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Centralni hipoventilacijski sindrom

Knjizica sa informacijama za pacijente i njegovatelje
verzija 1.2 — studeni 2012.

Ova knjiZica ima za cilj pruZiti pacijentima i njegovateljima osnovne informacije o tome kako lije¢nici dijagnosticiraju i lije¢e CHS, ukljucujudi i njegov najcesci
oblik kongenitalni centralni hipoventilacijski sindrom (CCHS). Takoder pruza informacije o tome kako Zivjeti s CHS. Dostupna je na www.ichsnetwork.eu
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1. PREDGOVOR

Centralni hipoventilacijski sindrom (CHS) je rijetko stanje koje je prepoznato u ranim 1970-im.
Vecina zdravstvenih stru¢njaka nikada nece naiéi na CHS, pa Cak i lijeCnici koji brinu o pacijentima
oboljelim od CHS-a obi¢no ¢e imati samo jednog ili dva pacijenta. Kako medicina napreduje,
vjestine pretrazivanja i lijeCenja postaju sve sloZenije i lijeCnicima je sve teZe da zadrZe korak sa
posebnim problemima i rijetkim stanjima. Klinicke mreze su razvijene tako da se manji broj ljekara
posebno interesira za veci broj tih slucajeva.

T Kada je rije¢ o CHS-u, lije¢nici u Francuskoj su osnovali prvu nacionalnu mrezu, a zatim poceli
razvijati veze s lijeCnicima u drugim europskim zemljama. Europska CHS mreZa zapocela je rad s
malim brojem lijecnika 2004. godine, a zatim je 2009. osigurala financiranje europskog razvojnog
projekta za razvoj CHS registra, potraZila je usluge diljem EU, napravila klinicke smjernice, web stranicu i informacije za pacijente i njegovatelje.
Ova knjizica predstavlja jedan od prvih rezultata te pan-europske suradnje i nadamo se da ¢e posluziti svojoj svrsi. Vazno je da se lijeCnicima
oda priznanje i zato su njihova imena navedena u nastavku. Zahvalni smo obiteljima i grupama za podrsku obiteljima na njihovim
komentarima.

LijecCnici

Isabella Ceccherini, Genova, Italija Agneta Markstrom, Stockholm, Svedska Raquel Porto, Madrid, Spanjolska
Helena Estevao, Coimbra, Portugal Marek Migdal, Warsaw, Poljska Moritz Rohrbach, Munich, Njemacka
Matthias Frerick, Munich, Njemacka Francesco Morandi, Erba, Italija Martin Samuels, Stoke-on-Trent, UK
Angeles Garcia, Madrid, Spanjolska Giancarlo Ottonello, Genova, Italija Johannes Schoeber, Munich, Njemacka
Barbara Gnidovec, Ljubljana, Slovenija Jochen Peters, Munich, Njemacka Irena Senecic, Zagreb, Hrvatska
Miriam Katz-Salamon, Stockholm, Svedska Andreas Pfleger, Graz, Austrija Ha Trang, Paris, Francuska

David Kilner, London, Ujedinjeno Kraljevstvo  Raffaele Piumelli, Florence, Italija

Grupe za podrsku obiteljima Philippe Imoucha, A.F.S.0., Francuska Linda Middleton, UK Grupa za podrsku
Alessandro Carcano, A.l.S.I.C.C,, Italija obitelji
Mary Vanderlaan, CCHS obiteljska mreza, SAD
Martin Samuels, UK partner EU-CHS mreZe, travanj 2012.
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2. UvoD

.....

oblik je Kongenitalni centralni hipoventilacijski sindrom (CCHS) koji se pojavljuje u prvom mjesecu Zivota,
obiéno nedugo nakon rodenja. BlaZi oblici CHS-a mogu se pojaviti kasnije u djetinjstvu ili ¢ak u odrasloj dobi
(kasni pocetak CCHS-a ili LO-CCHS-a). Tu je takoder oblik hipoventilacije koji je povezan s hormonalnim
problemima koji se pojavljuju sredinom djetinjstva i ovo stanje se naziva brzi nastup pretilosti s
hipotalamickim i autonomnim poremecéajem (ROHHAD). Svi oblici u izvjesnoj mjeri ukljuuju probleme u
drugim dijelovima autonomnog Ziv€anog sustava u tijelu.

Nije poznato koliko je ljudi oboljelo od CHS-a. Procijenjeno je da je uCestalost negdje oko 1 pogodene bebe
na svakih 50.000 — 200.000 Zivorodenih beba, zbog cega se ovo stanje smatra rijetkim. U svakoj vecoj
europskoj zemlji vjerojatno ima izmedu 50 i 100 oboljelih osoba. U vecini zemalja nema potpunih informacija
o tome gdje Zive djeca i odrasli oboljeli od CHS-a, iako je napravljen pan-europski CHS registar koji
trenutacéno postoji u Francuskoj.

CHS se naziva Ondinina kletva, $to je nesretni naziv koji je ovo stanje dobilo 1962. godine. Ovaj naziv ovog
stanja potice iz njemacke legende u kojoj je nimfa Ondina bacila kletvu na svog nevjernog smrtnog supruga,
uklanjanjem svih automatskih funkcija iz njegovog tijela zbog ¢ega se on morao prisjecati da treba disati. Kad
bi odlazio na spavanje, prestao bi disati. Medutim, vecina ljudi s CHS-om ne prestaje potpuno s disanjem, ali
ne diSe dovoljno duboko.
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3. RAZUMIJEVANIJE DISANJA

ZASTO JE DISANJE VAZNO?

Respiracija (ili disanje) je vitalni proces kojim se kisik isporucuje u krv, a ugljikov dioksid, otpadni produkt metabolizma, odstranjuje iz naseg
tijela. U pluéima se kisik iz udahnutog zraka vezuje za crvene krvne stanice i prenosi krvotokom do svih stanica u tijelu. Rad i opstanak stanica
ovise o kontinuiranom pruzanju biokemijske energije (,,goriva“) kroz proces u kojem se troSe Secer (glukoza) i kisik, a proizvode se ugljikov
dioksid i voda. lako tijelo ima velike rezerve glukoze kako bi podnijelo epizode gladovanja, ne postoje zalihe kisika i ozljede tkiva mogu nastati u
roku od nekoliko minuta kad disanje prestane.

KAKO DISANJE FUNKCIONIRA?

Na$ disni sustav sastoji se od diSnih putova (nosa, grla, dusnika i bronhijalnog stabla), kostiju prsnog kosa, diSnih misi¢a (dijafragme i misi¢a
prsnog kosa) i dva pluéa. Disanjem upravlja mozak koji dijafragmi 3alje redovite impulse preko kraljeznicne moidine i perifernih Zivaca.
Kontrakcije dijafragme povecavaju i smanjuju zapreminu prsnog kosa, C¢ime se zrak ubacuje u pluca i izbacuje iz njih. Razmjena plina dogada se
dok su pluca puna i kisik prelazi iz zracnog prostora u krv, a ugljikov dioksid se kreé¢e u suprotnom smjeru.

KAKO SE KONTROLIRA VENTILACIJA?

Koncentraciju kisika i koncentraciju ugljikovog dioksida u krvi pazZljivo prate posebni senzori Zivtanog tkiva, koji se uglavhom nalaze u mozgu.
Normalni tlak kisika u arterijskoj krvi (PO,) je 70-100 mm Hg (9,7-13,3 kPa), a zasi¢enje kisikom (SpO,), koje se lakSe moZe mijeriti pulsnom
oksimetrijom, je 95-100%. Normalni tlak ugljikovog dioksida (pCO,) je 35-45 mm Hg.

Koli¢ina zraka koja se udahne sa svakim udisajem zove se plimni volumen (PV). Disna stopa (DS) i plimni volumen odreduju minutnu ventilaciju
(MV).

PV (ml) x DS (min™")= MV (ml x min™)

Kada porastu metabolicki zahtjevi, a time i potreba za unosom kisika i eliminacijom ugljikovog dioksida, primjerice tijekom vjezbanja ili
groznice, diSni pogon e povecati stopu i dubinu disanja da bi prilagodio minutnu ventilaciju.

KKAKO SE DISANJE MIJENJA S GODINAMA?
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Mlada i rastuci organizam ima veliku potrebu za energijom i kisikom. Minutna ventilacija se prilagodava tim potrebama uglavnom kroz disnu
stopu, u rasponu od 40 udisaja u minuti u razdoblju nakon rodenja do stope od 12 — 18 udisaja u minuti u odrasloj dobi. Nasuprot tome, plimni
volumen (oko 7 — 10 ml po kg tjelesne teZine) ostaje relativno konstantan tijekom vremena.

S$TO JE HIPOVENTILACIIA?

U medicini, hipo znaci ispod, a ventilacija znaci disanje. Stoga hipoventilacija podrazumijeva otezano disanje. To se dogada kada je disanje
nedovoljno da bi se njime unijelo dovoljno kisika u pluca i izbacilo dovoljno ugljikovog dioksida. Stoga je razina kisika u krvi niska (hipoksemija),
a razina ugljikovog dioksida u krvi raste (hiperkapnija ili hiperkarbija).

Hipoventilacija moZe biti uzrokovana bolestima misic¢a, pluca, gornjih diSnih putova i mozga, pogotovo dubokih struktura mozga (takozvanoga
mozdanog debla). To uklju€uje depresivna stanja svijesti i centralni hipoventilacijski sindrom. Ovisno o smanjenju minutne ventilacije, arterijska
zasicenost kisikom opada, a koncentracija ugljikovog dioksida raste. Lako postoje neki kompenzacijski mehanizmi za odrzavanje opskrbe tkiva
kisikom u akutnim stanjima bolesti, ¢ak i blagi stupnjevi kroni¢ne hipoventilacije mogu biti Stetni za mozak, srce i pluéa u razvoju.
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4. KLINICKA PREZENTACIJA CHS-A

STO JE CENTRALNA HIPOVENTILACUA?

Centralna hipoventilacija znaci da je hipoventilacija nastala uslijed poremecaja u mozgu koji nije u stanju poslati poruku za pokretanje
kontrakcije dijafragme te stoga pokretanje disanja.

