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oboljele od rijetkih bolesti

SAZETAK

Djeca oboljela od rijetkih bolesti imaju zdravstvene probleme koji zahtijevaju slozenu
zdravstvenu i roditeljsku skrb, a Cesto se nalaze u Zivotno ugrozavajué¢im stanjima. Zbog
toga $to su rijetke, kod ovih bolesti postoje brojni problemi vezani uz nedovoljna empirijska
iskustva. Slozena i dugotrajna dijagnostika, neizvjestan tijek i u¢inkovitost lije¢enja dovodi do
psihofizi¢ke iscrpljenosti roditelja te brojnih problema unutar obitelji. Obitelji djece susrecu
se s emocionalnim, socijalnim, ekonomskim, organizacijskim, etickim i drugim teSko¢ama.
Dok neke obitelji pokazuju pozitivan obrazac suocavanja s boles¢u kroz trazenje nacina za
ostvarenje $to bolje kvalitete Zivota, druge ostaju u fazi ,.sagorijevanja u bolesti”, $to dovodi do
psihosomatskih bolesti i narusavanja stabilnosti u funkcioniranju obitelji. Cilj je rada prikazati
poteskoce obitelji djece oboljele od rijetkih bolesti, refleksiju bolesti djeteta na kvalitetu Zivota
obitelji te detektirane potrebne oblike podrske obiteljima.

Kljuéne rijedi: rijetke bolesti, djeca, roditeljska skrb, podrska roditeljima.

UVOD

Rijetke su bolesti kroni¢na, po zivot opasna medicinska stanja koja pogadaju
mali postotak stanovniStva u usporedbi s drugim bolestima. One su kroni¢ne i
progresivne, s neizvjesnim tijekom i Cesto sa skra¢enim zivotnim vijekom (Abozaid,
Kerr, McKnight i Al-Omar, 2022). Podaci o prevalenciji ovih bolesti nisu dosljedni
iz razli¢itih razloga, poput nedostatka suglasnosti oko definicije i poteskoca u
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otkrivanju i registriranju ovih patologija. Prema Svjetskoj zdravstvenoj organizaciji
(WHO), rijetka se bolest definira kao stanje koje pogada manje od 65 od 100 000
ljudi (Regulation EC, 2000). Prema definiciji koja je prihva¢ena u EU, rijetke su
bolesti one bolesti koje zahvac¢aju manje od 5 osoba na 10 000 stanovnika (Regulation
EC, 2000). Uglavnom, procjenjuje se da postoji oko 7.000 do 8.000 rijetkih bolesti
(Orphanet, 2012). Rijetke se bolesti najéesée javljaju u djecjoj dobi jer je znacajan
dio njih genetskog porijekla. Medu rijetke bolesti ubrajaju se i neke kongenitalne
malformacije, autoimune bolesti te neke vrste rijetkih karcinoma (EURORDIS,
2009). Rijetke se bolesti tesko dijagnosticiraju, jer su klinicki heterogene, a mnoge
imaju nespecifiéne simptome uobicajene za mnoge bolesti (Faye i sur., 2024). Osobe
s rijetkom boles¢u obi¢no imaju duga kasnjenja od pojave simptoma do dijagnoze.
Prosje¢no trajanje procesa od simptoma do dijagnoze je 4 — 5 godina, ali ¢esto i
mnogo duze (Faye i sur., 2024). Ovakav problemati¢an proces dijagnostike i lije¢enja
moze znacajno opteretiti oboljele i njihove obitelji (Wetterauer i Schuster, 2008).

