
poriekla sva tri zametna listica,
najceS¢e se kod odraslih osoba
dijagnosticiraju kao  novotvorine
testisa ili jajnika. Cilj ovog prikaza je

opisati  rijedak  slu¢aj teratoma
gusterace.
Prikaz slugaja: Sezdesette-

tverogodisnjoj  bolesnici  je  na
ultrazvuénom  pregledu u sklopu
sistematskog pregleda uocena
fokalna lezija glave gusterace. Tvorba
je bila pravilnih rubova, dimenzija
3x1,3 cm. Bolesnica nije imala
simptome, a fizikalni pregled i
laboratorijski nalazi bili su uredni.
Upucena je na kompjutoriziranu
tomografiju (CT) abdomena na kojem
je tvorba okarakterizirana kao cisti¢na.

ije
ERACE-PRIKAZ SLUCAJA

0ji¢1, Lucija Pesol , Domagoj Miceti¢ 1,2 ,

Jeci, Medicinski fakultet, Rijeka, Hrvatska
gastroenterologiju, Klinicki bolnicki centar Rijeka, Rijeka, Hrvatska

Nakon CT-a, napravljena je magnetna
rezonanca S kolangiopank-
reatografijom (MRCP) kojom nije
dobiveno novih informacija glede
karakteristika tvorbe zbog Cega je
bolesnica upuc¢ena na citoloSku
punkciju  pod  kontrolom  endos-
kopskog ultrazvuka (EUS) . Nalaz
punktata opisuje mnostvo anuklearnih
skvama, nesto zrelog plocastog
epitela, kristala i mrviGaste tvari. Nalaz
morfoloski odgovara sadrzaju derm-
oidne ciste, odnosno zrelog cistichog
teratoma  gusteraCe. Slucaj je
prezentiran multidisciplinarnom timu
za tumore gornjeg probavnog sustava
koji zakljuCuje kako se temeliem
odsutnosti  simptoma te  benigne
naravi dermoidne ciste, kao i rizika
operativnog  zahvata  preporuca
slikovno pracenje lezije.

pibeit

Zakljucak: lako rijetko, cisti¢ni teratom
moze se razviti u organima probavnog
sustava. Ovisno o smjestaju i velicini,
moze biti simptomatski ili kao u ovom
sluGaju  asimptomatski.  Slijedom
navedenoga, teratom  guSteraCe
trebao bi se razmotriti u diferencijalnoj
dijagnozi fokalnih lezija gusterace, a
postavljanje dijagnoze utjeCe na
pristup lijeenja i prac¢enja bolesnika.

Kljutne rije¢i: dermoidna  cista,
gusteraca, neoplazma, teratom
Kontakt  mail  glavnog  autora:
matejamlj@gmail.com
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Osteogenesis
poznata i kao bolest krhkih kostiju,
predstavlja skupinu genetskih pore-
mecaja koji primarno utjeCu na razvoj
kostiju, ¢inec¢i ih lomljivima i sklonima
prijelomima ¢ak i uz minimalnu traumu
ili bez ocitog uzroka.

imperfecta

Etiologija i patofiziologija

Vecina slucajeva Ol uzrokovana je
mutacijama u genima COL1A1 ili
COL1A2, koji kodiraju prokolagen tipa
I, Kljuénu komponentu koStanog
matriksa. Ove mutacije rezultiraju
smanjenom kolicéinom ili kvalitetom
kolagena, Sto dovodi do slabih i
lomljivih kostiju.

Klinicke manifestacije

Ol se klasificira u nekoliko tipova, od

kojih su najcesci:

e Tip I Najblazi i najcesci oblik,
karakteriziran blagim prijelomima
tijekom djetinjstva i adoles-
cencije, plavkastim bjeloocnicama
(sclerae) te mogucim gubitkom
sluha u odrasloj dobi.

e Tip Il: Najtezi oblik, ¢esto fatalan
pri rodenju ili ubrzo nakon, zbog
viSestrukin  prijeloma i teSkih
deformacija kostura.

e Tip Ill. TeSki oblik s visestrukim
prijelomima pri rodenju, progre-
sivnim deformacijama kostura i
znacajnim ograniéenjem rasta.

e Tip IV: Srednje tezak oblik s varija-
bilnim  simptomima,  ukljucujuci
umijerene prijelome, blage defor-
macije kostura i normalnu ili blago
smanjenu visinu.

Osim kostanih manifestacija, pacijenti
mogu imati dentinogenesis imperfecta
(krhki zubi), gubitak sluha, labave
zglobove i slabost miSica.

Dijagnoza

Dijagnoza Ol temelji se na klini¢kim
simptomima, obiteljskoj anamnezi i
radioloskim nalazima.

Genetsko testiranje moze potvrditi
mutacije u genima COL1A1l ili
COL1A2.

IS IMPERFECTA: GENETSKI
RHKIH KOSTIJU

Lijeéenje i upravljanje

Trenutno ne postoji lijek za Ol

lijecenje je usmjereno na upravljanje

simptomima i poboljSanje kvalitete

zivota. To ukljuCuje:

e Fizikalnu terapiju: Jacanje miSi¢a i
poboljsanje pokretljivosti.

e Ortopedske intervencije: Kirursko
postavljanje intramedularnih Sipki
za stabilizaciju dugih kostiju i
korekciju deformacija.

e Farmakoterapiju:
Primjena bisfosfonata za pove-
¢anje koStane gustoce i smanjenje
ucCestalosti prijeloma.

e Genetsko savjetovanje: Pruzanje
informacija obiteljima o nasljie-
divanju i rizicima za potomstvo.

w

Type Type

Osteogenesis Imperfecta

Type IV
Female Female Male
Age, 38 yr Age, b3 yr Age, 40 yr

Height, 171 cm  Height, 137cm  Height, 90cm  Height, 124 cm  Height, 94 cm

Type IV Type lll Type lll
Female Female Male
Age, 35yr Age, 27 yr Age, 40 yr
Height, 34 cm
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Zakljucéak

Osteogenesis imperfecta je komple-
ksan genetski poremecaj s varijabilnim
klinickim manifestacijama.

Multidisciplinarni  pristup, ukljuéujudi
ortopede, geneticare, fizioterapeute i
druge strucnjake, kljuéan je za
optimalno upravljanje ovim stanjem i
poboljSanje kvalitete zivota pacijenata.

Osteogenesis  imperfecta

podrucje  intenzivnih  istrazivanja

usmjerenin na bolje razumijevanje
bolesti i razvoj uginkovitijih terapija.

Nedavne studije obuhvacaju:

e Kvalitativna studija pacijentovog
puta u Europi: lIstrazivanje
objavljeno u rujnu 2024. analiziralo
je iskustva pacijenata s Ol i
njihovih skrbnika u 13 europskih
zemalja. Rezultati su istaknuli
izazove u pravovremenoj dijagnozi
i lijeCenju, te potrebu za
poboljsanjem zdravstvene skrbi za
oboljele.

e Pregled Klinickog puta i socio-
ekonomskog utjecaja Ol: Studija
iz veljate 2023. procijenila je
klinicke, humanisti¢ke i ekonom-
ske aspekte Ol. Zaklju¢eno je da
Su potrebna daljnja istrazivanja
kako bi se kvantificirao puni utjecaj
Ol na pojedince, njihove obitelji i
drustvo u cjelini.

¢ Nove terapijske perspektive za Ol:
Pregledni Clanak iz veljace 2023.
analizirao je potencijalne terapije,
ukljucujudi transplantaciju kostane
srzi, inhibitore slerostina i gensku
terapiju. lako su rezultati obeca-
vajuci, naglasena je potreba za
dodatnim istrazivanjima, posebno
u pedijatrijskoj populaciji.

Ova istrazivanja naglasavaju konti-

nuirani napredak u razumijevanju Ol i

razvoj novih terapijskih pristupa, s

cillem poboljSanja kvalitete zivota

oboljelih.

Qn e

Deformacije kraljeznice

bill

Skolioza ili kifoza uzrokovana slabostima kostiju kraljeznice kod OlI.

lzvori:
1.National Center for Advancing
Translational Sciences.

Osteogenesis Imperfecta [Internet].
2023 Dostupno na:
rarediseases.info.nih.gov/diseases/1
017/osteogenesis-imperfecta
2.Eunice Kennedy Shriver National
Institute of Child Health and Human

Development. Causes of
Osteogenesis Imperfecta [Internet].
Dostupno na

https://www.nichd.nih.gov/health/top
ics/osteogenesisimp/conditioninfo/c
auses?utm
3.National Center for
Translational Sciences.
Osteogenesis Imperfecta Type 1
[Internet]. 2023 Dostupno na:
[rarediseases.info.nih.gov/diseases/
8694/osteogenesis-imperfecta-type-
1?utm =

Advancing
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Plave bjelooénice
Karakteristi¢na plavkasta
boja bjeloodnica, Cesto
prisutna kod osoba s Ol.

Dentinogenesis
imperfecta
Promjene na zubima,
ukljuCujuéi diskoloraciju

i povecanu lomljivost,
povezane s Ol.

4 Eunice Kennedy Shriver National
Institute of Child Health and Human
Development. Information on
Osteogenesis  Imperfecta  [Internet]
2023 .Dostupno na

www.nichd.nih.gov/health/topics/osteog
enesisimp/conditioninfo?utm

5.Kohno K, Sawai H, Murase M, et al.
Clinical and genetic analyses in
Osteogenesis  Imperfecta  type V
[Internet]. Orphanet J Rare Dis. 2024;
Dostupno na
ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186
[313023-024-03345-0?utm

6.Rehman R, Riaz F, Khan H, et al
Updates on Osteogenesis Imperfecta
diagnosis and treatment [Internet]. J Clin
Med. 2023 Dostupno na
www.mdpi.com/2077-0383/13/4/10657
utm
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Neurofibromatoza
skupinu genetskih poremecaja koji
uzrokuju razvoj tumora na zivéanom

(NF) predstavlja

tkivu,  ukljuCuju¢i mozak, lednu
mozdinu i periferne zZivce. Postoje tri
glavna tipa: neurofibromatoza tip 1
(NF1), neurofibromatoza tip 2 (NF2) i
Svanomatoza. Svaki od ovih tipova
ima specificne klinicke karakteristike,
no zajednicko im je stvaranje tumora
koji su najceSce benigni, ali mogu
postati maligni.