Oboljeli od CHS-a ne reagiraju na promjene razine kisika i ugljikovog dioksida u krvi. To je zato Sto senzori u krvnim Zilama u vratu i mozgu ne
Salju poruke mozdanom deblu na ispravan nacin. Mozdano deblo ne reagira povecanjem disanja kada je to potrebno. Oboljela osoba ne
prepoznaje, bilo svjesno ili nesvjesno, da joj je disanje neadekvatno. On ili ona tada plitko diSe na niskoj diSnoj stopi i ne unosi dovoljno kisika i
ne izbacuje dovoljno ugljikovog dioksida.

STO JE KONGENITALNI CENTRALNI HIPOVENTILACHISKI SINDROM?

Kongenitalni znaci da ste rodeni sa ovom boles¢u. Simptomi se javljaju odmah ili ubrzo nakon rodenja, ili je genetska abnormalnost prisutna ali
se ne mozZe pokazati nekoliko mjeseci ili godina zbog blazeg oblika oboljenja. Ako se simptomi pojave nakon prvog mjeseca zivota ili kasnije,
bolest se ponekad naziva CCHS (LO-CCHS) sa odgodenim pocetkom.

Ako je centralna hipoventilacija povezana s nedostatkom bilo kojeg drugog dijagnosticiranog poremecaja mozga, Zivaca, misic¢a ili metabolizma
i nema drugog genetskog sindroma ili utvrdene posebne genetske mutacije (PHOX2B), to se zove centralni hipoventilacijski sindrom.

POSTOJE LI | DRUGE VRSTE CENTRALNOG HIPOVENTILACIJSKOG SINDROMA?

Hipoventilacija koja se pojavljuje kasnije u djetinjstvu, a povezana je s brzim dobivanjem tjelesne tezine i hormonskim poremecajima, naziva se
ROHHAD.

Kako SE o€ITUJE CHS?

Hipoventilacija moze se dogoditi samo tijekom dubokog sna dok je disanje u budnom stanju normalno. U drugim slucajevima, disanje potpuno
prestaje tijekom spavanja s teSkom hipoventilacijom tijekom budnosti. Nacini na koji se to ocituje su sljededi:

e potreba za mehani¢kom (potpomognutom) ventilacijom od rodenja
e epizode dobivanja plave, vrlo blijede ili sive boje
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* dogadaji o¢evidno opasni po Zivot
* tesSke infekcije u prsnom kosu

* mala tjelesna tezina ili slabi rast

* usporeni razvoj

e otkazivanje srca

e napadaji (gréevi ili konvulzije)

Kod djece takoder bismo razmotrili CHS ako imaju neku od prethodno navedenih pojava i nesto od sljedeceg:
* brz pocetak pretilosti

e poremedaje u ponasanju
e prekomjernu zed
* hormonske poremecaje

CHS takoder treba uzeti u obzir kod djece i odraslih koji imaju:
e teSku apneu za vrijeme spavanja

* |oSe reakcije na anesteziju
e teSke infekcije u prsnom kosu koje iziskuju dugotrajnu ventilaciju

Ponekad se dijagnoza postavlja nakon genetskog istrazivanja obavljenog na rodaku osobe oboljele od CHS-a.

KAKO SE DIJAGNOSTICIRA HIPOVENTILACUA?

Hipoventilacija se dijagnosticira mjerenjem razine ugljikovog dioksida u krvi i dobivanjem nalaza mjerenja iznad 50 mmHg (milimetara Zive) ili
6,7 kPa (kilopaskala). To su mjerenja tlaka, a provode se ili uzimanjem uzorka krvi, koriStenjem senzora na koZi (transkutani ugljikov dioksid) ili
iz izdaha (zavrsni plimni ugljikov dioksid).

Hipoventilacija je upadljivija i razina ugljikovog dioksida je najvisa tijekom spavanja, a osobito tijekom faze sna u kojoj nema brzog pomicanja
oCiju (non-REM faza spavanja). Uzimanje uzorka krvi moZe biti neto€no, jer pravljenje otvora iglom na koZi naj¢esée izaziva uzrujanost, budi
dijete i povecava disanje.
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Hipoventilacija se moZe dijagnosticirati razli¢itim tehnikama:

Oksimetrijsko snimanje spavanja. Time ¢e biti otkriven pad razine kisika u krvi, ali nece biti otkriveni manje ozbiljni problemi poput stanki u
disanju (apnea) bez pada razine kisika. Bududéi da stanka u disanju moZze biti normalna, najcesce ¢e biti potrebne druge vrste snimanja.

100
SAO2
40

1004

Oksimetrija spavanja

00 op 02 o0 _0p 0l o0 01 02 o5 05 08 14 21 40

Kardiorespiracijsko snimanje spavanja. Ovim istraZivanjem bice otkrivene stanke u disanju, ali ono ne daje informacije o kvaliteti sna. Moze se
dogoditi da pacijent nema stanke jer nije spavao dovoljno duboko da bi se poremecaj mogao ocitovati.

Polisomnografija: Ovo je najbolji nacin ispitivanja koji se moZe izvesti jer daje sve potrebne informacije za procjenu disanja tijekom spavanja.

Diurnalna (dnevna) hipoventilacija moZe se dijagnosticirati praéenjem razine SpO2 i CO2 tijekom dana. Otkrivanje Sp0O2 < 95% i CO2 > 50
mmHg (6,7 kPa) omogucuje dijagnosticiranje vigilne hipoventilacije.

DA LI 0BOLJELI OD CHS-A IMAJU | DRUGE SIMPTOME OSIM HIPOVENTILACIJE?

CCHS i LO-CCHS su genetski poremecaji uzrokovani mutacijama gena PHOX2B. Ovaj gen je vazan za normalan razvoj autonomnog Ziv€anog
sustava koji kontrolira mnoge organe i misice u tijelu. Stoga mutacije gena PHOX2B mogu utjecati na mnoge funkcije tijela.

Oko 20% oboljelih pati od nedostatka Zivaca u debelom crijevu (Hirschsprungova bolest). Drugi imaju poteskoée s hranjenjem uslijed refluksa
kiseline, probavne smetnje i teskoce pri gutanju krutih tvari.

Neki pacijenti s CHS-om su u opasnosti od razvoja tumora u Zivéanom tkivu (neuroblastoma), u nadbubrezne Zlijezdama (iznad bubrega), vratu,
prsima ili kraljeZzni¢noj mozdini; to mogu biti kancerogene ili bezopasne izrasline. Oboljeli od CHS-a takoder imaju i druge simptome povezane s
poremecajima autonomnog Ziv€anog sustava, kao sto su abnormalne reakcije zjenica na svjetlo, mjestimi¢ne epizode obilnog znojenja, zed i
abnormalna regulacija krvnog tlaka, sr¢anog ritma i tjelesne temperature.
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5. PREGLED CCHS-A

S10 JE CCHS?

Kongenitalni centralni hipoventilacijski sindrom (CCHS; Ondinina kletva) predstavlja genetsko stanje koje ukljuCuje autonomni ziv€ani sustav,
koji kontrolira automatske funkcije tijela, ukljucujudi i disanje. Kongenitalni je jer se Cini da se djeca radaju s ovim stanjem, iako neka nemaju
problema odmah nakon rodenja. Centralni je jer ukljucuje centralni Ziv€ani sustav, to jest mozak. DiSni centri se nalaze u donjem dijelu mozga
(mozdano deblo), odmah iznad mjesta gdje kraljezni¢na mozdina ulazi u lubanju. Hipoventilacija je najozbiljnija tijekom spavanja.

Problemi s disanjem mogu se pojaviti i za vrijeme budnosti, premda obi¢no u blazem stupnju. Stoga, poremecaj disanja varira u teZini od
relativno blagog pod-disanja tijekom samo odredenih dijelova sna i normalnog disanja tijekom budnosti, pa sve do potpunog prestanka disanja
tilekom spavanja i ozbiljnog pod-disanja tijekom budnosti - to se narolito moZe pokazati tijekom hranjenja (osobito u djetinjstvo) ili
koncentriranja.

$T10 1ZAZIVA CCHS?

U posljednjih nekoliko godina, naucili smo da CCHS nastaje zbog problema s odredenim genom koji utje¢e na nacin na koji se Zivéano tkivo u
mozgu razvija rano u zivotu fetusa. Smatra se da ¢e ovaj poremecaj u vecini sluc¢ajeva nastati spontano u vrijeme formiranja novog embrija, Sto
je stanje poznato kao spontana mutacija. U svim stanicama oboljelog djeteta postojace abnormalni gen, dok ée kod roditelja stanje obi¢no biti
nepromijenjeno. Medutim, znamo da u 5-10% slucajeva jedan roditelj mozZe biti nositelj genetskih nepravilnosti. Ovi roditelji mogu imati tu
genetsku nepravilnost u svim svojim tjelesnim stanicama ili samo u nekim. To djelomi¢no objasnjava zasto je kod nekih roditelja otkriveno da
imaju hipoventilaciju nakon pozitivhog genetskog testiranja, dok je ve¢ina nema.
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MNormal - 20 alanines

Expansion - 25 alanines

Expansion - 29
alanines

Normal — 20 alanines = Normalno — 20 alanina
Expansion — 25 alanines = ProSirenje — 25 alanina

Expansion — 29 alanines = ProSirenje — 29 alanina

Razlike u genu u normalnom stanju i sa CCHS-om

Genetske nepravilnosti utjeCu na kontrolnu regiju, pod nazivom PHOX2B, u jednom paru gena na kromosomu broj 4 (postoji 23 para
kromosoma u svakoj stanici tijela). Gen PHOX2B je odgovoran za razvoj mozdanog tkiva u ranom zametku, odnosno prije 8 tjedna trudnoce. U
jednom trenutku gena, postoji niz od 20 proteina, pod nazivom alanin, ali pogodeni gen ima negdje izmedu 25 i 33 alanina — to se zove
ponavljano Sirenje polialanina. Ova nepravilnost nije pronadena kod osoba koje nisu pogodene. Zato je PHOX2B opisan kao gen koji definira
bolest. Eksperimenti na miSevima su pokazali da fetusi ne prezive trudnocu ako su pogodena oba gena.