Mnoge od emocionalnih poteskoca koje doZivljavaju roditelji djece s rijetkim bolestima
povezane su s poteskocama dobivanja ispravne dijagnoze i pronalazenja informacija
o bolesti. Briga o djetetu uklju¢uje potrebu reorganizacije i uloge ¢lanova obitelji,
a neophodno je ponuditi odgovor na fizicke, afektivne i psihicke potrebe djeteta.
Neocekivana pojava rijetke bolesti djeteta moze kod roditelja potaknuti proces tuge
zbog idealiziranog djeteta, razvijajudi osjecaj tjeskobe, beznada i sumnje u buduénost
dinamike obitelji (Kole i Faurisson, 2009). Strukturirani pregled 34 studije koje su
istrazivale iskustva i percepcije roditelja o Zivotu s djetetom koje boluje od teske,
dugotrajne i neizljecive bolesti pokazuju da su roditelji doZivjeli niz emocija nakon
postavljene dijagnoze njihova djeteta, kao $to su zbunjenost, nevjerica, tjeskoba,
nemir i gubitak identiteta. Te su se emocije smirivale kad su roditelji prihvatili realnost
situacije te se usmjerili na zadovoljavanje djetetovih potreba. Kod nekih roditelja
razvila se dugotrajnija tuga, koja se obi¢no naziva ,kroni¢na tuga’. Kroni¢na tuga
rezultirala je stalnim trazenjem razloga dugotrajnoga teskog stanja njihova djeteta i
osjecaja samooptuzivanja (Smith, Cheater i Bekker, 2015). Nadalje, analizom studija
utvrdeno je da su majke iskusile najve¢u promjenu uloge jer je vjerojatnije da ce
preuzeti ulogu glavnog njegovatelja, sto je utjecalo na njihove karijerne teznje. S druge
strane, ocevi su naglasili obavezu svoje uloge hranitelja i zastitnika obitelji te pritisak
zbog osiguravanja financijskih potreba obitelji (Smith i sur., 2015).

U pregledu studija istaknule su se znacajke Zivota s djetetom s dugotrajnim i
kroni¢nim bolestima koje se odnose na pruzanje medicinskih i njegovateljskih
intervencija. Kako bi preuzeli kontrolu nad stanjem svojeg djeteta, roditeljima je bilo
potrebno: poznavati stanja i lijeCenja, uciti iz epizoda bolesti i koristiti ta iskustva za
prepoznavanje i odgovor na naknadne simptome bolesti kod svojeg djeteta, razviti
ucinkovite odnose sa zdravstvenim radnicima (Smith i sur., 2015). Nadalje, roditelji su
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opisali poteskode u dobivanju informacija i mnogi su bili nezadovoljni informacijama
koje su pruzili zdravstveni radnici, osobito u vrijeme pocetne dijagnoze. Prepreke
ucinkovitom pruzanju informacija ukljudivale su: pretjeranu uporabu medicinskog
zargona, nedostatne, neto¢ne i nejasne informacije, informacije koje se daju brzo s
malo prilika za raspravu te neprikladno vrijeme informacija (Smith i sur., 2015).
Strah od neizvjesne ili dugotrajne dijagnoze, suocavanje s patnjama i frustracijama
djeteta, ogranicen pristup zdravstvenim informacijama i resursima te slozenost
pristupa grupama podrske istaknuti su kao glavne poteskoce roditelja djece s rijetkim
bolestima (Pelentsov, Fielder, Laws i Esterman, 2016).

REFLEKSIJA BOLESTI DJETETA NA KVALITETU ZIVOTA
RODITELJA

Nadalje, posljedice bolesti i ograni¢enosti u svakodnevnom funkcioniranju odrazavaju
se i na oboljelu djecu, i to ne samo kroz fizicke poteskoée. Studije pokazuju da djeca
s rijetkim bolestima pokazuju losije mentalno zdravlje od svojih zdravih vr$njaka
(Jonsson i sur., 2017; Pinquart, 2018). Djeca i adolescenti s rijetkim bolestima c¢esée
pokazuju simptome depresije, anksioznosti i probleme u ponasanju u odnosu na
zdrave vr$njake. Osim toga, javljaju se i psiholoski komorbiditeti koji se razvijaju kao
posljedica traumatskih iskustava povezanih s boles¢u i njezinim lije¢enjem (Sarvey,
2008). Rijetke bolesti ¢esto imaju nepredvidiv tijek, pa su zbog toga djeca i mladi
optereceni brigama i strahovima o svojoj budué¢nosti (Sarvey, 2008). Budu¢i da
postoje Cesta tjelesna, socijalna i psiholoska ograni¢enja, djeca su ovisna o pomo¢i
drugih osoba, $to ogranic¢ava njihovu samostalnost.