Neurofibromatoza tip 1 (NF1)

NF1 je najcesS¢i oblk neuro-
fiboromatoze, s udestaloséu od
priblizno 1 na 2.500 osoba. Uzrok-
ovana je mutacijom gena NF1 na
kromosomu 17, koji kodira protein
neurofibromin, vazan za regulaciju
stani¢nog rasta. Klinicke manifestacije
ukljucuju:

e Kozne promjene: ViSse od Sest
svijetlosmedih mrlja na kozi (café-
au-lait mrlje) i pjegice u pazusnimi
preponskim regijama.

e Neurofibromi: Benigni tumori koji
se razvijaju na ili ispod koze te duz
zivaca.

e Lischovi noduli: Pigmentirane
hamartome Sarenice oka, vidljivi
oftalmoskopijom.

e Skeletne anomalije:
pseudartroza i
sfenoidalnog krila.

e Neuroloski simptomi: Poteskoce u
ucenju, poremecaji paznje i
povecan rizik od epilepsije.

Skolioza,
displazija

TOZA: GENETSKI POREMECAJ S

Dijagnoza NF1 temelji se na klini¢kim
kriterijima, a genetsko testiranje moze
potvrditi mutaciju gena NF1. LijeCenje
je simptomatsko i ukljucuje multi-
disciplinarni pristup s redovitim prace-
njem zbog rizika od malignih trans-
formacija neurofibroma.

Neurofibromatoza tip 2 (NF2)

NF2 je rjedi oblik, s uCestalos¢u od
pribizno 1 na 25.000 osoba,
uzrokovan mutacijom gena NF2 na
kromosomu 22, koji kodira protein
merlin.  Karakterizila ga razvoj
bilateralnih vestibularnih Svanoma, Sto
dovodi do:

e Gubitka sluha: Postupan gubitak
sluha zbog tumora na
vestibulokohlearnom zivcu.

e Tinitusa: Zvonjenje ili Sum u
usima.

e Problema S ravnotezom:
Vrtoglavica i nestabilnost pri hodu.

e Ostali tumori: Meningeomi,
ependimomi i Svanomi drugih
kranijalnih i spinalnih Zivaca.

Dijagnoza NF2 ukljucuje neuroloski
pregled, audiometriju i slikovne
metode poput MRI. Lijecenje Cesto
zahtijeva kirurSko uklanjanje tumora,
radioterapiju ili primjenu bevacizu-
maba za smanjenje rasta tumora.
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SKIM MANIFESTACIJAMA

uljas

Svanomatoza

Svanomatoza je najredi oblik neuro-
fibromatoze, karakteriziran razvojem
bolnih Svanoma na perifernim i
spinalnim zivcima, bez zahvacanja
vestibulokohlearnog zivca. Simptomi
ukljuuju kroni¢nu bol, utrnulost i
slabost misica. Dijagnoza se postavlja
na temelju klini¢kinh kriterija i iskljucenja
NF1 i NF2. LijeCenje je usmjereno na
kontrolu boli i kirurSko uklanjanje
tumora kada je to moguce.

Genetika i nasljedivanje

Svi oblici neurofibromatoze nasljeduju
se autosomno dominantno, sto znadi
da postoji 50% vjerojatnosti prijenosa
poremecaja s roditelja na potomstvo.
Medutim, znagajan postotak sluc¢ajeva
rezultat je de novo mutacija, osobito
kod NF1. Genetsko savjetovanje
klju¢no je za obitelji pogodene ovim
poremecajem.

Café-au-lait mrije
Svijetlosmede mrlie na kozi, ¢esto
prvi znak neurofibromatoze tipa 1..



stil zivota

Zakljuéak

Neurofibromatoza predstavlja hetero-
genu skupinu genetskih poremecaja s
raznolikim klinickim manifestacijama.
Rano prepoznavanje i dijagnoza
kljuni su za pravovremeno upra-
vljanje simptomima i smanjenje rizika
od komplikacija.  Multidisciplinarni
pristup, ukljuujuc¢i genetsko savje-
tovanje, neurolosko prac¢enije i kirurske
intervencije, od sustinske je vaznosti
za poboljSanje  kvalitete  Zivota
oboljelih.

Provodi se nekoliko klini¢kih ispitivanja
usmijerenih na neurofibromatozu tipa 1
(NF1), s ciliem unapredenja razu-
mijevanja i lijeCenja ovog genetskog
poremecaja. Jedno od znacajnih
ispitivanja  ukljuéuje primjenu MEK
inhibitora  binimetiniba kod djece
starije od jedne godine i odraslih s NF1
i inoperabilnim pleksiformnim neuro-
fioromima, s primarnim  ciliem
procjene odgovora tumora na terapiju.
Drugo istrazivanje fokusira se na
prikupljanje uzoraka krvi od pacijenata
s NF1 radi bududih genetskih,
proteomskih i metabolomskih studija,
§to moze doprinijeti boliem razu-
mijevanju molekularnin mehanizama
bolesti.

Postoje  studiji  koji ~ procjenjuju
ucdinkovitost MEK inhibitora mirda-
metiniba (PD-0325901) u lije¢enju
simptomatskih, inoperabilnih pleksi-
formnih neurofibroma povezanih s
NF1.

Ova ispitivanja predstavljaju zna¢ajan
korak prema razvoju udinkovitijih
terapijskih pristupa za pacijente s NF1.

Izvori:
1.National Institute of Neurological
Disorders and Stroke.

Neurofibromatosis [Internet].2023
Dostupno:www.ninds.nih.gov/health-

3. Mayo Clinic. Neurofibromatosis Type 1:
Symptoms and Causes [Internet]. 2023
Dostupno na:
www.mayoclinic.org/diseases-

information/disorders/neurofibromatos

conditions/neurofibromatosis-type-

is?search-term=neurofibromatosis
2.Mayo Clinic. Clinical Trials:

1/symptoms-causes/syc-20350490
4. Mayo Clinic. Neurofibromatosis Type 1:

5.

6

.Care_at

Kozni neurofibromi
Mekane, benigne izra-
sline na ili ispod koze,
karakteristicne za NF1.

Lischovi noduli
Pigmentirane lezile na
Sarenici  oka, vidljive
oftalmoskopijom.

Plexiformni
neurofibrom

Veci, Cesto difuzni tumor
koji moze zahvatiti vece
podrucje tijela.

Mayo Clinic. Clinical Trials:
Neurofibromatosis Type 1 [Internet]. 2023
Dostupno:www.mayo.edu/research/clinic
al-trials/diseases-
conditions/neurofibromatosis-type-1/
Mayo Clinic. Neurofibromatosis Type 1:
Mayo Clinic _[Internet]. 2023

Neurofibromatosis _Type 1 [Internet].
2023
Dostupno:www.mayo.edu/research/cli

Diagnosis _and _Treatment [Internet].

Dostupno: www.mayoclinic.org/diseases-

2023Dostupno:www.mayoclinic.org/dise

conditions/neurofibromatosis-type-

asesconditions/neurofibromatosis-type-

nical-trials/diseases-
conditions/neurofibromatosis-type-1/

1/diagnosis-treatment/drc-20350495
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STUDENTSKE
AKTIVNOST!




B

Put u srediste
inteligencije

studentski zivot

. ZASTOLOM S
;Q CHRISTIANOM KURINOM

Intervjuistkinja: Ana Prica

pr—r—s

Kako si se odluéio za studij
medicine? Kada bi se nasao
u situaciji da moras iznova
upisivati fakultet, bi li donio
istu odluku?

Ovo ¢e mozda zvucati kao ,cliché“, no
da ¢u postati doktor medicine znao
sam odmalena. Jo$ tijekom osnovno-
Skolskog obrazovanja, zanimao sam
se za prirodoslovne predmete, a
najvise me zanimala biologija i kemija.
U 1. razredu srednje Skole bio sam
posve siguran da zelim upisati
medicinu.  Tijekom Cetiri  godine
Skolovanja trudio sam se imati Sto
bolie ocjene, a pred kraj Skolovanja
sam dodatno ,zagrijao stolicu® da
dobro napiSem maturu. Da moram
ponovno upisivati fakultet, upisao bih
medicinu. Za mene nikada nije
postojao drugi izbor i zahvalan sam
Sto sam svoj put pronaSao vec¢ u
djetinjstvu.

Izuzetno si uspjesan student,
a tome u prilog govore brojne
aktivnosti i nagrade tijekom
studiranja. Sto je kljué za
uspjesno studiranje? Kako
balansirati zivot ,uz knjigu* i
zivot ,,bez knjige“?

Klju¢ uspjesnog studiranja, po meni,
nije  univerzalna formula. Svaki
pojedinac mora pronac¢i ono Sto ga
pokrece, Gini sretnim i u ¢emu se vidi
ostatak zivota. Ja sam svoj poziv
ozbiljno shvatio od prvog trenutka kad
sam krocio na fakultet te sam svaki
kolegij ucio detaljno i S
razumijevanjem. Ja jednostavno
uzivam u kompleksnosti i ljepoti
medicine i ne vidim ucenje istog kao
neki napor. Ponekad je to zaista
previSe informacija i prevelik zalogaj
pa stanem na trenutak, odmorim i
,napunim baterije“.

Za  brojne  aktivnosti nemam
opravdanja, kolege i kolegice koji me
poznaju znaju da sam dosta
ekstrovertirana i komunikativna
osoba. Po svojoj osobnosti volim
svasta raditi, a izvannastavnim
aktivnostima se bavim od osnovne
gkole pa mi je to ostala navika. Zivot
,uz knjigu“ i zivot ,bez knjige* se
palansira  dobrom  organizacijom.
Osobno, dan ili dva u tjednu, malo
odmorim i druzim se s prijateljima, a
dobra kava se nikad ne odbija (¢ak i
kad ,zagusti“ s u¢enjem).

Kakvi su tvoji planovi za
buduénost, vidis li se veé u
nekom odredenom polju
medicine?

Prvo bih volio zavrsiti ovaj fakultet, a
nakon toga ne znam S$to me Ceka.
Svakako ¢u se u pocetku zaposliti u
sektoru primarne zdravstvene zastite.
Od prvih godina faksa me zanima
anesteziologija i volio bih jednog dana
i specijalizirati tu predivnu struku.

Koji je tvoj najdrazi nacin
odmora i ,bijeg od svega“?
Imas li hobije?

U slobodno vrijeme se druzim s
najboljim prijateljima, a kad uhvatim
vremena procitam i dobru knjigu. U
zadnje vrijeme Citam serijal Franka
Herberta ,Dina“ i mogu reci kako je to
jedan od boljih serijala knjizevne
znanstvene fantastike. Takoder, da u
potpunosti ispunim svoje studentske
dane, krajem Cetvrte godine medicine
sam se zaposlio preko studentskog
servisa U CineStaru Osiiek pa
vikendima tamo provodim svoje
vrijeme. Za kraj, da ne izostavim, moj
otac i ja smo vlasnici Yukija, psa vrste
Shiba Inu. Cesto se igram s njim
(kada mi on to dozvoli) i provodim
vrijeme Setajuci ga po svom rodnom
naselju.

Za kraj, koju poruku imas za
nadolazeée generacije ili one
koji su ve¢ zakoracgili u svijet
medicinskih studija?