Kod djece kod koje mutacija gena PHOX2B nije pronadena, ponekad se javljaju drugi genetski nalazi u genu PHOX2B.
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Ako osoba s mutacijom gena PHOX2B ima djecu, ona imaju 50% Sanse da naslijede pogodeni gen. Ako nosi gen, pojedinac ¢e biti pogodeni u
odredenoj mjeri ili drugi, tj. ne postoji status mirnog nositelja. Zbog toga sada prepoznajemo neke odrasle osobe s ovom boleséu kod kojih se
nikada ranije u Zivotu nije sumnjalo da je imaju. Ako odrasla osoba s PHOX2B ima dijete, otkrivanje poremecaja je moguce kod pogodenoga
fetusa u ranoj fazi trudnoce.

NA 310 UTIECE CCHS?
Glavni problem je utjecaj na disanje, ali pogoden moze biti bilo koji dio tijela pod automatskom kontrolom.

To ukljucuje srce, odi, crijeva, mozak i kozu.

DISANJE

Kao Sto je opisano u prethodnom poglavlju, kod oboljelih osoba razvija se hipoventilacija, koja je izrazenija tijekom spavanja nego tijekom
budnosti.

Te osobe ne osjecaju i ne reagiraju automatski na promjene razine kisika i ugljikovog dioksida, kako to rade osobe koje nisu oboljele. To moze
prouzrociti loSe napuhavanje pluca, slab rast i razvoj, teske upale pluca, otezan rad srca, napadaje, ozljedivanje mozga i smrt.

SRCE
Osobe oboljele od CCHS-a imaju stanke srcéanog ritma (sinusni infarkt). To moZe biti popraceno epizodama vrtoglavice, kolapsom ili

napadajima. U nekim slucajevima potreban je elektrostimulator srca. U blagim slu¢ajevima vjerojatno nece biti ovih komplikacija.
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HRANJENJE | CRUEVA

Moze biti pogoden Zivac koji kontrolira jednjak, Zeludac i crijeva. Ako je pogodeno debelo crijevo, to se moze ocitovati teskim zatvorom ili
distenzijom trbuha (poznato kao Hirschsprungova bolest) i zahtijeva operaciju crijeva. Ako su pogodeni jednjak i Zeludac, to moze biti vezano
uz probavne smetnje, otezano gutanje i slab apetit.

Swollen colon from

Normal sigmoid A
i Hirschprung's disease

colon and rectum

Normal sigmoid colon and rectum — Normalno sigmoidno debelo crijevo i rektum

Swollen colon from Hirschprung’s disease — Oteceno debelo crijevo uslijed Hirschprungove bolesti

MozAK | ZIVEANI SUSTAV
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Kod nekih osoba mogu se ocitovati dokazi drugih problema koji utje€u na mozak i razvoj. To se moZe pokazati u vidu poteskoca s uéenjem,
epilepsije, ili problema s vidom i sluhom. Takoder, epizode zadrZavanja daha s cijanozom, potaknute ljutnjom, bolom ili strahom, ¢es¢e su u

ranoj dobi nego kod djece koja nisu oboljela.

Osobe s tezim oblicima CHS-a takoder su u opasnosti od razvoja abnormalnih izraslina Ziv€anih stanica (Zivéanih stanica tumora) koje su dio
autonomnog Zivéanog sustava. One mogu biti ili benigne (bezopasne) ili maligne (zlocudne).

Fotogrdfije djece s CCHS-om
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6. Pregled ROHHAD-a

$10JE ROHHAD?
Ovaj naziv je kratica za brzi nastup pretilosti, hipoventilacija, hipotalamicki i autonomni poremecaj

Ovo je vrlo rijetka bolest s nekoliko povezanih problema: pretilost, hipoventilacija, hormonalni problemi, problemi sa automatskim
kontroliranjem tjelesne temperature, znojenje i promjene u broju otkucaja srca i krvnog tlaka. Pacijenti takoder mogu imati promjene u
ponasanju, poput agresije ili osjecaju pretjeranu glad i Zed. Respiracijski simptomi mogu biti ozbiljni, pa ¢ak i do te mjere da je zbog
respiracijskog aresta potrebna reanimacija. Pacijenti takoder mogu imati bolesti oka poput strabizma (skiljenje) ili razlike u veli¢inama zjenica.
Pretilost je problem od velike vaznosti, pa ¢ak se i pogresSno tumaci kao uzroCnik hipoventilacije zbog ¢ega se ne dijagnosticira ROHHAD.

$T10 1ZAZIVA ROHHAD?

Uzro¢nik ROHHAD-a nije poznat. Ova bolest obuhvada poremecaj hipotalamusa, dijela mozga koji kontrolira neke vazne osnovne funkcije, kao
Sto su: temperatura, spavanje, glad, Zed, rast, seksualni razvoj, funkcija Stitnjace, disanje i ponasanje.

Hipotalamus

Thalamus
Hypothalamus

Thalamus — Talamus

Hypothalamus — Hipotalamus
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KAKO SE OCITUJE HIPOVENTILACIJA?

Hipoventilacija moZe nastupiti iznenada, ponekad nakon epizode zaraze ili nakon anestezije. Hipoventilacija takoder moze dovesti do
iznenadnog respiracijskog aresta. To bi se moglo sprijeciti provodenjem studije spavanja kod djece koja su iznenada postala pretila, jer se ovaj
znak Cesto dogada prije hipoventilacije.

DA LI SE HIPOVENTILACIJA LUECI DRUGACIE OD CCHS-A?

Hipoventilacija se moZe razlikovati po ozbiljnosti. Neki bolesnici mogu imati hipoventilaciju samo nocu, dok drugi pate od hipoventilacije 24
sata dnevno. Onim pacijentima koji trebaju mehanicku ventilaciju samo tijekom spavanja obi¢no se moze pomoci maskom za disanje, a oni koji
trebaju ventilaciju 24 sata dnevno lijeCe se ventilacijom kroz traheostomiju.

STO NIJE U REDU S HORMONIMA?

Nekoliko hormonskih poremecaja javlja se zajedno u ROHHAD-u. To mozZe biti nedovoljna proizvodnja hormona, tako da su potrebni dodaci,
uklju€ujudi i: 1) Stitnjaca u vratu, potreban tiroksin, 2) nadbubreZne Zlijezde iznad bubrega, potreban kortizol i 3) jajnici ili testisi, potrebni
spolni hormoni estrogen i testosteron. Regulacija Zedi i gladi takoder ovisi o nekoj hormonalnoj kontroli i moze biti neispravna uslijed
ROHHAD-a.

$TO SE DOGADA U PUBERTETU?

Zbog nedostatka nekih hormona koji su potrebni tijekom puberteta za promicanje rasta i seksualnog razvoja, pubertet moze biti odgoden i
treba uzeti u obzir dodatnu hormonsku terapiju.

STO NIJE U REDU SA ZIVEANIM SUSTAVOM?

Osobe oboljele od ROHHAD-a imaju normalne pokrete tijela i razmisljanje, i postizu normalno intelektualno funkcioniranje poput drugih ljudi.
Medutim, mogu imati poremecaje autonomnog (automatskog) Ziv€anog sustava koji kontrolira broj otkucaja srca, krvni tlak, disanje, znojenje,
tjelesnu temperaturu, rad crijeva itd. Kod oboljelih djecaka i djevojCica mogu se pokazati promjene u normalnom djelovanju ovih tjelesnih
funkcija.

KAKO SE LUECI PRETILOST?
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Pretilost se moze lijeciti kontrolom prehrane. Pretilost moZe pogorsati probleme s disanjem tijekom spavanja i treba je lijeciti kako bi se
tjelesna tezina smanijila.

POSTOJE LI OPASNOSTI OD TUMORA?

Tumori su zamijeéeni kod oboljelih od ROHHAD-a. Uglavnom je rije¢ o tumorima abdomena koji proizlaze iz Ziv€anih stanica. Ove tumore kod
oboljelih od ROHHAD-a treba pregledati i izvrsiti rano otkrivanje i uklanjanje, ako je potrebno.

DA LI SE OVO STANJE MIJENJA S VREMENOM?

Bududi da je do sada opisano tako malo pacijenta, relativno malo se zna o ovoj bolesti. U jednom izvjes¢u o ROHHAD-u stoji da se ova bolest
najc¢esc¢e ocituje u prvih nekoliko godina Zivota i njen prvi znak obi¢no je pretilost. Pretilost moze biti povezana s razvojem hormonalnih
poremecaja, poput povecanja razine prolaktina (iz hipofize u mozgu), nedovoljnog rada nadbubreznih Zlijezda i Stitnjace. Hipoventilacija moze
uslijediti nakon nekoliko godina. Stanje oboljelog se ne poboljSava s vremenom.

$T0 105 TREBA SAZNATI 0 ROHHAD 0BOLIENJU?
Podrijetlo bolesti ostaje nepoznato.

Europski registar CHS bolesnika, ukljucujuéi i one s ROHHAD-om, pomoci ¢e u boljem definiranju ove vrlo rijetke bolesti. Vise podataka
dobivenih od pacijenata pomoci ¢e nam u razumijevanju kako dijagnosticirati i lijeciti ovu bolest.
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7. CHS i genetika

JESU LI DOSTUPNO GENETSKO TESTIRANJE?

Genetsko testiranje za dijagnosticiranje CCHS-a dostupno je od 2003. godine. Testiranjem se otkrivaju nepravilnosti u svakoj stanici tijela
oboljelih osoba, i te nepravilnosti se nikada ne nalaze kod osoba koje nisu oboljele. Postoje 23 para kromosoma (genetskog materijala u svakoj

stanici) i testiranjem se utvrduju nepravilnosti (mutacije) u kromosomu broj 4. Dio kromosoma u kojem postoji genetska mutacija naziva se
PHOX2B.

STO SE OTKRIVA GENETSKIM TESTIRANJEM?

Naj¢eS¢a mutacija, pronadena kod 90% oboljelih, sastoji se od duljeg niza alanina, jedna od aminokiselina, odnosno gradevnih blokova DNK
spirale. Broj alanina povecan je s 20 (Sto je normalna vrijednost) do izmedu 24 i 39 alanina na jednom paru kromosoma. Ovo je poznato kao
’ponavljaju¢a mutacija polialaninom’ (PARM). Time se stvaraju parovi kromosoma s 20/24 to 20/39 alanina (normalni genotip je 20/20).