Bolestinezadovoljstvo djeteta te zahtjevnost roditeljske brige o djetetu mogu ograniciti
kvalitetu zivota roditelja i negativno utjecati na odnos roditelj-dijete. Sukladno tome,
roditelji djece s rijetkom boles¢u prijavljuju nizi HRQOL (Health-related quality of
life) zbog posttraumatskoga stresnog poremecaja, usamljenosti i veéeg stresa nego
roditelji djece bez bolesti (Witt, 2019). Kvantitativne studije o kvaliteti Zivota
roditelja koji skrbe o djeci i adolescentima s rijetkim bolestima, koje su provedene
pretrazivanjem literature u pet objavljenih baza podataka (APA PsycArticles, APA
PsycInfo, MEDLINE, PSYNDEXplus i PubMed) izmedu 2000. i 2020. na ukupno
31 studiji, pokazale su da je kvaliteta zivota roditelja djece s rijetkim bolestima niza
u usporedbi s normativnim uzorcima, roditeljima zdrave djece ili djece s drugim
kroni¢nim bolestima (Boettcher, Wiegand-Grefe i Zapf, 2021).

Brojna istrazivanja potvrduju da ozbiljnost bolesti djeteta i ovisnost o pomodi
njegovatelja utje¢u na funkcioniranje obitelji i na njihovo zadovoljstvo Zivotom.
Istrazujuéi status mentalnog zdravlja majki koje njeguju djecu ovisnu o respiratoru,
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Kuster i Badr (2006) pokazale su da je polovica majki dozivjela simptome depresivnog
raspolozenja te da visoki zahtjevi povezani s njegom djece uz pomo¢ respiratora
mogu biti znacajan ¢imbenik rizika za lo$e ishode mentalnog zdravlja onih majki
koje pruzaju skrb kod kuée. U istrazivanju ishoda fizickog i mentalnog zdravlja
njegovatelja djece (roditelji/skrbnici) koja imaju medicinski slozene potrebe ovisne
o tehnologiji (Caicedo, 2015) utvrdeno je da je njegovateljima naruseno mentalno i
tjelesno zdravlje. Njegovatelji su najcesée isticali umor tijekom dana, nemoguénost
obavljanja aktivnosti koje vole zbog premorenosti, osjecaj fizicke slabosti ili mu¢ninu
i kognitivne poteskoce, brigu, potesko¢e u komunikaciji s drugim osobama i
opcenito poteskoée u obavljanju svakodnevnih aktivnosti. Istrazivanje provedeno
metodom dubinskog intervjua kod roditelja koji provode specijalisticke medicinske
postupke za svoju djecu kod kuce (npr. enteralno hranjenje, ispiranje crijeva, skrb o
traheostomi i sli¢no) pokazalo je da roditelji imaju znacajne stresove u svakodnevici.
Oni ukljucuju veliku odgovornost u provodenju slozenih medicinskih postupaka
u domu, suocavanje s hitnim stanjima (ponekad opasnima po zivot) kod njihova
djeteta, koordinaciju skrbi s razli¢itim pruzateljima usluga i zastupanje djeteta. Takve
situacije imaju golem utjecaj na svakodnevno funkcioniranje obitelji; roditelji su
neispavani, $to se negativno reflektira na njihovo svakodnevno funkcioniranje, kao i
na zdravu bracu i sestre (Pagei sur., 2020).

Drustvena izolacija, usamljenost i osjecaj nepovezanosti zbog djetetove bolesti
i rutine skrbi esti su problemi koje navode roditelji (Aytch, Hammond i White,
2001; Coffey, 2006; Goble, 2004; Kerr i Mclntosh, 2000). Roditelji navode da su
svakodnevni teret brige i propustene prilike da provedu kvalitetno vrijeme jedno s
drugim i u druZenju s drugima negativno utjecali na partnerske odnose (Gable, 2004;
Pelentsov i sur., 2014; van Scheppingen, 2008). Znacajan su problem roditelja djece
s teSkim bolestima financijske poteskoée povezane s djetetovom boles¢u i dodatnim
potrebama za pokrivanje njege i medicinskih troskova (Pelentsov, 2014).

No, ué¢inkovita prilagodba i suo¢avanje s realnos¢u identificirani su kao vazna znacajka
zivota s djetetom s kroni¢nim, teskim bolestima. Roditelji koji su stekli kontrolu nad
situacijom usredoto¢ujudi se na djetetova postignuda, ojacali su privrzenost odnosa
roditelj-dijete te postali fleksibilniji u odnosu na rezime skrbi i lije¢enja (Smith,
Cheater i Bekker, 2014).