Na (tudim) greSkama se uci, a moje
su da sam malo previse se zadubio u
studij i nisam si dao Sansu prozivjeti
svoj studentski zivot ,punim plu¢ima“.
Savjetujem mladim kolegama da vise
uzivaju u studentskom zivotu i da
ponekad ostave knjigu sa strane.
Vrijeme prebrzo prolazi, stoga uzivajte
u svakom trenutku sa svojim
prijateljima, majkom, ocem, bratom,
sestrom ili psom.

“Student sam 6. godine medicine
Medicinskog fakulteta Osijek
Sveucilista Josipa Jurja Strossmayera
u Osijeku. Clan sam

Studentskog  zbora  Medicinskog
fakulteta u Osijeku te ¢lan
Etickog povjerenstva  fakulteta.

Dobitnik Rektorove nagrade u
akademskoj  godini  2023./2024.
Zaljublienik u medicinu,

obozavatelj farmakologije,
anesteziologije, intenzivne medicine

i algologije.”
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Kako si se odluéila za studij
medicine? Kada bi se nasla u
situaciji da moras iznova
upisivati fakultet, bi li
donijela istu odluku?
Prvenstveno sam se odlucila za
medicinu jer nije dosadna. Sto mislim
pod tim ,dosadna‘? lIzazovna je,
svakim danom se nesto novo otkrije o
ljudskome tijelu, tjera te da nastavis
uciti i razmi8ljati te iznova preskaces
granice koje si postavis. Znala sam od
pocetka srednje Skole da zelim upisati
medicinu i da je to jedino ispravno za
mene. Razmisljala sam puno prije i
tijekom studija, postoji li nesto osim
medicine, Sto bi u meni izazvalo isti
interes. Biti lijecnik jedino je zanimanje
koje je ispravno za mene i u kojemu se
vidim u ostatku zivota, ¢ak i kada bih
ponovno upisivala fakultet, donijela
bih istu odluku jer me niSta drugo ne
zanima, osim pomaganja ljudima.

I1zuzetno si uspjesna
studentica, a tome u prilog
govore brojne izvannastavne
aktivnosti tijekom studiranja.
Sto je kljué za uspjesno
studiranje? Kako balansirati
zivot ,uz knjigu“ i Zivot ,bez
knjige“?

Klju¢ za uspjesno studiranje: ne biti
cijelo vrijeme za knjigom. Uvijek sam
imala bolje ocjene u srednjoj Skoli i na
fakultetu kada bih se izvan nastave
bavila aktivhostima koje mi obrazovna
ustanova nudi, a da nie samo
suhoparno ucéenje. Odmah na prvoj
godini uclanila sam se u CroMSIC i
odlucila sudjelovati u akcijama, a na
kraju sam se i prijavila za mjesto
asistenta Lokalnog duznosnika za
spolno i reproduktivno zdravlje i prava,
ukljuGujuci HIV i AIDS, davne 2020.
godine.

S MIJOM SUKNOVIC

a Prica

Sve je dalje nekako islo svojim pravim
putem. Na trec¢oj sam godini postala
Voditelj podruznice Osijek, sto je tada
bilo jedno novo i nepoznato iskustvo.
CroMSIC me puno toga naucio,
najvise strplienju i toleranciji u
meduljudskim  odnosima i kako
pomaknuti svoje granice te iznova
izazvati sebe. Dvije godine
neizmjernog iskustva, koje ¢e mi puno
posluziti u budu¢em radu. Pomogle su
mi u opuStanju na fakultetu i izvan
njega, da zivot nije samo uciti iz knjige,
ve¢ uCiti i kroz ljude. Stvoriti zdravu
ravnotezu izmedu svega u zivotu, bila
je moja zelja kroz studij, koju sam vise
manje ostvarila jer svakim novim
izazovom, dolazi do naruSavanja
ravnoteze koja se ponovno mora
uspostaviti. Cilj je prilagoditi se novom
izazovu i savladati ga s novim i starim
znanjem. DopuStam samoj sebi da
imam dane kada ne uéim jer mi je
vazno  odrzavati  prijateljske i
romanti¢ne veze. Naravno, za to je
potrebno pravovremeno planiranje, ja
sve zapisujem od plana ucenja do
termina ispita. Ne ide uvijek sve po
planu, i to je u redu, vazno je biti
fleksibilan i znati s vremena na vrijeme
revidirati napravljeni plan. Svi smo mi
ljudi, nismo savrSeni, pa tako ni nasi
planovi nece biti savrseni. Pasti ispit,
ne zna¢i da sam lo$ student...
zapravo, ne znaci nista. To je jedan
ispit u moru drugih, s trudom i voljom
se sve da poloziti. Mozete si barem
sat vremena u danu izdvojiti da se
druzite s ljudima koji su vam bitni u
Zivotu jer ispit ¢e doci i proci, ljudi
ostaju s vama.
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Kakvl su tvoji planovi za
buduénost, vidis li se veé u
nekom odredenom polju
medicine?

Prije samog upisa na medicinu,
odmah sam znala ¢ime se zelim bauviti
u zivotu kasnije, a to je bila onkologija.
Ni jedna druga specijalizacija mi nije
priviatna kao onkologija i
radioterapija. U zadnje vrijeme mi se
sve vise svida djeCja onkologia i
hematologija koja je supspecijalizacija
te je za nju potrebno prvo zavrsiti
specijalizaciju iz pedijatrije. Mnogima
U mojoj okolini ovo se ¢ini kao
izazovna, depresivna, teska
specijalizacija, ali za mene nema
specijalizacije koja ¢e me vise ispuniti
od onkologije. Odlucila sam da je ovo
specijalizacija za mene  svojim
znanstvenim radom na MALDI-TOF-
u, imam priliku istrazivati razlike u
metabolomu neutrofila oboljelih od
KLL-a i zdravih ljudi. Onkologija mije
prvenstveno zanimljiva jer se ne bavi
isklju¢ivo nekim odredenim organom,
vec tumorom koji se Gesto zna proSiriti
van primarnog sijela i tako sveukupno
utjeCe na Govjekov organizam. Svida
mi se Sto se gledaju Covjekove navike i
kako poboljsati kvalitetu zivota za
vrijeme i nakon  kemoterapije,
radioterapije, imunoterapije, itd.
Takoder, vrlo je zanimljiv sve veci
naglasak na individualnom pristupu u
pacijentovom lije¢enju. Najvise od
svih terapija me zanima imunoterapija
jer me od druge godine medicine
posebno zaintrigirala imunologija kao
predmet. Na kraju sam na Cetvrtoj
godini shvatila da me jako zanima rad
s djecom i da uzivam u radu s njima, u
toj spoznaji mi je pomoglo to Sto sam
vodila radionice mentalnog zdravlja u
osnovnim Skolama, u sklopu projekta
,Pogled u sebe“.



studentske aktivnosti

Znam da je mnogima tesko gledati
ljude kako pate, slazem se da je teSko,
ali  nema bolieg osjeéaja od
pomaganja nekome svojim znanjem i
vjeStinama. Ako ste mu barem malo
smanjili bol i pobolj3ali kvalitetu zivota.
To je upravo ono $to mene vodi kroz
Zivot, zelja za boljim sutra, a zivjeti
znadi odabrati tezi put.

Koji je tvoj najdrazi naéin
odmora i ,bijeg od svega“?
Imas li hobije?

Svi moji prijatelji znaju da se imam
mnoge interese. Pjevam, sviram klavir
i gitaru, slikam i crtam, izradujem
bukete i aranzmane (naj¢esée za
Bozi¢, poput adventskog vijenca). U
zadnje sam vrijeme pocela sve ¢esce
kuhati i pec¢i kolace. To je moj bijeg od
svega. Imam mnostvo knjiga na polici
koje joS moram procitati. ProSle sam
godine knjige podela nositi i na
predavanja, kako ne bih stalno bila na
mobitelu. Moram istaknuti da mi je
najdrazi nac¢in odmora definitivno
druzenje s mojim de¢kom, koji je uz
mene vec pet godina i slusa sve moje
gluposti i jadanje. Uz mene je u
dobrim, ali i teSkim trenucima. Iskreno
mu hvala na tome! Naravno, ne zZelim
izostaviti ni svoje prijatelie, koji su
uvijek tu kada se treba smijati i
plakati, a katkad i popuniti vrijeme
izmedu predavanja/seminara/viezbi.
Nadam se da znaju koliko mi znace i
da mi je svako vrijeme provedeno s
njima dragocjeno.

Za kraj, koju poruku imas za
nadolazeée generacije ili one
koji su veé zakoraéili u svijet
medicinskih studija?

Zivite! Studij je prekratak za sve ono
Sto vas Ceka kada zavrSite. Trepnut
Gete i vec Cete biti pri kraju studiranja,
a tada ¢e vam mozda biti zao Sto niste
L,bolje“ utrosili svoje vrijeme. Nemojte
se izolirati od prijatelja i druzenja,
ocjene na kraju krajeva nista ne
znate, bitno je znati koristiti to
nauceno.

Nemojte se usporedivati sa ostalim
ljludima na fakultetu. Nekome treba
sat vremena da nauci nesto, drugome
dva dana. To je u redu. Na kraju, svi
Gete biti lije¢nici i kolege. Budite
kolegijalni i poSteni u svome radu jer
se dobro dobrim vraca, ¢ak i kada se
tako ne ¢ini.

“Studentica sam 58
Sveucilisnog integriranog prije-
diplomskog | diplomskog studija
Medicina na Medicinskom fakultetu
Osijek. Trenutno radim kao novinarka
za portal ,Moj lijecnik“. Od podcetka
studija sam dio hrvatske udruge
studenata medicine CrOMSIC, gdje
trenutno obnaSam ulogu potpre-
dsjednice za unutarnje poslove (VPI).
Do listopada 2024. sam bila
predsjednica podruznice Osijek iste
navedene udruge. Potpredsjenica
sam studentskog zbora medicinskog
fakulteta. U sklopu fakulteta i
studentskih organizacija sam
sudjelovala na brojnim sastancima i
kogresima: EuRegMe na Malti, March
Meeting u Estoniji,...”

godine
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Kraj studiranja odlucila sam zapecatiti
svojom  posliednjom  studentskom
razmjenom, zbog Cega sam rujan
2024. provela na Tajlandu. Sje¢am se
kako sam na trecoj godini s
prijatelicom komentirala kako nikada
ne bih iSla na razmjenu nakon 6.
godine, da mi je to totalno bezveze, pa
je cijela ova avantura, prije nego Sto
sam kroCila na Tajland, zapocela
lekcijom — nikad ne reci nikad! Sa
mnom je na razmjenu isla studentica
lva iz Splita, a koliko je Tajland
poseban govori i Cinjenica da nas je
tamo docekao moj prijatelj Dino koji je
proSle godine bio ondje na razmijeni i
bilo mu je toliko dobro da se odlucio
vratiti i ove godine. Odmah po dolasku
smo dozivjele kulturoloSki Sok (a i
toplinski udar) vidjevsi Getveroclane
obitelji na jednom skuteru, Standove s
hranom koju nismo mogle identificirati,
ali i prijateljske osmijehe koji su nam
bili upuceni sa svih strana pa ¢ak i sa
Saltera. Tajland se zaista posve

opravdano naziva "zemljom
osmijeha". Premda im je poznavanje
engleskog vecinom poprilicno

oskudno, voljini su priéi i pomoci u
svakoj situaciji. Ono Sto je meni do
samog kraja putovanja predstavljalo
kulturoloSku enigmu jest
koegzistencija nesto konzervativnijin
vrijednosti poput altruizma i potpune
predanosti radu i liberalnosti koja je
Zapadu nepojmljiva, dok je na
Tajlandu  oboje prihvaceno  kao
normalno. Tajlandska kuhinja me
odusevila, ali i oceliCila u vidu razvoja
tolerancije prema ljutom. U svakom
gradu postoje marketi sa street food
Standovima s, U najmanju ruku,
pristupa¢nim cijenama. Uzivali smo
isprobavati nove kombinacije okusa
poput rize s mangom i kokosovim
mlijekom, ali moram priznati da sam
podvukla crtu kada su nas ponudili
kukcima, koje Cesto jedu kao
grickalice.