Normal - 20 alanines

Expansion - 25 alanines

Expansion - 29
alanines

Normal — 20 alanines = Normalno — 20 alanina
Expansion — 25 alanines = ProSirenje — 25 alanina
Expansion — 29 alanines = Prosirenje — 29 alanina

Postoje i druge mutacije koje se nalaze kod manje od 10% pacijenata, koje su poznate mutacije krivog smisla, besmislene mutacije ili pomak
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okvira Citanja gena.

IMOZE LI SE NA TEMELJU VRSTE MUTACIJE PREDVIDJETI KAKO CE PACIJENT BITI POGODEN?

Cini se da postoji veza izmedu nekih aspekata klini¢ke slike i vrste mutacije, ukljucujudi i: 1) opasnosti od pojave tumora Zivéanih stanica, poput
neuroblastoma ili ganglio-neuroma; 2) opasnosti od Hirschsprungove bolesti; 3) ozbiljnost hipoventilacije i vijerojatnost potrebe za 24-satnom
mehanickom ventilacijom; i 4) prisutnost poremecaja sréanog ritma, sto je mogudi uzrok iznenadne smrti.

Na primjer, pacijentima s genotipom 20/25 vjerojatno nece biti potrebna 24-satna ventilacija, dok osobe s duljim mutacijama imaju ozbiljnu
hipoventilaciju ¢ak i kad su budne.

Prisutnost drugih vrsta mutacija (koje nisu PARM) moze se povezati s teSkim oblicima CCHS-a, uz ¢eSc¢e postojanje i Hirschsprungove bolesti (s
velikim utjecajem na crijeva) i tumora neuralnog grebena.

KAKO JO5 POMAZE GENETSKO TESTIRANJE?

Znanje o mutaciji PHOX2B-a takoder omogucava identificiranje bilo asimptomatskih roditelja koji nose tu mutaciju, i koji su u ve¢oj opasnosti od
ponavljanja u sljedec¢im trudnoc¢ama, ili odraslih osoba s blagom hipoventilacijom koja nije ranije zapazena ili dijagnosticirana.

$T0 SE MOZE RECI O DIJAGNOSTICIRANJU U TRUDNOCI?

Moguce je provesti genetsko testiranje fetusa tijekom trudnoce kako bi se dobila prenatalna dijagnostika. Svaka oboljela osoba je u opasnosti
od 50% od prenosSenja poremecaja svakom svom djetetu (autosomno dominantno nasljedivanje). Kao posljedica toga, jedna mutacija kod
jednog od roditelja dovoljna je da uzrokuje bolest.
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Autosomal dominant

Affected Unaffected
father mother

om g [ 1]

M unaffected
[] Affected

45
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=] | [ 1] [ 1] l om

Aﬁe‘cied Unaffected Unaffected Aff;c;ed

son  daugher  son  daugier Nasljedivanje mutacije gena PHOX2B
Autosomal dominant — Autosomno dominantno
Affected father — Pogodeni otac
Unaffected mother — Nepogodena majka
Unaffected — Nepogodeno
Affected — Pogodeno
Affected son — Pogodeni sin
Unaffected daughter — Nepogodena kci
Unaffected son — Nepogodeni sin
Affected daughter — Pogodena kci
DA LI RODITELJI NOSE GENETSKU MUTACIU?

Vise od 90% roditelja ne nosi genetsku mutaciju. Vjeruje se da ée genetska mutacija nastati spontano vrlo rano u trudnoéi, kada nastane prvi
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embrij. Bududéi da 5-10% roditelja moZe nositi ovaj gen, preporuca se testiranje roditelja kada se genetska mutacija pronade kod pogodene
osobe.

Kod vecine roditelja koji nose mutaciju nije ustanovljeno da li kod njih postoji genetska nepravilnost. Neki samo nepravilnost u nekim stanicama
tijela, Sto je fenomen poznat kao mozaicizam.

TKO JOS TREBA PROVESTI GENETSKO TESTIRANJE?

Trenutacno treba testirati samo roditelje oboljelih ili PHOX2B-pozitivnih osoba. Roditelji i oboljeli mladi ljudi trebaju imati genetsko savjetovanje
da bi se moglo utvrditi tko bi trebao imati daljnje PHOX2B testiranje.

$TO UKLJUEUJE GENETSKO TESTIRANJE?

Za obavljanje analize PHOX2B gena uzorak krvi mora biti poslat nekoj od specijaliziranih genetskih laboratorija koji postoje u Europi (veza na
karti). Ovakvo testiranje mora biti provedeno s odgovarajucéim lije¢nikom kako bi se dostavili svi klini¢ki podaci.

MOGU LI SE GENETSKIM TESTIRANJEM IDENTIFICIRATI OBOLJELI U KASNIJEM DJETINJSTVU ILI ODRASLOJ DOBI?
Uvodenjem genetskog testiranja, kod nekih odraslih pacijenata omoguceno je dijagnosticirati hipoventilaciju kao posljedicu CCHS-a.

Kod nekih odraslih osoba s kronicnom hipoventilacijom ili hipoventilacijom s odgodenim pocetkom utvrdeno je da imaju PHOX2B mutaciju.
Osim toga, kod nekih odraslih osoba s opstruktivnom apneom tijekom spavanja ili loSim reagiranjem na anesteziju pronadene su PHOX2B
mutacije. Mutacija je najcesce otkrivena kod pacijenata s (kra¢im) Sirenjem alanina, s genotipom 20/25. Blago stanje vezano uz ovu mutaciju
objasnjava zasto se bolest javlja u odrasloj dobi kao i zasto je nije moguce otkriti prije. Ponekad pospjesujuéi dogadaiji, kao Sto je koriStenje
sedativnih lijekova ili akutni respiratorni distres, izazivaju pojavu hipoventilacije.

DA LI JE GENETSKO TESTIRANJE UVIJEK POZITIVNO?

PHOX2B istrazivanje moZe biti negativno kod pacijenata za koje se sumnja da imaju CHS. U tom slucaju dijagnoza moze biti neizvjesna i treba
potraZiti druga objasnjenja.
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Trenutacno ne postoji genetski test za dijagnosticiranje ROHHAD-a. Pacijenti s ROHHAD-om nemaju PHOX2B nepravilnosti.
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8. CHS i ventilacijska potpora

ZASTO JE POTREBNA VENTILACIJSKA POTPORA?

Oboljeli koji imaju CHS ne mogu disati spontano tijekom spavanja, a ponekad i kad su budni. CHS se ne rjeSava spontano, ne reagira na
farmakoloske stimulanse, niti se poboljSava s prolaskom godina. Stoga, disanje kod oboljelih od CHS-a mora imati potporu uredaja za disanje.
Ne postoji prvi izbor ventilacijske strategije; nacin ventilacije mora biti odreden prema dobi, teZini bolesti, Zeljama roditelja i iskustvu
specijalistickog centra.

KOJE SU VRSTE VENTILACISKE POTPORE DOSTUPNE?
Trenutacno su dostupne Cetiri vrste ventilacijske potpore.

e Ventilacija putem traheostomije. Najce$¢i nacin pruZanja mehani¢ka ventilacija, pogotovo kod dojencadi i mlade djece, vrsi se putem
traheostomije koja je kirurSko otvaranje dusnika. Traheja se umece i spaja na respirator putem posebne cijevi sustava.

* Ventilacija putem maske — obi¢no se naziva neinvazivna ventilacija. Potpora za disanje se preko respiratora pruza pomocu nazalnih
nastavaka ili maske za nosili lice.

* Elektrostimulacija dijafragme. Elektrostimulacija dijafragme zahtijeva kirurski zahvat kojim se dvije elektrode postavljaju u prsa na
freni¢ne Zivce i dva radijska prijamnika pod kozu. Elektri¢na stimulacija freni¢nih Zivaca rezultira kontrakcijama najvedeg i najvaznijeg
disnog misica, dijafragme. Kad vanjski odasiljaC prestane slati signale, dijafragma se opusta i pocinje pasivno izdisanje. Noviji postupci
za izravnu elektrostimulaciju dijafragme opisani su i koriste se kod malog broja pacijenata.

* Ventilacija negativnim tlakom (VNT). Postoje tri nacina za isporuku negativnog tlaka kako bi se obavljalo disanje: prsna (grudna)
Skoljka, prsluk, prijenosna-umjetna pluca. Kod sve tri vrste VNT-a, negativan tlak se dostavlja u prsa i trbuh da bi uzrokovao udisanje jer
negativan tlak uzrokuje usisavanje zraka u pluéa.

KOJE sU NAJCESCE OPASNOSTI RAZLICITIH OBLIKA VENTILACIISKE POTPORE?
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* Infekcija: traheostomijska cijev moZe uzrokovati bakterijske i virusne infekcije koje se mogu rasiriti do plu¢a. Kao posljedica, poveéana koli¢ina
sekreta moze zacepiti diSne putove ili uzrokovati upalu pluca. Zato djeca s traheostomijom trebaju biti pod redovitim nadzorom. Infekcija se
takoder moze pojaviti kod elektrostimulacije freni¢nog Zivca i NIV-a.

* Istjecanje: odgovarajuéa ventilacijska potpora je kljuéna za odrzavanje najpovoljnijeg zdravstvenog stanja kod djece koja ovise o
ventilacijskoj potpori. Zato se istjecanje oko maske mora smanijiti na najmanji moguci omjer pruzajuci pacijentima maske/nastavke koji

im dobro pristaju. Isto tako, dobro zapedacéena prsna $koljka ili umotavanje neizbjeZno je tijekom koristenja respiratora s negativnim tlakom.

* Neispravnost: respiracijska potpora preko DP-a moZe biti u opasnosti uslijed neispravne (slomljene) antene i Zice izmedu prijamnika i elektrode ili
uslijed lose funkcije davatelja ritma koji se nalazi na jednoj strani prsa.

* Zacepljenje disnih putova: mozZe se dogoditi kada su udisaji generirani negativnim tlakom ili elektrostimulacijom freni¢nog Zivca bez
traheostomije.

KAKAV JE OSJECA) BITI NA VENTILACIISKOJ POTPORI?