PronalaZenje dobrobiti i posttraumatski rast roditelja nakon suoc¢avanja s dijagnozom
i svakodnevicom znac¢ajno doprinosi kvaliteti Zivota obitelji. Sve je vise dokaza u
literaturi koja istrazuje Zivot nakon gubitka i traume da pronalaZenje dobrobiti
moze imati pozitivan udinak na emocionalno i na fizicko zdravlje (Bonanno,
Wortman i Nesse, 2004; Brown i Ryan, 2003; Saloviita, Itaelinna i Leinonen, 2003).
Nakon negativnih, traumatskih iskustava moguda su pozitivna iskustva nazvana
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posttraumatski rast. Ona ukljucuju reinterpretaciju traume u novom obliku, $to
dovodi do obogacivanja zivota i pobolj$anja u domenama: odnosa s drugima, jacanja
osobnih snaga, otkrivanja novih moguénosti u svakodnevnom zivotu, promjena
zivotnih vrijednosti i duhovnih promjena (Hungerbuehler, Vollrath i Landolt, 2011;
Negri-Schwartz i sur., 2024; Yagiela i sur., 2022).

No, neke studije pokazuju da su roditelji koji ne isticu bolest djeteta kao problem
esto patologizirani kao nerealni jer negiraju svoje ,tragi¢ne” okolnosti ili ,nijecu”
probleme svoje djece (Barnett i sur. 2003; McKeever i Miller, 2004). Patologiziranje,
a time i obeshrabrivanje roditeljske sposobnosti da pronadu dobrobiti u tome $to
imaju dijete s teskodama u razvoju, otezava roditeljima posttraumatski rast. Ako se
roditelje bolesne djece stalno obeshrabruje da pronadu i priznaju pozitivne aspekte
skrbi, mogu im se uskratiti potencijalno pozitivne posljedice toga.

PODRSKA OBITELJIMA OBOLJELE DJECE

Za kvalitetu Zivota roditelja djece s rijetkim bolestima i opéenito teskim kroni¢nim
bolestima vazna je podrska koja uklju¢uje pruzanje potrebnih usluga kako bi se
zadovoljile njihove potrebe tijekom preddijagnostickih i dijagnostickih faza, faza
lije¢enja i pracenja, te pitanja teskoca svakodnevnog Zivota i ublazavanja Zalosti.
Ova vrsta podrske definira se i kao suportivna njega. Ona obuhvaca sedam domena
potreba za potpornom njegom i ukljucuje: prakti¢ne, duhovne, socijalne, psiholoske,
informacijske, emocionalne i fizicke potrebe. U preglednim studijama koje su obuhvatile
istrazivacku literaturu koja se odnosi na potrebe roditelja za potpornom skrbi najéesce
navedene potrebe bile su socijalne potrebe (72 % radova), zatim informacijske potrebe
(65 % radova) i emocionalne potrebe (62 % radova) (Pelentsov i sur., 2015).

Nadalje, najées¢a navedena potreba u analiziranim studijama potrebe roditelja za
potpornom skrbi, osim podrske obitelji i prijatelja, komunikacija je s drugim
roditeljima. Roditelji su smatrali da ih mogu najbolje razumjeti samo drugi roditelji
koji dijele sli¢na iskustva (Kerr, i McIntosh, 2000; Pelentsov i sur., 2015). Mnogi
roditelji i obitelji prolaze drustvenu izolaciju, financijske poteskoée i velike zrtve da bi
omogucili visoku razinu skrbi za svoje bolesno dijete. Drustvena podrska vr$njackih
roditelja ili ,roditeljski mentori” znacajno poboljsavaju prilagodbu roditelja na
suo¢avanje s dijagnozom rijetke bolesti nudeéi emocionalnu podrsku, specifi¢ne
informacije i razinu suosje¢anja koju moze ponuditi samo roditelj sa sli¢nim
iskustvima (Hilliard, Tully, Monaghan i sur., 2017) .