TAJLAND

evic, dr. med.

Sto se tite same razmjene, imala
sam ogromnu srecu i privilegiju dobiti
mjesto u najnaprednijoj bolnici na
Tajlandu, smjestenu u samom centru
Bangkoka. Tijekom razmjene bila sam
na Odjelu djedje kirurgije gdje su me
specijalizanti jako lijepo ugostili. Isto
sam tako imala priliku po prvi put
gledati mnoStvo operacija i biti s
ljecnicima u ambulanti, gdje sam
prisustvovala dijagnozama koje su
zbog epidemiologije bolesti ondje
puno ¢esce. . Od svih mjesta koje smo
na Tajlandu posjetili, Bangkok mi je
najvise prirastao srcu svojom razno-
likod¢u i vibrantnom atmosferom.
Posijetili smo i grad na sjeveru Chiang
Mai koji je idealan za uzivanje u prirodi.
Ondje smo posjetili  utociste za
slonove koje smo hranili Sto je bilo
nezaboravno iskustvo. Nakon
razmjene, tiedan smo dana putovali
po jugu i posjetili Phuket i Krabi, koji su
popularna turisticka odredista, gdje
smo skuterom obilazili pjeS¢ane plaze
i istinski uzivali. lako je na drugom
kraju svijeta, putovanje na Tajland bih
preporucila svakome tko zeli prosiriti
svoje vidike i dozivjeti neSto drugacije,
aja sam sigurna da ¢u se vratiti!
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17. rujna 2024. godine. Moj suputnik
Ante i ja tr¢imo kao pomahnitali
prepunim ulicama Istanbula. Borimo
se s metroima i znakovima na kojima
ne znamo procitati ni slova; mokri od
znoja, umorni i dezorijentirani, ali to
nas nije moglo sprijeciti u nasoj misiji -
Sto bolje iskoristiti zadnji dan ove
bajke. Covjek bi rekao da si nakon 50-
ak dana na drugom kontinentu
spreman na sve, ali zapravo nikada
nisi. BljeStavilo i buka Istanbula uhvatili
Su nas nespremne nakon netaknute
prirode umirujuceg sjevera Tunisa koji
nas je, vierovali ili ne, podsjetio na jug
Hrvatske.

Vratimo se na pocetak price, moje
prijateljice i ja sletjele smo u Tunis. Prvi
dan, bez SIM Kkartice, interneta i
prikladne odjece, izgledale smo kao
najnespremnije osobe na kontinentu.
ZateCene arapskom  kulturom i
nedostatkom govornika engleskog ili
bilo kojeg drugog od nama poznatih
jezika, osjecale smo kako bismo se
0ovOo putovanje moglo pretvoriti u bijeg
kuci. Medutim, nakon obavljene
kupovine sve je krenulo na bolje — ah,
te zene! Nismo ni slutile da ¢emo
nakon nekoliko provedenih dana
postati domace. Tijekom nekoliko
dana u Tunisu shvatile smo kako ne
bismo doSle do Monastira (grada u
kojem smo obavljale razmjenu) da
nam prijatelj studentske organizacije
nije pomogao snaci se na louage
stanici. Mislim da nam je najveci
ponos, osim nekolicine naucenih
arapskih rijeci, na kraju bio to $to smo
se pred kraj naSe avanture vozale
ovim prijevoznim sredstvom koje u
Tunisu koriste samo lokalci. Imale
smo preko 20 voznji ovim kombijem
bez klime, koji kre¢e tek kad se do
vrha napuni ljudima, a vozili su nas
vozali koji su tu rutu do tada prosli
milijun puta.

Sigurni u svoju voznju i uvjereni da
voze svemirski brod, prelijetali su
leze¢e policajce i zaobilazili druga
vozila kao da nema sutra, dok smo mi
pokuSavale umiriti svoj nagon na
povracanje. Zanimljiva je joS jedna
stvar u vezi ovih vozila, a to je da smo
na putu uviek sretali barem jednu
oscbu s kojom se mozemo
sporazumieti koja bi nam pomogla i na
kraju postala prijatel] i nas andeo
Guvar.

Vidjeli smo ljude koji idu u grad udaljen
dva sata kako bi digli kredit u banci od
30 eura, ¢ovjeka koji radi u Francuskoj
kako bi prehranio svoju obitelj, zenu
koja se preselila u Tunis iz Hrvatske
zbog ljubavi. Imali smo toliko susreta i
Culi toliko zivotnih prica da bismo
mogli pisati romane, ali htjela bih se
dotaknuti nac¢ina na koji su se stvari
odvijale u profesionalnom dijelu. Prvi
dan u bolnici bio je sve samo ne
obi¢an. Dolazim pred operacijsku salu
i Cujem kako netko zapomaze i urla na
arapskom. Uvjerena kako je ta zena
pacijent sa psihijatrije, zapitala sam se
Sto se dogada i zasto ju netko ne
odvede nazad na odjel. Tek kasnije
sam shvatila kako je to urlanje zapravo
tradicionalno slavljenje nakon
obrezivanja. Asistirala sam u brojnim
operacijama i naucila puno novih
stvari, kako o medicini, tako i o tradiciji,
religiji i arapskoj kulturi. Svaki dan bih
upoznala nekog novog, a na kraju
dana u bolnici sjeli bismo u studentski
kafi¢ i pricali o dogodovstinama u
bolnici uz jednu kavu i pain au
chocolate. Bez obzira na nasu
neupucenost i nespremnost na neke
stvari, imali smo najbolje domacine
koji su nas vodili tijekom svakog dana i
pomagali nam nadvladati svaku
prepreku koju nam je druga kultura
stavila na put. Hranu, koja nam je
Cesto bila preljuta zbog dodataka
poput harisse (Sto je zapravo tuniski
ajvar, ali puno ljuci), su nam dostavljali
u nase apartmane.
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studentski zivot

Na naSe veliko iznenadenije i usprkos
visokim  temperaturama  namirnice
koje najvise koriste su bile tuna, jaja,
majoneza, sir i dr. Visoke temperature
zadavale su nam razne probleme, od
nemogucnosti otkrivanja dijelova tijela,
do problema skladiStenja namirnica i
nestasice vode, zbog koje se nismo
mogli tuSirati poslije 18 sati. Studenti
su bili smjesteni u zgradi blizu bolnice,
a na$ stan bio je jedan od nekoliko
stanova koji su imali funkcionalnu
Klimu i perilicu rublja, iako nisu mogle
raditi u isto vrijeme jer bi iskocio
osigura¢. Razmjena u Tunisu je bila
organizirana na nacin da bi se za
vikend skupili ljudi iz sva Cetiri grada u
kojima su se odrzavale razmjene i
zajedno i8li na razliCite lokacije u
Tunisu kao $to su npr. Sahara, Cap
Serrat i dr. Navedena smo dogadanja
zvali nacionalni vikendi gdje bismo svi
zajedno razgledavali, putovali i
zabavljali se do zore.

nacionalnog vikenda mogla bi se
istaknuti ta da smo dozivjeli kiSu u
Sahari, neki ¢ak i dva puta. Jahali smo
deve i probavali specijalitete, vozili
quadove i radili akrobacije na vrelom
saharskom pijesku. Posjetili  smo
razne lokacije na kojima su snimani
filmovi poput Star Warsa, vozili se i
driftali po saharskim dinama. Bilo je tu
i puno zabave, pjene i neona, ali u
najboliem sjec¢anju mi je ostala zabava
kad sam plesala s tetom kuharicom
koja me naucila africke korake i
pokrete. Nakon nezaboravnih mjesec
dana, poucena iskustvima s prve dvije
razmjene, produzila sam boravak, a u
posjet mojoj prijateljici i meni dosli su
nasi suputnici. Unajmili smo aute,
prosli turisticke atrakcije, druzili se s
prijateljima koje smo stekli tijekom
mjesec dana.

Od boravka na najturistickijem mijestu
u Tunisu (otok Djerba) stigli smo do
malog sela u planini gdje smo ostali
cijeli dan kartati s ljudima s kojima se
nismo mogli sporazumieti nikako osim
igrom, smijehom i Google
prevoditeljom. Tamo smo bili ugoséeni
kao nikada u zivotu. Ponudili su nam
arapske sokove, kavu, cigarete, hranu
i smjestaj, iako nas vide prvi puta u
Zivotu i ne razumiju ni slova. U tom
kaficu, u kojem ljudi donose svoje pice
i gdie nema zahoda, osjetili smo
neizmjernu  toplinu i dobrodoslicu
kakvoj se nismo mogli ni nadati.
Svatko od nas na razmijeni je prozivio
neku svoju priéu i naucio razne lekcije
0 sebi i svijetu u tih mjesec i pol’ dana.
Sve u svemu, dogodilo se mnostvo
prilagodbi, kompromisa, navikavanja
na kulturu, ljude, temperaturu, hranu...
na $to svaki student tj. putnik treba biti
spreman. Ovo su samo neke od prica i
zanimljivin trenutaka koje ¢u pamititi
cijeli zivot i biti na njima isto toliko
zahvalna.
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Rijetke bolesti predstavljaju skupinu
razliGitih oboljenja Cije je osnovno
zajednicko obiljezje niska prevalencija.
Postoji izmedu 5.000 i 8.000 rijetkih
bolesti, a nove rijetke bolesti stalno se
otkrivaju. Smatra se kako u Europi Zivi
36 milijuna osoba oboljelih od rijetkih
bolesti. Obi¢no se radi o kroni¢nim i
teSkim bolestima $to ukazuje na njihov
javnozdravstveni znac¢aj. 80% rijetkih
bolesti imaju genetsko podrijetlo.
Mogu se naslijediti ili razviti iz novih
genskih mutacija ili kromosomskih
abnormalnosti. Pogadaju oko 3 - 4%
rodene djece. Ostale rijetke bolesti
uzrokovane su infekcijama (bakterij-
skim ili virusnim), alergiama i
kemijskim i radijacijskim utjecajima.
Neke rijetke bolesti uzrokovane su
kombinacijom genetskih i okoliSnih
utjecaja. Ipak, za vedinu rijetkih bolesti
etioloSki mehanizmi su nepoznati.
Rijetke bolesti karakterizirane su
velikom raznovrsnosc¢u simptoma, koji
variraju i od bolesti do bolesti, no i
unutar same bolesti. Ista bolest moze
imati razlicitu klinicku sliku za oboljele,
dok se isto tako razli¢iti simptomi
mogu pojaviti kod jedne oboljele
osobe. Utjecaj bolesti na trajanje zivo-
ta je razliCit od bolesti do bolesti, tako
da neke uzrokuju smrt pri rodenju,
mnoge su smrtonosne, dok se s
nekima moze normalno zivjeti ako se
dijagnosticiraju na vrijeme te prikladno
lijece.