Sama ventilacijska potpora ne uzrokuje nikakvu bol i stoga ne remeti san. Optimalne postavke respiratora su vazne kako bi se izbjeglo loSe
uskladivanje izmedu ritma disanja pacijenta i postavki respiratora. Preporuca se da u prostoriji u kojoj pacijent spava bude budna osoba koja ce
se pobrinuti za hitne situacije kao Sto je prekid cijevi ili oSte¢enje antene i istjecanje.

HOCE LI DUETE S TRAHEOSTOMIJOM MOCI GOVORITI?

Tijekom spontanog disanja, poseban adapter, pod nazivom ’‘govoreci ventil’, nalazi se na cijevi kako bi se omogucio govor. Govorenje je
takoder moguce tijekom mehanicke ventilacije.

HOCE L1 OBITEL BITI U MOGUCNOSTI PUTOVATI S RESPIRATOROM?

Vecina danas dostupnih respiratora je prijenosna i imaju unutarnju i vanjsku bateriju.
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9. TRAHEOSTOMISKA VENTILACIA

STO JE TRAHEOSTOMIIA?

Otvoreni spoj u prednjem dijelu vrata, koji izravno vodi u dusnik (traheju) — ovo je poznato kao stoma u dusniku, stoga traheostomija. Pravi ga
kirurg za uho, grlo i nos u opcoj anesteziji da bi omogucio dugoro¢nu potpomognutu ventilaciju kod oboljelih od CHS-a; takoder se pravii u
drugim medicinskim stanjima gdje su disni putovi neadekvatni; pravi se u dusniku ili iznad njega, npr. u grkljanu (glasnice) ili zdrijelu (grlo).

KOJE SU PREDNOSTI TRAHEOSTOMIJSKE VENTILACIJE?

Ventilacija pomocu traheostomije osigurava ucinkovitu ventilaciju, pogotovo kada su diSni putovi iznad stome skloni kolapsu ili suzavanju. U
CHS-u, mozak ne 3alje dovoljno signala da bi dovoljno pokretao diSne misice, Sto uzrokuje da u plu¢a ulazi nedovoljna koli¢ina zraka. Ovi signali
disne putove, kao kod ventilacije maskom, no time se ne moze uvijek prevladati suzenje ili kolaps diSnih putova. To je osobito slucaj kod
dojencadi, kod kojih su diSni putovi maniji.

KADA SE RAZMISLIA O PRIMJENI TRAHEOSTOMIJE?

Kod vecine dojencadi oboljele od CHS-a, traheostomijska ventilacija ¢e se smatrati uobi¢ajenom metodom podrzavanja disanja. To je osobito
slucaj ako je ventilacija potrebna dojencetu tijekom veceg dijela perioda od 24 sata, npr. 12 sati ili dulje, ako je potrebna tijekom razdoblja
budenja i gdje ciklusi sna i budnosti joS uvijek nisu ustanovljeni. Starija djeca ¢e takoder dobiti traheostomijsku ventilaciju ako im je u bilo
kojem razdoblju potrebna ventilacija u stanju budnosti, ili gdje se ventilacija pomoc¢u maske smatra neodgovaraju¢om ili nesigurnom, npr. kada
gornji diSni putovi ne mogu omoguciti ucinkovitu ventilaciju. Ve¢inu vremena koriste se kanile bez balona. Neke odrasle osobe s CHS-om mogu
koristiti traheostomijsku ventilaciju preko kanile s balonom.

JE LI TO ZA CIJELI ZIVOT?

U jednom trenutku, traheostomijska ventilacija smatrala se neophodnom za Zivot; kod nekih pacijenata, to je jos uvijek tako - na primjer, gdje
postoji hipoventilacija u budnom stanju. Medutim, kod izvjesnog broja pacijenata s traheostomijom sada je moguce ukloniti je kada su se
druge metode ventilacije pokazale ucinkovitim. Trajno uklanjanje traheostomijske cijevi (dekaniliranje) poduzima se kada pacijent prelazi na
ventilaciju pomodéu maske, te u nekim slucajevima elektrostimulacije freni¢nog Zivca.

KAKO €U 1ZGLEDATI NAKON TRAHEOSTOMIJE?
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Osobe kod kojih je uradena traheostomija imaju u sebi cijev kako bi se osiguralo postavljanje stome. Traheostomijsku cijev treba redovito
odrzavati, Sto podrazumijeva dreniranje, CiS¢enje i mijenjanje. Ovim postupcima se uce roditelji, njegovatelji i pacijenti i njihovu sposobnost za
obavljanje tih postupaka provjerava kvalificirano osoblje za pruzanje njege/terapije. Kada se pokaZe da umiju to uraditi, roditelji i njegovatelji
redovito vrSe dreniranje i zamjenu traheostomijske cijevi. Cijev obicno treba mijenjati u intervalima koji ovise o tome kada je napravljena, o
koliini i vrsti sekreta i drugim klini¢kim ¢imbenicima.

$TO MI JE OD OPREME POTREBNO NAKON TRAHEOSTOMIJE?

Svi pacijenti s traheostomijom trebaju opremu za dreniranje i zamjenu cijevi. Da biste se mogli kretati, pripremljen je pribor za traheostomiju s
odredenim stavkama koji sadrzi rezervne cijevi iste i manje veli€ine, usisne katetere, pincetu i uredaj za dreniranje.

KAKVI SU NJEGOVATELJI POTREBNI | KADA?

Oboljelom od CHS-a potrebni su njegovatelji koji ¢e pratiti i reagirati na promjene u potrebama za ventilacijom, bez obzira da li oboljeli ima
traheostomiju ili drugim nacin ventilacije. Trajanje i vrsta potrebne njege variraju ovisno o mnogim ¢imbenicima, ukljuCujudi i tezinu klinickog
stanja, stabilnosti, dob i dostupnost. Postoje obitelji kojima se pruza ili je na raspolaganju minimalna skrb — to je manje uobicajeno, jer vecina
obitelji ima njegovatelje barem preko nodi tijekom nekih ili svih no¢i u tjednu.

KoJI SE PROBLEMI MOGU DOGODITI?

Traheostomijske cijevi se mogu zacepiti i ispasti; tijekom zamjene mogu se umetnuti u pogresan prolaz i moze biti tesko isisati sekret iz njih.
Time se moZe povecati vjerojatnost ulaska bakterija u dusnik ili pluéa, a to ponekad moze dovesti do ozbiljnih infekcija kao Sto su traheitis,
bronhitis i upala pluéa.

Traheostomijske cijevi neizbjezno utjeCu na vokalizaciju, osobito tijekom razdoblja kada je ventilacija u tijeku. Nejasno je hoce li
traheostomijske cijevi utjecati na adekvatnost pluéa ili razvoj diSnih putova, iako to vjerojatno vise ovisi o adekvatnosti ventilacije.
Traheostomijske cijevi su uglavnom povezane s povec¢anim rizikom od iznenadne smrti.

KAKO SE MOGU NOSITI S TIM PROBLEMIMA?

Dobra njega moze smanijiti te probleme. Postupke njege, primjerice, treba provoditi kao Ciste postupke; pozornost moze biti potrebna kada je
rije€ o promjenama u sekretu dobivenog isisavanjem; redovito pracenje pulsa tijekom sna s oksimetrijom i koriStenje govornog ventila sve su
nacini kako bi se smanijili rizici.
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JE LI MOGUCE GOVORITI KADA SE URADI TRAHEOSTOMIJA?
Gotovo svi pacijenti sa traheostomijom naucili su se izraziti i govoriti, iako to mozZe biti odgodeno u odnosu na drugu djecu.
IMA LI KAKVIH PROBLEMA S GUTANJEM ILI POTESKOCA TIJEKOM JELA?

To mogu biti popratni problemi osobito kod dojencadi i male djece s CHS-om i traheostomijom; oni se ponekad mogu prevladati uporabom
gastrostomije — stome smjestene u stomaku kroz trbusni zid.

S$T0 JE S PLIVANJEM?

Oboljeli od CHS-a s traheostomijom ne trebaju plivati; drugi pojedinci s CHS-om mogu uzivati u tome, ali ne preporuca se ronjenje, jer
smanjenje osjecaja gusenja moze dovesti do opasno dugog zadrzavanja daha.

KOJI SE RESPIRATORI KORISTE S TRAHEOSTOMIJOM?

Postoji niz razli¢itih uredaja koji se koriste za ventilaciju putem traheostomije — razli¢ite zemlje imaju distributere medicinske opreme koji
pruzaju respiratore odredenih tvrtki. Stoga je tesko izricito reéi koji bi uredaji trebali biti koriSteni kod oboljelih od CHS-a. Vazno je da lijecnik
koji propiSe uporabu respiratora i upravlja njime ima iskustva u dugotrajnoj ventilaciji.

DA LI KOD TRAHEOSTOMIJE DOLAZI DO ISTJECANJA?

Istjecanje se javlja kod traheostomije, najcesce oko traheostomijske cijevi i gore kroz grkljan i Zdrijelo. To moZe pomodi u razvoju vokalizacije i
govora. Medutim, prekomjerno istjecanje moze loSe utjecati na adekvatnost ventilacije. Stoga istjecanje moze biti korisno ili Stetno, ovisi o
ozbiljnosti. Nastanak veceg istjecanja tijekom nekoliko tjedana ili mjeseci moze biti pokazatelj potrebe za poveéanjem velicine cijevi.

$TO OSJECA DIJETE KOD KOJEGA JE URADENA TRAHEOSTOMIJA?

Traheostomija ne bi trebalo da izaziva nikakvu bol. Medutim, veéina djece ne voli dreniranje, iako je to neophodan postupak u brizi za
traheostomiju.

STO €E SE DOGODITI S TRAHEOSTOMIJOM TIJEKOM RASTA?
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Doc¢i ¢e do povecanija istjecanja uslijed Cega Ce trebati zamijeniti traheostomijsku cijev ve¢om.
KOJE VRSTE TRAHEOSTOMIJSKE CIJEVI (KANILE) TREBA KORISTI?

Koriste se razli¢ite vrste plasticnih cijevi; obi¢no treba slijediti upute proizvodada za promjenu i odrZavanje cijevi. PoZeljno je koristiti cijevi koje
se dobro podnose dugo vremena. Kod dojencadi i djece poZeljno je koristiti kanile bez balona.