Socijalna potpora znacajna je za kvalitetu Zivota i zadovoljstvo zivotom kod obitelji sa
zdravom i bolesnom djecom. Ona uklju¢uje emocionalnu, informacijsku, materijalnu
podrsku te druzenje (Bryson i Bogart, 2020). U strukturiranom intervjuu provedenom
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s 88 roditelja koji su njegovatelji bolesne djece ovisne o tehnologiji pokazano je
da imaju visoke razine depresivnih simptoma i relativno lo§ HRQOL i obiteljsko
funkcioniranje. No, percipirana socijalna podrska njegovateljima moderirala je ovu
povezanost. Utvrdeno je da snaznija socijalna podrska doprinosi njihovoj dobrobiti
(Chan, Lim i Bautista, 2019). Sli¢ne rezultate pokazalo je istrazivanje ¢imbenika
povezanih sa stresom, depresijom i zadovoljstvom Zivota njegovatelja djece s rijetkim
bolestima, koje je potvrdilo da socijalna podrska dovodi do smanjenja stresa kod
njegovatelja te da je pozitivno povezana sa zivotnim zadovoljstvom bez obzira na to
koliko je ovisno dijete o kojem njegovatelji brinu (Pavi¢ i sur., 2024).

Nadalje, rezultati istog istrazivanja pokazali su da je roditeljima djece s rijetkim
bolestima za zadovoljstvo Zivotom i smanjenje stresa znacajnije zadovoljstvo
socijalnom podrskom nego zdravstvenom zastitom (Pavi¢ i sur., 2024). Roditelji
i obitelji isticu nezadovoljstvo nedostatkom znanja, informacija i putokaza do
relevantnih sluzbi podrske, $to dodatno poveéava neizvjesnost i otezava sposobnost
da upravljaju stanjem svojeg djeteta i nose se s njime (Glenn, 2015). Isticuéi potrebe
za podrskom, roditelji isti¢u potrebu specifi¢nih informacija o pravima, financijskoj
pomodi i moguénostima dostupne podrske u zajednici (Pelentsov i sur., 2015).

ZAKLJUCAK

Znanstvene studije koje propituju potrebe i iskustva roditelja djece oboljele od teskih
i neizlje¢ivih bolesti pokazuju potrebu za sustavnom podrskom obitelji u fizickom,
mentalnom, duhovnom i socijalnom podrudju. Izjave roditelja upuéuju na to da nisu
uvijek podrzani u svojoj ulozi njegovatelja teske i neizvjesne bolesti svojeg djeteta.
Postoje utvrdene ¢injenice da roditelji djece s teskim kroni¢nim bolestima trebaju
profesionalno anticipativno usmjeravanje, Sirenje informacija i pomo¢ u osiguravanju
i koristenju neformalnih sustava podrske.

PREPORUKE ZA BUDUCA ISTRAZIVANJA

Buduca bi se istrazivanja mogla usmjeriti na komparativne analize iskustava obitelji
koje se suocavaju s rijetkim bolestima u razli¢itim kulturnim i socioekonomskim
kontekstima. Takva bi istrazivanja omogucila dublje razumijevanje nacina na koje
drustveni, kulturni i ekonomski ¢imbenici oblikuju izazove, strategije suocavanja
i pristup podrsci. Nadalje, korisno bi bilo ispitati u¢inkovitost konkretnih modela
sustavne podrske (npr. obiteljski navigatori, multidisciplinarni timovi) u razli¢itim
zdravstvenim sustavima, a kako bi se formirale adekvatnije preporuke za zdravstvenu
politiku i praksu.
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Difhculties and support for families of
children suffering from rare diseases

SUMMARY

Children suffering from rare diseases face health problems that require complex medical
and parental care, and they are often in life-threatening conditions. Due to the rarity of
these diseases, numerous issues arise from insufficient empirical experience. Complex and
prolonged diagnostics, uncertain progression, and treatment effectiveness lead to the physical
and mental exhaustion of parents, as well as many problems within the family. Families of
these children encounter emotional, social, economic, organizational, ethical, and other
difficulties. While some families show a positive coping pattern by seeking ways to achieve
the best possible quality of life, others remain in a state of “burnout in illness”, which leads
to psychosomatic disorders and instability in family functioning. The aim of this paper is
to present the difficulties faced by families of children with rare diseases, the reflection of
the child’s illness on the family’s quality of life, and the identified support needed for these
families.

Keywords: rare diseases, children, parental care, parental support.
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