Prvi simptomi rijetkih bolesti pogadaju
oboljele u razliGitoj zivotnoj dobi. Kod
mnogih se javljaju od rodenja i u
djetinjstvu, no postoje i one specificne
za odraslu dob. Bitno je spomenuti i
to, kako simptomi koji su sli¢ni simpto-
mima nekih Cestih i poznatih bolesti,
mogu prikriti Ginjenicu da se ipak radi o
rijetkoj bolesti. Kombinacija razliditih
simptoma, isto tako moze pridonijeti
dono3enju pogresne dijagnoze.

INE, RIJETKE | NASLJEDNE

Kada posumnjati na posto-
janje rijetke bolesti?

‘Family GENES’ razvijena je od strane
Inicijative za razvoj fakulteta za gene-
tiku u primarnoj zdravstvenoj zastiti
(sa sjedistem u SAD-u) kako bi
pomogla kliniGarima u prepoznavanju
nasljednih, genetskih bolesti. Ovaj alat
moze se prilagoditi i u kontekstu
rijetkih bolesti.

‘Family GENES' - Could this be a rare disease?

Family history

genelic causes

Multiple affected siblings or individuals in mulliple generations.
Remember Ihat lack of a family history does NOT rule out

Group of congenital anomalies
Common anatomic varialions are common; bul two or more anomalies are much
more likely lo indicate the presence of a syndrome with genelic implications

L

Extreme or exceptional presentation of common conditions

Early onsel cardiovascular disease, cancer, or renal failure. Unusually severe
reaction to infectious or metabelic siress. Recurrent miscarriage. Bilateral primary
cancers in paired organs, mulliple primary cancers of different lissues

Neurodevelopmental delay or degeneration
Developmental delay in the paediatric age group carries a very high risk for genelic
disorders. Developmental regression in children or early onset dementia in adults
should similarly raise suspicion for genelic aeticlogies

Extreme or exceptional pathology

Unusual lissue histology, such as pheochromocytoma, acouslic neuroma,
medullary thyroid cancer, multiple colon polyps, plexiform neurofibromas,
mulliple exostoses, most paediatric malignancies

L L L

Surprising laboratory values
Markedly abnormal pathology resulls
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Other red flags for rare disease
Mulliple visits to different specialists without a diagnosis
A long ‘diagnoslic odyssey’




anamnesis alumni

Tesko je podieliti rijetke bolesti u
skupine, obzirom da neke bolesti
unutar odredenoga kriterija  mogu
pripadati u vise skupina. Neke od
rijetkin  bolesti su: mukopolisahari-
doze, Wilsonova bolest, Charot-Marie
Toothova bolest, cisticna fibroza,
Brugadin sindrom, DiGeorgeov sin-
drom, Turnerov sindrom...

Vecina takvih pacijenata prolazi kroz
dijagnosticku i terapijsku obradu koja
ukljuéuje opsezna i produliena testi-
ranja. Trenutno je samo oko 5%
rijetkih bolesti ljeCivo. Medutim, perso-
nalizirana medicina mogla bi rijesiti
ovaj problem. Personaliziranu medi-
cinu mozemo opisati kao lijecenje
prilagodeno pojedinaénom pacijentu,
temeljeno na detaljnim podacima o
pacijentu, uz razmatranje 0SnNovnog
uzroka na molekularnoj razini. Cilj je
posti¢i maksimalnu terapijsku ucinko-
vitost i minimalnu toksi¢nost lijekova
za sve bolesti. Uzimaju se u obzir
genetske varijacije medu pojedincima
koje Cine da svaka osoba drugadije
reagira na odredenu bolest ili njezino
lijecenje. Kod rijetkin bolesti, identifi-
kacija molekularne patologije, bilo da
se radi o abnormalnom genu ili meta-
bolickom putu, dogada se istovre-
meno s dijagnozom Sto bi uvelike
trebalo olak3ati lijecenije rijetkih bolesti.

preuzeto sa: smithsonianmag.com
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Autoimune bolesti

Autoimuni  poremecaji nastaju zbog
poremecene aktivnosti imunoloskog
sustava koji vlastita tkiva prepoznaje
kao strana i na njih proizvodi
autoprotutijela. Taj odgovor organizma
naziva se autoimuna reakcija, a
dovodi do upale i oStec¢enja tkiva.
Ukoliko su autoprotutijela prisutna u
krvi to ne mora znaciti da osoba ima
autoimuni poremecaj. Neki od najces-
¢ih autoimunih poremecaja ukljucuju
Gravesovu bolest, reumatoidni artritis,
Hashimotov tiroiditis, dijabetes melitus
tip 1, sistemski eritematozni lupus i
vaskulitis, Addisonovu bolest, polimi-
ozitis, Sjégrenov sindrom, progresivnu
sistemsku sklerozu, mnogo slu¢ajeva
glomerulonefritisa (upala bubrega) i
neke slucajeve neplodnosti.

Najéesée autoimune bolesti

e Gravesova bolest - Stitnjaca se
stimulira i povec¢ava, $to dovodi do
visoke razina hormona S§titnjace
(hipertiroidizam). Simptomi mogu
ukljuCivati  ubrzani rad srca,
nepodnosenje  vrucing, tremor,
gubitak tezine.

e Reumatoidni artritis - naj¢eSce
zahvaca zglobove ili druga tkiva,
poput pluca, zivaca, koze i
sréanog tkiva. Simptomi ukljucuju
vrucicu, umor, bol u zglobovima,
ukocenost zglobova, deformirane
zglobove, nedostatak daha, gubi-
tak osjeta, slabost, osip, bol u
prsima i oteCene zglobove i tetive.

e Hashimotov tiroiditis — zahvaca
titnu Zlijezdu. Stitnjada je upal-
jena i ostec¢ena, Sto dovodi do
niske razine hormona Stitnjace
(hipotiroidizam).

Simptomi mogu ukljuCivati povecanje

tezine, grubu kozu, nepodnoSenje

hladnoce i pospanost. Cjelozivotno
lijecenje hormonom stitnjace je nuzno

i ublazava simptome u potpunosti.

e Dijabetes mellitus tip | - zahvaca
beta stanice gusterace koje proiz-
vode inzulin.  Simptomi mogu
ukljucivati pretjeranu zed, mokre-
nje i apetit. Cjelozivotno lijeCenje
inzulinom je potrebno, ¢ak i ako se
zaustavi  uniStavanje  stanica
gusterace, jer ne ostaje dovoljno
stanica gusteraCe da proizvedu
dovoljno inzulina. Prognoza se
uvelike razlikuje i obi¢no je loSija
kada je bolest teska i traje dugo.

Dijagnostika

Testovi krvi koji ukazuju na prisutnost
upale mogu ukazivati na autoimuni
poremecaj.

Brzina sedimentacije eritrocita - u
prisutnosti upale sedimentacija se
povecava jer proteini koji se proizvode
kao odgovor na upalu ometaju sposo-
bnost crvenih krvnih stanica da ostanu
suspendirane u krvi. Kompletna krvna
slika - test uklju€uje odredivanje broja
crvenih krvnih stanica u krvi. Taj se
broj Gesto smanjuje jer se stvara
manje crvenih krvnih stanica kada je
prisutna upala. Buduc¢i da upala ima
mnogo uzroka (od kojih mnogi nisu
autoimuni), provode se i testovi kako
bi otkrili razlicita protutijela koja se
mogu pojaviti kod ljudi koji imaju
odredene autoimune poremecaje.
Primjeri ovih protutijela su: antinukle-
arna protutijela, koja su prisutna u
sistemskom eritematoznom lupusu,
reumatoidni faktor (RF) ili anti-ciklicka
citrulinirana  peptidna  (anti-CCP)
protutijela koja su prisutna u reumato-
idnom artritisu.
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Rijetke bolesti

Rijetke bolesti su kromosomske
anomalije i genopatije koje se javljaju
na manje od 1 osobe na 5000
stanovnika. Njihova problematika je
upravo ta Sto se svaka od njih
pojedina¢no ne javlja cesto, ali zajed-
no d¢ine veliku skupinu. Prvi se
simptomi Cesto javljaju vec¢ u djecjoj
dobi i variraju od jasno izrazenih do
suptilnih, kod kojih moze proc¢i dugo
vremena prije nego $to se pacijentu
postavi prava dijagnoza. U svijetu
postoji od 5 000 do 7 000 poznatih
rijetkin bolesti, a pogadaju oko 20
milijuna ljudi u Europi. Unatoc¢ velikoj
raznovrsnosti, rijetke bolesti imaju
neke zajedniCke karakteristike: rijetke
bolesti su teske, kronicne, d&esto
degenerativne i smrtonosne bolesti.
Kod 50 % rijetkin bolesti se prvi
simptomi javljaju u djetinjstvu, kvali-
teta zivota osoba oboljelih od rijetkih
bolesti je ¢esto smanjena nedostat-
kom ili gubitkom samostalnosti.