DA LI TRAHEOSTOMIJSKE CIJEVI OSTAJU OTVORENE — TREBAM LI VLAGU, GOVORNI VENTIL?

Traheostomijske cijevi imaju razli¢itu potrebu za vlagom — ponekad se ona pruza samo tijekom ventilacije; elektri¢no grijana vlaga je
najucinkovitija, ali postoje uredaji slicni sofisticiranim papirnim filtrima, koji hvataju izdahnuti (vlazni) zrak i vlaze udahnuti zrak (razmjena
vlage, HME uredaji). Neka djeca ne trebaju dodatnu vlagu.

Govorni ventili obi¢no su potrebni tijekom razdoblja kada nema ventilacije kako bi se omogucila vokalizacija.
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10. VENTILACIJA POMOCU (NOSNE) MASKE

S$TO JE VENTILACIJA POMOCU MASKE?

Ventilacija pomoc¢u maske moze se primjenjivati s jednim od nekoliko razli¢itih pomagala, kao Sto je nosna maska, nazalni nastavak, kaciga ili
maska za lice (slika). Podrazumijeva ventilaciju bez potrebe za traheostomijom. Ovo se takoder ponekad naziva 'neinvazivna ventilacija“.

KOJE SU PREDNOSTI VENTILACIJE POMOCU MASKE?

= Nije potreban kirurski zahvat
= Ne postoji moguénost utjecaja na razvoj govora i jezika

= Manja ucestalost respiratornih infekcija

KADA TREBA RAZMOTRITI MOGUCNOST VENTILACIJE POMOCU MASKE?

Neki autori preporucuju ventilaciji pomocu traheostomije tijekom prvih nekoliko godina Zivota, dok drugi zagovaraju neinvazivnu ventilaciju.
Ako je ventilacija potrebna 24 sata, poZeljna je traheostomija.

Ako hipoventilacija nije toliko ozbiljna, neinvazivna ventilacija s maskom moze biti rjeSenje. Odluka ¢ée ovisiti, nakon razgovora sa obitelji, o
klinickom stanju i iskustvu lijeCnika.

U nekim sluéajevima, sa ventilacijom pomoc¢u maske pocelo se vrlo rano. Naizmjeni¢nim koriStenjem nosne i oronazalne maske, i koristenjem
maski za cijelo lice, s ¢ime se zapocelo nedavno, moze se umanijiti hipoplazija sredine lica. Kako bi se smanjila ova opasnost, vazno je da maska
ne bude suvise pritegnuta. Od pomo¢i mogu biti silikonske, prilagodene maske. Kod djece treba izbjegavati uporabu maski za lice sto je dulje
moguce zbog moguce opasnosti od aspiriranja.

Ventilacija pomocu maske je prvo rjesSenje kod odraslih koji imaju CHS.
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POSTOJE LI RAZLICITE VELICINE | OBLICI MASKE?

Maske dolaze u razli¢itim oblicima, materijalima i veli¢inama, iako je za djecu manji izbor. Maska koja najbolje odgovara i pruza najbolju
ventilaciju mora biti izabrana pazljivo.

/,-

KOJE SU KOMPLIKACUE?

* konjunktivitis

* suhoca usta

* napuhnutost Zeluca
* rane na kofZi lica

e neucinkovita ventilacija zbog premjestanja maske i/ili istjecanja zraka (uglavhom kod djeteta koje se puno krece tijekom spavanja).
Koristenjem mekog ovratnika za zadrZavanje cijevi respiratora moze se smanjiti istjecanje i sprijeciti desaturacija i/ili hipoventilacija.

* hipoplazija sredine lica je ozbiljna dugoro¢na komplikacija povezana sa svakodnevnom kompresijom koju maska vrsi na lice (vidi sliku).
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Slika. Dijete oboljelo od CCHS-a s maskom za nos i tri dana kasnije s maskom za lice.

Maska za lice takoder moze sprijeciti istjecanje zraka kroz usta kada se otvaraju tijekom spavanja.

KAKO MORAM BRINUTI ZA PRIBOR?

Nastavke i masku treba mijenjati redovito kako bi bili sigurni da su u dobrom stanju, a veli¢ina odgovarajuca.

Maska mora biti Cista i morate je prati svaki dan.

Suradnja sa zdravstvenim timom pomoci ¢e osigurati najbolje koristenje i odrzavanje maske.
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11. ELEKTROSTIMULACIA DIJAFRAGME

STO JE ELEKTROSTIMULACUA DIUAFRAGME?
U normalnim uvjetima, mozak Salje elektricne impulse - preko freni¢nog Zivca - dijafragmi za pokretanje misi¢ne kontrakcije i poticanje disanja.
Kod pacijenata s CHS-om, mozak nije u mogucnosti to uciniti na odgovarajuci nacin.

Trenutacno postoje neke tehnike pod nazivom elektrostimulacija dijafragme koje koriste implantirane uredaje koji Salju elektri¢ne poticaje
dijafragmi kako bi se pokrenule njene kontrakcije.

KOJE SU VRSTE ELEKTROSTIMULACIJE DIJAFRAGME DOSTUPNE?
Postoje dva nacina na koja dijafragma moze primiti elektrostimulaciju od implantiranog uredaja.

¢ lzravna elektrostimulacija dijafragme. Implantirani uredaj je spojen izravno na dijafragmu, te joj stoga izravno Salje elektri¢ne poticaje.
Ovo je nova tehnika s kojom se ima malo iskustva.

* Elektrostimulacija frenicnog Zivca. Implantirani uredaj Salje elektricne poticaje frenicnom Zivcu koji pak Salje poticaje dijafragmi. Ova
tehnika se koristi ve¢ desetlje¢ima i pokazala se ucinkovitom. Ova tehnika je detaljno opisana u nastavku.

KOJI SU DIJELOVI SUSTAVA ZA ELEKTROSTIMULACIU FRENICNOG ZIVCA?

Sustav za elektrostimulaciju freni¢nog Zivca sastoji se od tri vanjske komponente (odasilja¢a koji se napaja baterijom i povezan je s dvije
antene, vidi sliku) i Cetiri implantata: dva radio prijamnika implantirana subkutano na obje strane prsnog kosa i dvije elektrode sasSivene na
freni¢ne Zivce u prsnom kosSu. Tijekom aktivnog stimuliranja, odasilja¢ stvara niz radiofrekvencijskih signala, koje prijamnik pretvara u
elektricne impulse. Elektricna stimulacija freni¢nih Zivaca uzrokuje kontrakcije dijafragme i udisanje. Kad odasiljaC prestane stvarati signale,
dijafragma se opusta i pocinje pasivno izdisanje. Kod djece se preporuca bilateralna sinkrona elektrostimulacija freni¢nog Zivca da bi se postigla
optimalna ventilacija.
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Elecirode

Radio recerver

4~ Phrenic nerve

Radio transmitter

Antenna — Antena

Electrode — Elektroda

Radio receiver — Radio prijamnik
Phrenic nerve — Frenicni Zivac
Lung — Pluca

Diaphragm — Dijafragma

Radio transmitter — Radio odasiljac
STO JE POTREBNO PRIJE IMPLANTACIJE?

Prije kirurske implantacije treba provesti sljedece dijagnosticke postupke: rendgen prsa, traheobronhoskopiju, transkutanu stimulaciju
freni¢nog Zivca u vratu zajedno s ultrazvukom dijafragme kako bi se osiguralo normalno funkcioniranje dijafragme, i na kraju pazljivo ispitivanje
radi isklju¢enja neuro-misi¢nih bolesti. Kontraindikacije stimulaciji dijafragme su: teska, kronic¢na plu¢na bolest, traheo-bronhijalna stenoza,
paraliza dijafragme i miSi¢na distrofija. Relativna kontraindikacija je dob ispod godine dana.

KOJE SU PREDNOSTI ELEKTROSTIMULACIJE FRENICNOG ZIVCA?
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Prednosti elektrostimulacije freni¢nog Zivca su najvece kod pacijenata koji trebaju ventilacijsku potporu 24 sata dnevno. Kod ovih tesko
oboljelih pacijenata elektrostimulator disanja pruza slobodu od mehanickoga respiratora tijekom dana. Oni tijekom dana koriste mali i lako
prenosiv sustav za elektrostimulaciju Sto im omogucuje da se krecu i sudjeluju u svim dnevnim aktivnostima. Mala djeca mogu nositi odasiljac u
maloj naprtnjaci na ledima.

Tijekom nodi trebaju nastaviti koristiti ventilaciju s pozitivnim tlakom. Elektrostimulacija dulja od 12 do 15 sati na dan se ne preporucuje zbog
rizika od neuromuskularnog zamora.

Pacijenti koji trebaju ventilacijsku potporu samo za vrijeme spavanja takoder imaju koristi od manjeg uredaja za elektrostimulaciju, jer im on
olaksava pokretljivost tijekom odmora, kampiranje sa Skolskim prijateljima, itd.

JE LI MOGUCE I1ZVESTI ELEKTROSTIMULACIJU FRENIENOG ZIVCA BEZ TRAHEOSTOMIJE?

Moguce je ukloniti trahealnu kanilu kod starije djece. Kod mladih pacijenata — mladih od Sest godina — elektrostimulacija u kombinaciji s
traheostomijom stvara vecu stabilnost plimnog volumena, zasi¢enje kisikom i zavrsni plimni pCO2. Zatvaranje traheostomije kod ove mlade
grupe moglo bi biti komplicirano visokim rizikom od kolapsa gornjih disnih putova tijekom spavanja. U dobi izmedu 6 i 12 godina uspjesno
odvikavanje od trahealne kanile je vise vjerojatno, ali to bi se trebalo provesti samo pazljivim promatranjem i praéenjem u specijaliziranim
centrima.

KOJE SU OPASNOSTI VEZANE UZ SUSTAV ZA ELEKTROSTIMULACIU FRENICNOG ZIVCA?

Za implantaciju sustava za elektrostimulaciju potrebni su bilateralna torakotomija (otvaranje prsnog kosa), op¢a anestezija i postoperativni
tretman, a sve to podrazumijeva opce rizike vezane uz te postupke.

Kvar sustava za elektrostimulaciju je moguc i uglavnom je uzrokovan poveéanjem granice elektrostimulacije, koja se moze pojaviti tijekom
infekcije. Vrlo rijetko mozZe se pojaviti lokalna infekcija oko implantiranog sustava.

Ko’ su NAICESEI TEHNICKI PROBLEMI S ELEKTROSTIMULACIJOM FRENICNOG ZIVCA?

U roku od godinu vanjska antena moze se slomiti, Sto se moze rijesiti promjenom antene. Kod kuée uvijek treba biti nekoliko novih rezervnih
antena.

Centralni hipoventilacijski sindrom — KnjiZica sa informacijama za pacijente i njegovatelje — uredio EUCHS Consortium — 1. izdanje 2012. — stranica 34



Nakon deset do petnaest godina nakon implantacije mozZe se dogoditi kvar implantata. NajceSée je to pucanje Zice ili kvar izolacije na Zici
izmedu prijamnika i elektrode. Za ovaj problem potreban je popravak, koji bi trebalo provesti u specijaliziranom centru.

DA LI ELEKTROSTIMULATOR FRENIENOG ZIVCA ISKUUCUJE ILI OMETA ELEKTROSTIMULATOR SRCA U ISTOG PACIJENTA?

Kod nekih pacijenata s CCHS-om moze biti potreban elektrostimulator srca uz elektrostimulator freni¢nog Zivca. U toj situaciji, vazno je usaditi
bipolarni elektrostimulator srca kako bi se izbjegle smetnje s monopolarnim elektrodama za frenicni Zivac.

S$TO JE BITNO ZA USPJESNU ELEKTROSTIMULACHU FRENIENOG ZIVCA?

Neophodna za uspjesnu elektrostimulaciju je visoko kvalificirana kirurska tehnika tijekom implantacije i paZljivo postavljanje parametara
elektrostimulacije. Stoga kirurski zahvat i pracenje treba provoditi samo u centru s iskustvom u elektrostimulaciji freni¢nog Zivca. Preporucaju
se godisnje provjere u bolnici i vrednovanje parametara elektrostimulacije.

Roditelja, njegovatelji i sam pacijent trebaju biti obuéeni kako rukovati sustavom za elektrostimulaciju. Oni lako mogu mijenjati stopu disanja i
plimni volumen prema stvarnim potrebama pacijenta.

Cilj bi trebao biti smanijiti stres koji elektrostimulacija stvara freni¢nim Zivcima i pruziti odgovarajucu ventilaciju.
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12. PRIJELAZI NA DRUGU VRSTU RESPIRACIJSKE POTPORE

KADA ZATVORITI TRAHEOSTOMIJU?

Prijelaz sa traheostomijske ventilacije na drugu ventilacijsku potporu obi¢no se ne provodi prije 6 godine kod djece koja su imala ventilaciju
samo za vrijeme spavanja. U slucaju pacijenata ovisnih o respiratoru 24 sata na dan, o takvoj promjeni se moze razmisljati kasnije (u dobi od
10-12 godina); stimulacija freni¢nog Zivca moze se koristiti tijekom budnog stanja, a maska za ventilaciju tijekom spavanija.

KAKO PRECI S TRAHEOSTOMIJSKE VENTILACIJE NA VENTILACIJU POMOCU MASKE?

Oboljeli od CHS-a kod kojih je traheostomija uklonjena uvijek ¢e zapoceti s drugom vrstom ventilacijske potpore, obi¢no s ventilacijom pomocu
maske ili elektrostimulacijom dijafragme; ventilacija negativnim tlakom danas se malo koristi.

Ventilacija pomoc¢u maske je prvi izbor za veliki broj pacijenata. Medutim, za neke oboljele od CHS-a koji su koristili traheostomijsku ventilaciju
koristenje maske je neugodno i tesko u pocetku, a mogu se i bojati da im se ukloni traheostomijska cijev. Iz tog razloga mozZe se osigurati
razdoblje obuke, pri cemu traheostomijska cijev ostaje na svome mjestu ali je zacepljena. MozZe se umetnuti i prikljuciti manja, ¢ime e se
povecati prostor za disanje oko nje. Nakon Sto se pacijent procijeni tijekom spavanja, s ventilacijom pomoc¢u maske za nos i priklju¢enom
kanilom, moze biti sigurno poslan kudéi. Kada se dijete privikne na masku, te je u stanju spavati cijelu no¢ s njom, moze se izvrsiti druga procjena
sna. Ako su dobri i parametri disanja i neuroloski parametri, kanila moze biti uklonjena. Stoma se obi¢no spontano zatvori tijekom nekoliko
dana do nekoliko tjedana, ali ponekad je potreban kirurski zahvat.

KAKO PRECI S TRAHEOSTOMIJSKE VENTILACIE NA ELEKTROSTIMULACIU FRENIENOG ZIVCA?
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Nedavno je sugerirano da se oboljeli mogu prebaciti s traheostomijske ventilacije na elektrostimulaciju freni¢nog Zivca. Bududi da se
elektrostimulacija freni¢nog Zivca ne moze koristiti 24 sata dnevno, ona moze biti pogodna samo za pacijente kojima je potrebna ventilaciona
potpora tijekom spavanja. Kad pacijent pocne koristiti dijafragmalnu elektrostimulaciju, sljedeci koraci su neophodni prije no se traheostomija
moze ukloniti:

* traheostomijsku cijev bi trebalo zadrzati tijekom prvih mjeseci, kao Sto je prethodno opisano za neinvazivnu ventilaciju;

e ventilacija s dijafragmalnom elektrostimulacijom u pocetku se uspostavlja koristenjem otvorene traheostomijske cijevi nekoliko
mjeseci;

* nakon smanjenja traheostomijske cijevi, provodi se promatranje spavanja tijekom noci s dijafragmalnom elektrostimulacijom i izvodi se
zatvaranje traheostomije: ako rezultati pokazu normalnu razinu plinova u krvi, traheostomijska cijev moze biti uklonjena. U svim
takvim slucajevima, pacijenti moraju nauciti koristiti neinvazivnu ventilaciju u slucaju kvara elektrostimulatora, ¢ime se omogucava
povratak na ventilacijsku potporu dok se elektrostimulator ne zamijeni.
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13. KUENI NADZOR

$T0 JE NADZOR?

Nadzor je kontinuirano promatranje mjera tjelesnih funkcija, na primjer disanja i otkucaja srca. Neki uredaji ne samo da vrSe nadzor, vec i
biljeze mjerenja za kasnije ispitivanje. Kod CHS-a, uobicajena vrsta nadzora koristi pulsnu oksimetriju (takoder poznato kao pracenje zasiéenja
kisikom, Sp02).

STO TREBA NADZIRATI KOD KUCE TIJEKOM POTPOMOGNUTE VENTILACHE (POMOCU TRAHEOSTOMIJE ILI MASKE ZA NOS) I/ILI ELEKTROSTIMULACLE?

Kontinuirano pracenje oksigenacije (pulsne oksimetrije, SpO2) obvezno je tijekom spavanja. Ako je moguée, zavrini plimni ili transkutani pCO2
takoder treba pratiti, osobito tijekom respiratorne infekcije. Oba parametra trebala bi biti u granicama normale (iznad 95% SpO2 i izmedu 30 i
45 pCO2 mmHg) s donjom granicom upozorenja za Sp0O2 od 90% i gornjom granicom upozorenja za pCO2 od 50 mm Hg.

Jo$ vaznija od tehnickog nadzora je prisutnost njegovatelja (koji moze biti medicinska sestra, student medicine ili visoko kvalificirana
nemedicinska osoba) koji moze pomodi u hitnoj situaciji.

Kod pacijenata koji koriste elektrostimulator tijekom dana treba periodi¢no kontrolirati SpO2 u razlicitim stanjima aktivnosti.
ZASTO PROVODITI NADZOR RAZINE KISIKA?

Kisik je presudan za funkcioniranje tijela. On se preko pluca uzima iz zraka koji udiSemo i kruZi tijelom u krvotoku. Cuvanje odgovarajuce razine
oksigenacije krvi (Sp0,) klju¢no je za prezivljavanje, odgovarajuéi razvoj i u€enje. U CHS-u disanje je nedovoljno da bi se odrzala normalna
razina kisika. Nadzor ¢e nas obavijestiti koja je razina postignuta u bilo kojem trenutku.

Nadzor se obavlja pomocu uredaja koji mogu kontinuirano pratiti razinu kisika u krvi, ali bez uzimanja uzoraka krvi. Nadzor kisika nam govori je
li ventilacija odgovarajuca i upozorava njegovatelje ako dode do dogadaja opasnog po Zivot. Monitor emitira zvuc¢ni alarm koji omogucava
njegovatelju poduzeti odgovarajuce korake za vraéanje normalne ventilacije i razine kisika.

KADA PRATIMO KISIK?
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Pracenje razine kisika se preporuca tijekom ventilacije i kad god se dijete ostavi samo, a vjerojatno ¢e zaspati. Ponekad se nadzor obavlja za
vrijeme budnosti tijekom dana. Vas lije¢nik ¢e odluciti o tome.

KAKO FUNKCIONIRAJU PULSNI OKSIMETRI?

Pulse oksimetri koriste boju krvi da bi nam rekli kolika se koli¢ina kisika provodi. Krv bogata kisikom je svjetlije crvene boje, dok je krv
siromasna kisikom tamne boje. Senzor na pulsnom oksimetru svijetli crveno kroz koZu i to se varijabilno prenosi na senzor (sondu), ovisno o
razini kisika. Mjerenje ovisi o tome ima li oboljeli dobar puls u smislu putanje svjetlosti, a to je obi¢no prikazano na prednjem dijelu oksimetra
po odskakanju svjetlosne vrpce ili vala.

KOJA JE NORMALNA RAZINA KISIKA?
Treba biti vec¢a od 95%.
KADA JE NISKA RAZINA KISIKA OPASNA?

Kratkotrajni pad razine kisika moze se pojaviti kod osoba bez CHS-a kada imaju kratku pauzu u disanju tijekom spavanja. To obi¢no ne uzrokuje
Stetu. Postoje dokazi da Sto vise vremena oboljeli provodi s niZim razinama kisika (<92%) to je veca vjerojatnost da ¢e imati posljedice na
njegov rast i uCenje. Toc¢ne grani¢ne vrijednosti nije lako odrediti. Donju postavku upozorenja na vasem pulsnom oksimetru odredit ¢ete sa
svojim lije¢nikom.