Velika patnja oboljelih osoba i njihovih
obitelji pojacana je psiholoskim
oCajem, nedostatkom nade u ucinko-
vitost terapije i time Sto ¢esto nemaju
prakticnu podrsku u svakodnevnom
zivotu, nailaze na velike poteSkoce u
trazenju adekvatne terapije za svoje
Clanove. 80 % rijetkin bolesti imaju
otkriveno genetsko podrijetlo. Mogu
se naslijediti ili razviti iz novih genskih
mutacija ili kromosomskih abnormal-
nosti. Pogadaju oko 3 - 4 % rodene
djece. Ostale rijetke bolesti uzroko-
vane su infekcijama (bakterijskim ili
virusnim), alergijama ili kemijskim i
radijacijskim utjecajima. Neke rijetke
bolesti uzrokovane su kombinacijom
genetskih i okolisnih utjecaja. Ipak, za
vecinu rijetkih bolesti etioloski meha-
nizmi su nepoznati radi nedostatka
znanstvenih istrazivanja.
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Kromosomske anomalije

Kromosomske su anomalije odstu-
panja u broju ili strukturi kromosoma i
bolesti ili poremecaji koji zbog toga
nastaju. One mogu biti brojcane ili
strukturne. Brojcane abnormalnosti
ukljuduju gubitak ili dobitak jednog ili
viSe kromosoma — aneuploidija, kao i
dodatak cijelog jednog ili viSe haploid-
nih kompleta kromosoma — poliploidi-
je.

Strukturne  abnormalnosti  nastaju
zbog lomova kromosoma i povezi-
vanja s drugim dijelovima kromosoma
u drugacijoj konfiguraciji. Tu se
ubrajaju translokacije, delecije, inserci-
je, inverzije i prstenasti kromosom.
Genopatije su nasliedne bolesti u
kojima su broj i morfoloska struktura
kromosoma normalni, a bolest potjece
od mutacije jednog ili viSe gena.
Genopatie se mogu podijeliti na
monogenski nasliedne bolesti, koje su
nastale zbog mutacije jednoga gena, i
poligenski nasliedne bolesti, koje
nastaju zbog mutacije vise gena.
Monogenske nasliedne bolesti naslje-
duju se po Mendelovim zakonima.
Neke od njih toliko ometaju Zivotne
funkcije djeteta da ono dozivi samo
nekoliko dana ili tjedana. Druge se
odituju razlicitim tegobama kao dugo-
trajne teske dozivotne kroni¢ne bolesti
koje ometaju tjelesni, motoricki i
mentalni razvoj. Trede se odituju tek u
kasnoj odrasloj dobi.

Nasljedne metaboli¢cke boles-
ti

Nasliedne metabolitke bolesti ubra-
jaju se u skupinu monogenetski
nasliednih bolesti i nasljeduju se vedi-
nom prema Mendelovim pravilima
nasljiedivanja. Vecina ih se naslieduje
autosomno recesivno ili X-vezano
recesivno, a samo ih je nekoliko
autosomno dominantnih. To je zato
Sto je manjkavi protein u vedini slu¢a-
jeva difuzibilan enzim i obi¢no postoji
dovoljna rezidualna aktivnost u hetero-
zigotnom obliku da radi normalno u
vecini situacija.

Vrlo malen broj metabolickih bolesti
naslieduje se mitohondrijskim nadi-
nom nasljedivanja. Poznato je vise od
200 prirodenih metabolickih pogre-
Saka koje se mogu svrstati prema
metabolitu, metabolickom putu, funk-
ciji enzima ili stani¢noj organeli koju
zahvacaju. Prema tome, u nasliedne
metabolitke bolesti ubrajaju se: pore-
mecaji metabolizma aminokiselina,
poremecaji ciklusa ureje, poremecaji
metabolizma ugljikohidrata, poreme-
¢aji metabolizma steroida, poremecaji
metabolizma lipida, lizosomske bolesti
nakupljanja, poremecaji metabolizma
purina i pirimidina, poremecaji meta-
bolizmma porfirina, organske acidurije,
poremecaji metabolizma bakra, pero-
ksisomski poremecaji te poremecaji
koji zahvacaju funkciju mitohondrija.
Bolesti koje zahvacaju glavne meta-
bolicke puteve prezentiraju se u vrlo
ranoj dobi klinickom slikom akutne
metabolitke bolesti (poremecaji

ciklusa ureje ili organske acidurije).
Druge bolesti imaju sporiji tijek te kod
njih u klinickoj slici dolazi do postepe-
nog razvoja organomegalije (Gauche-
rova bolest) ili neuroloskih poremecaja
(fenilketonurija).

Dijagnostika rijetkih bolesti razlikuje se
s obzirom na vrstu bolesti, Klini¢ki
stadij i klini¢ku sliku bolesti.

Nasljedne bolesti

Nasliedne bolesti uzrokovane su
mutacijama jednog ili viSe gena,
nasliedenih od jednog ili oba roditelja.
Neki genetski defekti mogu se ispoljiti
kongenitalnim  malformacijama  ili
bolestima koji su prisutni od rodenja,
no defekti nekih gena dovest ¢ée do
simptoma bolesti tek u odrasloj dobi ili
pod utjecajem okolisnih faktora.
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Nasljedne bolesti

nastati:

mogu

¢ Nasljedivanjem jednog ostecenog
gena — monogenetsko nasljedi-
vanje (cisticna fibroza). Abno-
rmalni gen moze biti recesivan,
dominantan ili vezan uz vanjski X
kromosom.

e Multifaktorijalno nasliedivanje -
nasliedivanjem viSe abnormalnih
gena, bolest nastane ukoliko uz
abnormalni gen imamao i negativan
utjecaj okolisnih faktora (dijabetes
melitus, Alzheimerova bolest).

e Abnormalnosti  kromosoma -
nastaju tijiekom nastanka spolne
stanice  roditelja  ili  tijekom
dielienja stanice u ranoj fazi
razvoja embrija te nastaju abnor-
malnosti u smislu  manjka i
prekobrojnosti kromosoma ili dije-
lova kromosoma (Downov sin-
drom - trisomija 21). Downov
sindrom naj¢esce nije nasliedan
(abnormalan kromosom se ne
naslieduje od roditelja ve¢ nastaje
prilikom dijelienja stanice u ranoj
fazi razvoja embrija).

e Mitohondrijsko nasliedivanje —
DNA u mitohondrijima je kruznog
oblika i nasljeduje se iskljucivo od
majke (Leberova nasliedna opti-
Gka neuropatija).

Nasljedne metabolicke boles-
ti

e Fenilketonurija — naslieduje se
autosomno recesivno, kod takvih
osoba nema dovoljno enzima
fenilalanin hidroksilaze te se fenil-
alanin koji unosimo hranom ne
moze metabolizirati, dolazi do
njegovog nakupljanja u mozgu sto
dovodi do njegovog ostecenja. U
razvijenim zemljama novoroden-
Gad se odmah po rodenju testiraju
na ovu bolest jer se promjenom
prehrane (zabranom unosa fenil-
alanina) moze sprijeCiti ostecenje
mozga. Prehrana se uglavnom
bazira na namimicama koje ne
sadrze bjelanéevine.

e Hemokromatoza - mutacie na
nekoliko gena mogu dovesti do
hemokromatoze, bolesti nakuplja-
nja zeljeza. Mutirani geni su
zaduzeni za reguliranje resorpcije
zelieza iz hrane koju jedemo pa
njihovim mutacijama dolazi do
pretjerane resorpcije zeljeza i do
njegovog viska u tijelu te se
zeljezo pocinje odlagati u razlicitim
organima Sto dovodi do ostecenja
jetre, srca, gusterace i koze. Simp-
tomi se javljaju izmedu 40. i 60.
godine Zivota.

¢ Obiteljska hiperkolesterolemija —
javlia se kod 1 od 250 osoba,
oStecenje se nalazi na kromo-
somu 19, naslieduje se auto-
somno dominantno, moze se
naslijediti od jednog ili oba rodi-
telia, te o tome ovisi jaCina
poremecaja i pojava simptoma —
Ges¢i je sluCaj da osoba nasliedi 1
oSteceni gen te se povecava rizik
od ubrzane ateroskleroze i infarkta
u miadoj dobi (mladi od 50
godina). Rjedi je slu¢aj da osoba
od oba roditelja nasljedi osteceni
gen i tada ¢e imati vrlo povisen
LDL kolesterol i simptomi ¢e se
javiti ve¢ u djetinjstvu, a smrt
moze nastupiti u 20-0j godini
Zivota

Nasljedne bolesti bubrega

Policisticna bolest bubrega — ova

bolest se moze nasliedivati auto-
somno dominantno ili  recesivno
(razliciti  oblik bolesti povezan s

mutacijom na razli¢itim genima), dola-
zi do pojave mnogobrojnih cista u tkivu
bubrega Sto oSteduje njegovu funkciju
te u krajnjem slucaju dovodi do
zatajivanja bubrega i potrebe za dijali-
zom.

Alportov  sindrom - ova bolest
naslieduje se vezano uz vanjski X
kromosom (defektni gen nalazi se na
X kromosomu). Zene koje imaju jedan
X kromosom s defektnim genom, a
drugi X kromosom zdrav, nemaju
simptome, iako mogu imati nesto
slabiju funkciju bubrega od prosjeka.
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Muskarci ako nasliede X kromosom s
defektnim genom za ovu bolest razvi-
jaju poremecaj rada bubrega razlicitog
stupnja pa i do zatajenja bubrega.

Nasljedne bolesti plu¢ca

Cisti¢na fibroza — javlja se u oko 1 na
3000 osoba, naslieduje se autosomno
recesivno, a gen se nalazi na kromo-
somu 7 i zaduZzen je za stvaranje
proteina koji sluzi kao kanal kroz
stani¢nu membranu za prijenos klora i
drugih iona. Kod osoba koje boluju od
ove genetske bolesti stvara se,
umjesto normalne sluzi, gusta i
liepljiva sluz, a to se najvise ocituje u
diSnim putevima, gusteraci, zuénim
vodama, crijevima i znojnicama.

Nedostatak alfal antitripsina — ova
kongenitalna bolest se naslieduje
autosomno  kodominantno, kod
oboljelih dolazi do manjeg stvaranja
normalnog zastitnog alfa 1 antitripsina
i zbog toga dolazi do razaranja

pluénog tkiva. Alfa 1 antitripsin se
stvara u jetri, a kod oboljelih se
umjesto normalnog stvara defektan
oblik alfa 1 antitripsina koji se nakuplja
u jetri i dovodi do oStecdenja jetre.




anamnesis alumni

Nasljedne bolesti srca

Nasliedne bolesti srca najcesce
dovode do poremecaja ritma rada srca
ili do oStedenja misiéa srca (kardio-
miopatija). Uglavnom se nasljeduju
autosomno dominantno. U obiteljima,
u kojima postoje srodnici koji su umrli
naglom sréanom smréu u mladoj dobi,
moze se napraviti genetsko testiranje
da se otkriju osobe koje imaju naslje-
den gen za razvoj opasnih poremecaja
ritma srca.

Nasliedni poremecaji ritma srca:
sindrom dugog (LQTS) i kratkog QT
intervala (SQTS), Brugadin sindrom,
kateholaminergi¢na polimorfna ventri-
kulska tahikardija (CPVT). Nasljedne
strukturalne bolesti srca: hipertrofijska
kardiomiopatija (HCM) - neravno-
mjerno zadebljao sréani misié, obi-
teljska dilatacijska kardiomiopatija —
oslablien misi¢ srca s proSirenjem
sr¢ane komore, aritmogena kardio-
miopatija desne klijetke (ARVC).

Nasljedne autoimmune boles-
ti

Otkriveno je da autoimune bolesti
imaju kompleksnu genetsku podlogu
odnosno vise gena uzrokuju da osoba
ima predispoziciju za razvoj autoimu-
nih bolesti, od velikog utjecaja su i
okolidni ¢imbenici koji su okida¢ za
pojavu bolesti. U tijeku su mnoga
istrazivanja gena koji utjieCu na
funkciju stanica imunoloskog sustava.
Addisonova bolest (bolest nadbu-
brezne Zlijezde), celijakija (intoleran-
cija glutena) i Secerna bolest tipa 1
(dijabetes tip 1) su jako pod utjecajem
gena te se smatra da nasliednost
postoji u 85 % sluajeva. Kod auto-
imune bolesti Stitnjate (Hashimotov
tireoiditis), Gravesove bolesti (hiperak-
tivna bolest Stitnjace) i vitiliga (kozna
bolest gubitka pigmenta) vise je izra-
zen utjecaj okolisnih faktora.

Spolno vezane nasljedne
bolesti (X vezane nasljedne
bolesti)

Spolno  vezane nasliedne bolesti

vezane su uz X kromosom, a nasljedi-

vanje moze biti dominantno ili rece-

sivno. Zene su stoga najée$ée samo

prenosioci  bolesti vezane uz X

kromosom

e Hemdfilja A — klasi¢na hemofilija
koja ¢ini 80 % svih slucajeva
hemofilije, kongenitalna je bolest,
naslieduje se X vezano, recesivno,
genetski defekt dovodi do manjka
faktora zgruSavanja krvi (faktor
VIIl) te uzrokuje povecanu sklo-
nost krvarenju.

¢ Hemdfilja B — oblik hemofilije koji
je takoder kongenitalan i nasljedi-
vanje je X vezano i recesivno, no
dolazi do manjka faktora zgruSa-
vanja IX. OStecen gen na kromo-
somu X prenose majke, a obolje-
vaju muski potomci dok kderi
mMogu biti prenosioci.

e Sliepoca za boje (daltonizam) —
kongenitalna bolest, nasljedivanje
X vezano, majka prenosi ostecen
gen, muski potomci oboljevaju,
najcesce osobe imaju teskodu
razlikovanja crvene i zelene nijan-
se, N0 Mogu postojati problemi
razlikovanja i drugih boja.

Dijagnostika - gensko testira-
nje radi otkrivanja nasljednih
bolesti

Genetsko  testiranje 1 genetsko
savjetovanje preporuduje se: osoba-
ma koje u obitelji imaju osobe oboljele
od bolesti, osobama koje pripadaju
populaciji koja ima povecan rizik od
genske mutacije, testiranje nositelja,
prediktivno geneticko testiranje ,osobe
koje imaju simptome, parovima koji su
imali vise neuspjelih trudnoca.

Dijagnosti¢ki  geneticki  testovi -
pomazu otkriti o kojoj se genetickoj
bolesti radi, pomazu kod odluka o
lijecenju i daju informacije o vjerojat-
nosti prenoSenja na potomstvo.
Geneticko testiranje ima svoje korisne
strane u smislu postavljanja ispravne
dijagnoze i lije¢enja (ako postoji za
odredenu bolest — npr. fenilketonurija,
cisticna fibroza, hemokromatoza) ili ¢e
se osobi koja ima povecan rizik
oboljevanja ponuditi preventivhe mjere
(CeSci preventivni pregled dojki ili
crijgva za prevenciju karcinoma).
Negativne strane genetskog testiranja:
ponekad genetiCko testiranje nije
dostupno za odredenu bolest. Neke
osobe ne zele znati ili im je teSko
prihvatiti rezultate genetskog testiranja
te se stoga prije genetskog testiranja
treba provesti genetsko savjetovanje
osobe s kojom razgovarate o tome.
Takoder, za neke genetske bolesti ne
moze se predvidjeti pojava i tijek
bolesti te je nakon provedenog
genetskog testiranja osoba tesko
Zivieti s tom spoznajom i neizvje-
SnoScu.

Najcéesci geneticki testovi:

e Harmony prenatalni test — moze
se provesti od 10. tjedna trudnoce,
analizira se maj¢ina krv (koja
sadrzi komadiée DNA ploda) i
odreduje se rizik za Downov
sindrom (trisomija 21), za Edward-
sov sindrom (trisomija 18) i Patau
sindrom (trisomija 13), moze odre-
diti spol i postojanje promjene bro-
ja vanjskih kromosoma (Turnerov
sindrom X0, Klinefelterov sindrom
XXY).
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e NIFTY test — kao i Harmony test
moze se provesti od 10. tjedna
trudnoce i otkriti najéeScée trisomije
(Down sindrom, Edwardsov sin-
drom, Patau sindrom, ali dodatno i
trisomije 9, 16 i 22). Takoder se
moze odrediti spol i postoje i
promjene broja vanjskih kromo-
soma. Dodatno, ovaj test otkriva i
60 sindroma kromosomskih dele-
cija/duplikacija.

e Novorodenacki probir — provodi se
probir svih novorodencadi na
bolesti koje, ako se odmah otkriju,
imaju mogucnosti lije¢enja, a bez
probira i lijeCenja otkrile bi se
prekasno i dovele do trajnih poslje-
dica po zdravlje djeteta. Test se
izvodi tako da se novorodence
ubode u petu, par kapi krvi se
nanese na filter papir i suhi uzorak
se Salie u Odjel za laboratorijsku
dijagnostiku nasljednih  metabo-
lickih  bolesti i novorodenacki
probir (testira se na: fenilketo-
nuriju,  konatalnu  hipotireozu,
nedostatak  acil-CoA-dehidroge-
naze srednjih lanaca, nedostatak
3-OH-acil-CoA-dehidrogenaze
dugih lanaca, nedostatak acil-
CoA-dehidrogenaze vrlo dugih
lanaca, nedostatak karnitinskog
nosaca, izovalericku aciduriju i
glutarnu aciduriju tipa l).

e Genetski test za intoleranciju na
gluten — provodi se naj¢eSce kod
osoba koje imaju simptome koji bi
mogli upucivati na intoleranciju na
gluten, a drugim testovima se nije
uspjelo dokazati ili se provodi kod
Slanova obitelji oboljele osobe u
svrhu detektiranja osoba pod rizi-
kom razvoja bolesti.

e Preventivni genetski testovi -
postoji mnogo genetskih testova
kojima se mogu otkriti genetske
mutacije i povecan rizik za razvoj
najéeséih  karcinoma  (dojke,
prostate, debelog crijeva, koze),
za pojavu dijabetesa tipa 2, osteo-
poroze, arterijske i venske trombo-
ze, reumatoidnog artritisa, glauko-
ma, Chronove bolesti.

53| ANAMNESIS | 4 - sije€anj 2025.






ljakic

#KAFTRIOUDAHZIVOTA

Cisti¢na fibroza (CF) je autosomno
recesivna genetska bolest uzrokovana
defektom gena CFTR (Cystic fibrosis
transmembrane conductance regu-
lator) smjestenom na dugom kraku 7.

kromosoma. NaruSena je home-
ostaza  elektrolita, Sto  rezultira
poveéanom viskoznosdéu sluzi.

Pogodeni su brojni organski sustavi
kao Sto su gusteraca, znojne Zlijezde,
crijeva, jetra, nosna  sluznica,
slinovnice te reproduktivni trakt, ali,
ipak, najvec¢u prijetnju predstavljaju
pluéne manifestacije koje ukljucuju
kroni¢ne infekcije, upale te, na kraju,
respiratorno zatajenje koje predstavlja
najvecu prijetnju bolesniku. U svijetu
priblizno 90 000 ljudi boluj od CF-a. U
zapadnoj Europi incidencija iznosi
1/4500, a u sjevernoj i centralnoj
Europi 1/6000.

Prema podacima europskog registra,
u Hrvatskoj od CF-a boluje oko 150
osoba, a od toga 40% cine odrasli.
Jedna od obolielih je i Anja Cizmar
(rod. Privara), tridesetogodisnjakinja iz
Pakova.

Anja Gizmar:

,Cistiéna fibroza dijagnosticirana mi je
sa Sest mijeseci. Trudnoc¢a je bila
uredna, a rodena sam kao ,zdravo”
dijete. Medutim, nisam napredovala
onako kako sam trebala, dosta sam
kasljala pa su me prvotno lijecili na
krivi nacin,  postavljajuéi  krive
dijagnoze. Stanje mi se toliko
pogorsalo da sam zavrsila u Klinici za
dje¢je bolesti u Zagrebu gdje su mi
dijagnosticirali cistinu fibrozu.
Cisti¢na fibroza je genetska, rijetka i
smrtonosna bolest koja zahvaca
mnoge sustave u organizmul.
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RUGA STUDENATA MEDICINSKO
JSKE DIJAGNOSTIKE - CMLDSA

Kod mene su primarno zahvacena
pluéa, gusteraca, jetra i ostatak
probavnog sustava. Oboljeli
svakodnevno uzimaju terapiju kako bi
Jpokrpali rupe”, dok za samu bolest, u
smislu potpunog izlijeCenja, lijeka
nema. Dnevno popijem preko 30
tableta, provodila sam sate i sate na
inhalacije i ¢iS¢enje disnih puteva.
Svako pogorSanje bolesti rezultiralo bi
drastiénim padom na tezini, otezanim
disanjem, iskasljavanjem krvi,
temperaturom i nesnosnim bolovima
u cijelom tijelu. Tada bih provela
Setrnaest dana u Klinici za pluéne
bolesti u Zagrebu, a to se zadnjih
godina otprilike dogadalo svaka dva
do tri mjeseca.”

CF se najceSce dijagnosticira kod
novorodencadi, a kljuéni dijagnosticki
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test je mijerenje klorida u znoju:
vrijednosti <29 mmol/L isklju¢uju CF,
>60 mmol/L potvrduju dijagnozu, dok
siva zona (30-59 mmol/L) zahtijeva
dodatne analize. Napredne metode

ukljuGuju  gensku analizu  koja
omogucuje identifikaciju  mutacija
CFTR gena.

»Gensko testiranje provedeno
je u sklopu pretraga u Klinici
za djecje bolesti kao konaéna
potvrda da bolujem od
cisticne fibroze. Roditelji se
nisu testirali jer je, zbog moje
dijagnoze, jasno da su oboje
nositelji gena, a prije toga
nisu ni bili upoznati s
cisticnom fibrozom. Postoji
mogucénost da je netko, s
mamine ili tatine strane, bio
bolestan, ali to se tada nije
moglo potvrditi.

LijeCenje se temelji na tri glavne
strategije; odrzavanje disnih puteva
slobodnim od sekreta, sprjeCavanje
infekcija disnih puteva te osiguranje
optimalnog nutritivnog statusa. Od
2012. godine dostupno je lijecenje
modulatorima CFTR-proteina, a do
tada je lijeCenje bilo simptomatsko.
Pojava tih lijekova uvelike je
promijenila kvalitetu zivota ljudi s CF-
om. CFTR modulatori dijele se na
pojacivace i ispravljace. U praksi se

ispravijaci koriste u kombinaciji s
pojacivacem. Kalydeco (lvakaftor)
omogucava povecan transport

kloridnih iona kroz CFTR kanal tako
Sto potencira otvoreno stanje kanala.
Kombinacija tri CFTR modulatora,
ivakaftor/tezakaftor/elek-sakaftor,
zvana Kaftrio, dovela je do znacajnog
klinickog poboljsanja. Eleksakaftor i
tezakaftor vezu se za razli¢ito mjesto
na CFTR proteinu te imaju dodatan
uc¢inak na obradu i prijenos CFTR
kanala do stanicne membrane gdje
ivakaftor svojim djelovanjem potencira
otvoreno stanje kanala.

U Hrvatskoj je
modulatorima,  usprkos ~ mnogim
preprekama, odobreno od strane
Hrvatskog zavoda za zdravstveno
osiguranje (HZZO) u listopadu 2021.
godine.

lijecenje CFTR

sKampanja ,Kaftrio - Udah
zivota” sluzbeno je zapocela
krajem travnja 2021. godine,
ali priprema »terena”
zapocéela je joS u 2020. godini
kada su modulatori Kaftrio i

Kalydeco postali dostupni
oboljelima u Sloveniji. U to
sam vrijeme obnasala

funkciju tajnice u Hrvatskoj
udruzi oboljelih od cisti¢éne
fibroze, a kad su lijekovi
postali dostupni u Sloveniji,
kao vodstvo udruge zapitali
smo se zasto i nasi oboljeli
ne bi mogli imati pristup ovim
lijekovima. Tako je sve
poéelo. Borba je trajala
nekoliko mjeseci i, zapravo,
moram priznati da smo,
gledajuéi na cijelu kampanju
s odmakom, u relativno
kratkom vremenu uspjeli
staviti lijekove na listu HZZO-
a. Tada sam imala osjeéaj da

dani traju 48 sati, nisam
imala sekunde mira, stalno
sam razmisljala o iduéim

potezima i Sto joS mozemo
napraviti. S druge strane,
neki od lijekova trebali su biti
uvrsteni godinama, godinama
prije jer su se na taj nadin
mogli spasiti Zivote djece i
mladih ljudi. Kazem mladih
jer najstarija osoba oboljela
od cisticéne fibroze u
Hrvatskoj nema ni 40 godina.
Svi stariji su preminuli.
Kampanja je imala jako dobar
odaziv. Zaista se cijela
vojska ljudi ukljuéila u borbu.

Na drustvenim mrezama
poticali smo ljude da daju
podrsku tako da na papir
napisu #KaftrioUdahZivota,
da hodaju, plivaju, trée,
planinare za nas koji to nismo
mogli. Ukljuéili su se i ljudi iz

javnog zivota. Prosli smo
nekoliko sjednica Povjere-
nstva i dobili nekoliko

odbijenica. Naposljetku smo
napravili i peticiju koju je
potpisalo nekoliko desetaka
tisuéa ljudi. Stalno smo bili
prisutni u medijima, apelirali
na viadajuée da nas éuju i da
nas spase. Na pocéetku sam
rekla kako ne postoji lijek za
ovu bolest, ali modulatori
Kaftrio i Kalydeco zausta-
vijaju progresiju bolesti sto je
za nas jednako kao da za
potpuno izljeéenje postoji
lijek jer smo s ovim
lijekovima dobili drugu Sansu
za Zivot. U konaénici, lijekovi
su dobili zeleno svjetlo
Povjerenstva za lijekove i
Upravnog vijeéa HZZO-a te su
stavljeni na listu 15.
listopada 2021. godine, dok
je prva grupa oboljelih s
terapijom zapoéela u stud-
enom iste godine.“

Uvodenje CFTR  modulatora u
lijecenje bolesnika s CF-om veliki je
pomak nabolie koji se ocituje u

poboljsanju plucne funkcije,
smanjenom broju pluénih pogorsanja i
potrebnih hospitalizacija te
smanjenom broju potrebnih

antibiotika. Osim kod respiratornih
simptoma, doslo je i do poboljsanja
nutritivnog statusa, misicne mase te
smanjenja  simptoma  probavnog
sustava.
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Na temelju ovoga mozemo zakljuciti
da je kvaliteta Zivota bolesnika
promijenjena nabolje te da se borba
za lijek i kampanja Hrvatske udruge
oboljelih od cistitne fibroze uvelike
isplatila.

»Proslo je tri godine otkako

sam na modulatorima i mogu
reéi da nisam mogla ni
sanjati da ¢ée mi Zivot
izgledati ovako kako izgleda
danas. Od pocetka terapije
nisam iskasljavala krv niti
bila hospitalizirana zbog
pogorsanja bolesti. 1 dalje
uzimam sve lijekove kao i
prije, samo s§Sto viSse ne
provodim sate i sate na
¢iSéenje disSnih puteva, ne
koristim antibiotike, nema
kroniéne boli.

Zivim  jednim  ,zdravim”,
sretnim i mirnim Zivotom. U
posljednje sam se tri godine
zaposlila, upisala doktorski
studij koji privodim kraju, a u
studenom ove godine rodila
sam sina. To je Zivot o kojem
nisam mogla ni sanjati jer
sam se svaku noé bojala da
se iduée jutro necéu probuditi.
Jednostavho nemam rijeci
kojima mogu opisati
zahvalnost prema svakoj
osobi koja je na bilo koji
nacéin doprinijela kampanji. “
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KonNcizNo.

Prvi broj ¢asopisa Recipe izasao je
davne 2009. godine, ¢ime su, od tog
trenutka, udareni temelji
dugogodisnjeg i objavljivanja i
izdavanja ¢asopisa. Do sada je izdano
sedamnaest brojeva Casopisa, a
tradicija ¢e se nastaviti i dalje.

2018. godine osnovan je Recipe
Facebook Like Page kao modernija,
azurnija, brza i dostupnija verzija
tiskanog izdanja. Njegova uloga bila je
obavjestavati ditatelje o znanstvenim i
opcenitim  studentskim temama te
temama vezanima za  Udrugu
studenata farmacije i medicinske
biokemije Hrvatske.

Slobodno mozemo re¢i kako je
Recipe LikePage moderniji, azurniji,
brzi i znatno dostupniji  kanal

distribucije informacija.

S obzirom da je sam LikePage polucio
izvrsne rezultate te nadasve pozitivhe
povratne informacije, iduci korak
nametnuo se kao sam od sebe:
osnivanje portala. Sam portal nudi
profesionalniji,  struéniji,  vizualno
priviacniji i jasniji pristup izvjeStavanja
0 najnovijim temama iz znanosti te
zivota Udruge i Fakulteta. Osnovan je
2019. godine, a cif mu je da na
razumljiv, jasan i sazet nacin pojasni
temeline  pojmove  vezane Uz
biomedicinu i zdravstvo.

Redakcija portala Recipe broji 12
Clanova, a uz same autore tu su i 3
prevoditelja koja prevode Clanke sa
hrvatskog na engleski jezik. Svoje

radove autori promoviraju i na
drustvenim mrezama Facebook |
Instagram, gdje odrzavaju i svoje krate
kvizove Cija su pitanja na temu nekog
od napisanog ¢lanka.

Nastojimo biti argumentirani, jasni i
sazeti, jednom rijecju — KONCIZNI, u
borbi protiv poplave dezinformacija u
danasnjem svijetu.
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OPCI PODACI: ime, prezime, godina
rodenja, mjesto rodenja, adresa,
zanimanije, bra¢no stanje, djeca

RAZLOG DOLASKA: vodedi
simptomi, hitni prijem ili rutinski
pregled, lijecenje, ...

OBITELJSKA ANAMNEZA: kroni¢ne
bolesti, karcinomi, psihicke bolesti,
nasljedne bolesti, razlog smrti i godina
smrti, ...

OSOBNA ANAMNEZA: dosadasnje
bolesti i operacije te sadasnja bolest

FUNKCIJE | NAVIKE: mokrenje
(ucestalost, boja, nikturija, smetnje)
stolica (koli¢ina, ucestalost, primjese
krvi, promjena boje, ...); PUSENJE,
ALKOHOL, DROGE; ZENE
(menarha, menstrualni ciklus,
trudnoce, pobacaji)

ALERGIJE | LIJEKOVI: postojece
alergije te lijekovi koji su u kroni¢noj

terapiji

EPIDEMIOLOSKA ANAMNEZA:
putovanja u tropske krajeve, kontakt
sa zivotinjama ili zaraznim
bolesnicima, boravak na otvorenome,

RADNA | SOCIJALNA ANAMNEZA:
smijer i oblik rada, financijska i
stambena zbrinutost

allalnneza

Pacijent pri svijesti, urednog kontakta.
Eupnoi¢an, eukardican, afebrilan.
Koza i sluznice dobro prokrvljene, bez
osipa i znakova hemoragijske dijateze.
Glava izvana uredna, normalno
konfigurirana, bez znakova traume.
Palpacija izlazista trigeminusa
bezbolna.

Zjenice izokori¢ne, urednih reakcija na
svjetlosni podrazaj. Spojnica uredno
prokrvljena.

Bulbusi pokretni u svim smjerovima,
nema nistagmusa.

Usna Supljina uredne prokrvljenosti,
zdrijelo ruzicasto, tonzile unutar
nepcanih lukova, uvula bez edema.
Tragusi bezobolni na palpaciju, bez
vidljivog sekreta.

Vrat uredne pokretljivosti, bez
limfadenopatije. Stitnjaca se ne
palpira. Meningizam negativan.

Prsni ko$ sveden, uredne respiratorne
ritmic¢nosti.

Uredan Sum disanja. Perkutno
sonoran zvuk.

Akcija ritmicna, tonovi jasni, Sumova
ne cujem.

Abdomen mekan, bezbolan, bez
peritonealnog sadrzaja. Ne palpiram
organomegalije niti patorezistencije.
Lumbalna sukusija obostrano
bezbolna.

Ekstremiteti simetricni, prisutan
netjestasti edem, urednih perifernih
pulsacija. Negativan Homanov test.
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