$TO MOZE UTJECATI NA MJERENJE KISIKA?
Sonda mozda nece otkriti puls:

e ako postoji puno kretanja

e ako su noge ili ruke suvise hladne

e ako je sonda suvise labava ili suvise pritegnuta

* ako postoji vrlo jaka svjetlost

e ako je sonda suvise stara ili pomjerena (LED nije nasuprot senzoru)
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Morate biti pouceni kako primijeniti sondu ispravno i kako pribaviti i procitati odgovarajuce mjere.
STO UCINITI KADA MONITOR UKUUCI UPOZORENJE?

Monitori mogu oglasiti upozorenje kada je razina kisika niska, ili mogu dati lazno upozorenje, sto znaci da razina kisika nije to¢no izmjerena.
Korisno je nauciti kako to razlikovati, primjerice, ispitujuci postoji li odgovarajuce otkrivanje pulsa.

Ako se upozorenje oglasi zbog loSeg otkrivanja pulsa, provjerite sondu ili je ponovno postavite. Ako se upozorenje iskljuci, a vrijednosti
prikazane na monitoru se vrate u normalu, to znaci da je uzbuna bila lazna.

Ako niste sigurni ili osoba ne izgleda dobro na bilo koji nacin, trebali biste reagirati kao da je razina kisika doista niska. Provjerite da li se prsa
pomicu i da li osoba reagira. To moze znaciti ili da postoji problem s disanjem ili kardio-respiratorni arest: vidi odjeljak Hitni slucajevi.

IMA LI KAKVIH RIZIKA OD NADZORA KISIKA?

Morate znati kako brinuti o kozZi kako bi se izbjegla oSteéenja. SuviSe jako pricvrséena sonda moze utjecati na opskrbu krvi ili izazvati pojavu
opeklina na kozi.

$T0 SE JO§ MOZE NADZIRATI?

Jos jedan znak neadekvatnog disanja je visoka razina ugljikovog dioksida (CO,), otpadnog plina kojeg izdiSemo. Kada disanje nije odgovarajuce,
ugljikov dioksid moZe narasti i uzrokovati pospanost ili komu. Postoje dva nacina za mjerenje CO,

* mjerenje ugljikovog dioksida u zraku koji je izdahnut iz nosa ili traheostomije (zavrsni plimni CO,), ili

e pomocu zagrijane sonde postavljene na kozZi (transkutano CO,)

Kod oboljelih se ugljikov dioksid obi¢no mjeri u bolnici ili tijekom ispitivanja spavanja. Neki pacijenti imaju svoje monitore ugljikovog dioksida za
uporabu kod kuée. Ponekad se oni mogu koristiti kao uputa za izmjene u postavkama respiratora.

Pulsni oksimetri i drugi uredaji takoder mjere otkucaje srca. Postoji Sirok raspon normalnih otkucaja srca, koji se razlikuju s dobi. Odluku o
donjoj granici upozorenja obi¢no ¢ete donijeti sa svojim lije¢nikom.
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Najmanje Sto moraju imati pacijenti oboljeli od CHS-a jeste kuc¢ni pulsni oksimetar. Nadzor se mora provoditi tijekom spavanja i svaki puta kada
je osoba sama.
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14. USLUGE | PRACENJE

KAKVA JE POMOC | PODRSKA DOSTUPNA ZA NJEGU BOLESNIKA KOD KUCE?

Vecina roditelja uspijeva brinuti o svojoj djeci kod kuce, bilo da to ¢ine sami ili uz pomo¢ njegovatelja ili patronaznih sestara koje borave u kudi
tijekom nodi. Odluka o njegovateljima u kuci ovisi o Zeljama roditelja, ozbiljnosti stanja djeteta i povezanih problema, kao i od jednostavnosti
dobivanja sredstava za pla¢anje no¢nih njegovatelja.

Odrasli oboljeli od CHS-a obi¢no imaju koristi od prisustva rodaka, partnera ili prijatelja kod kuée, osobito nocu.
KOJA JE OPREMA POTREBNA KOD KUCE?

Pacijentima treba pratiti kisik tijekom spavanja, dok su joS uvijek vrlo mladi, kad tonu u san, i posebice ako su bez nadzora. Neke obitelji
takoder imaju kuéni monitor za nadzor ugljikovog dioksida kako bi osigurale odgovarajucu ventilaciju, prepoznale kada je pacijentu losije i
omogucile prilagodbe u postavkama respiratora. Vecina pacijenata ima dva respiratora i rezervni sustav napajanja. UnatoC svoj opremi,
moguce je da obitelj organizira odmor u inozemstvu.

Pulsni oksimetar i monitor ugljikovog dioksida
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S$TO SE DOGADA PRIJE NO $TO PRVI PUTA BUDEMO OTPUSTENI IZ BOLNICE?

Da biste se mogli brinuti o bolesniku kod kuée, morati ¢ete organizirati niz stvari. Najbolje je da to ucini stru¢ni zdravstveni djelatnik koji ¢e
suradivati s vama u koordiniranju svim potrebnim uslugama. Prije izlaska iz bolnice, treba dovrsiti sljedeée aktivnosti:

e poruditi i kupiti opremu

* instalirati kisik

* uposliti dodatne njegovatelje

* poduciti roditelje, obitelj i njegovatelje da:
- koriste respirator

koriste opremu za nadzor

brinu o traheostomiji (ako postoji)

daju umjetno disanje

*  modificirati dom, ako je potrebno

e jzvrsiti prijenos odgovornosti za skrb na zajednicu/kucni tim za njegu
* podnijeti zahtjev za dostupnu financijsku potporu

* napraviti planove za djelovanje u hitnim slu¢ajevima

* napraviti planove zajednickog djelovanja i odlazaka u bolnicu

Mnogo od ovoga se mora pregledavati u redovitim razmacima (na primjer, u pocetku svakih nekoliko mjeseci i potom na godisnjoj razini), a to
se najbolje postize uz pomoc stru¢nog zdravstvenog djelatnika, kao $to je klinicka medicinska sestra specijalist ili voditelj tima socijalne skrbi.

HOCEMO LI SE MORATI VRATITI U BOLNICU?
To ce biti potrebno zbog sljedecih razloga:

e u hitnim slucajevima, vidjeti zaseban odjeljak
e zaredovite preglede — vidjeti dolje
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KAKVO REDOVITO PRACENJE JE POTREBNO PACENTU S CHS-om?

Pacijenti s CHS-om imaju redovite kontrole kako bi se provjerio niz pitanja. O tocnim vremenskim razdobljima kontrola odlucit ¢e obitelj u
suradnji s lijecnikom. Bit Ce potreban pregled sljedeceg:

* ocijeniti adekvatnost ventilacije. Razdoblje ce ovisiti o dobi, teZini stanja i centru

* provjeriti masku, traheostomiju ili elektrostimulaciju freni¢nog zZivca

e utvrditi postoje li znacajni disni problemi, kao $to su infekcije u prsnom kosu (koje ukazuju ili na nedovoljnu ventilaciju ili na druge
pluéne probleme)

e provjeriti rast i uenje

e procijeniti bilo koje dodatne probleme i

* provjeriti jesu li sve potrebe za njegom ispunjene.

Roditeljima se obicno moze pomodi dodjeljivanjem mjesnog koordinatora za nadzor njege, kao i odrzavanjem redovitih multidisciplinarnih
sastanaka za ocjenu paketa njege koji je organiziran za obitelj.

Ko NAM STRUENJACI MOGU POMOCI?

* Specijalist za ocjenu CCHS-a (koji moZe biti jedan od sljedeca dva)

* Specijalist za ventilaciju, npr. respiratornu, konzultant za anesteziju ili intenzivnu njegu.

* LijecCnik ili pedijatar za djecu koji ¢e pratiti razvoj i nositi se s bilo kojim neuroloskim problemima
* Tehnicari za izu€avanje spavanja

e Medicinska sestra specijalist za koordiniranje njege

e Terapeuti, kao Sto su fizioterapeuti, terapeuti za jezik i govorenje (SALT)

* Socijalna skrb/usluge koje pomazu u kucnoj njezi i financijskoj potpori

* Psiholozi/savjetnici
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15. SVAKODNEVNI ZIVOT

$T0 0SOBE S CHS-OM MORAIJU NOSITI SA SOBOM?

Vecina djece i odraslih koji trebaju ventilaciju samo no¢u nema potrebe da tijekom dana nosi bilo kakvu opremu, osim Sto trebaju brinuti o
traheostomiji: tj. o promjeni usisne cijevi i cijevi za hitne situacije. Kod dojencadi i male djece koja jos uvijek drijemaju tijekom dana, ili onih koji
trebaju ventilaciju tijekom dijela dana, osoba treba imati svoj respirator, cijevi (i masku za lice, ako je primjenjivo) i samonapuhavajuci balon.
Kada se koristi, takoder ¢e biti potreban sustav za nadzor pacijenta, tj. pulsni oksimetar.

Pacijenti mogu Zeljeti da nose karticu s ‘identifikacijom bolesti‘, ‘putovnicu pacijenta’ ili popis brojeva za hitne slucajeve, ili mogu nositi
narukvicu s lije¢ni¢kim upozorenjem u slucaju izvanrednih situacija.

JESU LI ODREDENI NACINI PRIJEVOZA SIGURNIJI ILI NESIGURNI ZA OSOBE S CHS-oMm?

Osobe s CHS-om mogu putovati na bilo koji na¢in. Medutim, neke pripreme je potrebno provesti prije poduzimanja dugih letova, ukljucujudi i
kontakt sa zrakoplovnom tvrtkom ako je vjerojatno da ¢ée ventilacija biti potrebna. Vecina odraslih i djece ima nizu razinu kisika tijekom
komercijalnih zrakoplovnih letova, $to je slucaj i kod osoba s CHS-om. Neizvjesno je hode li osoba s CHS-om trebati kisik, ali pulsna oksimetrija
se moze primijeniti tijekom leta i, ako je planirano, ventilacija, ako SpO2 padne ispod npr. 90%.

TREBAJU LI DIECA S CHS-OM DODATNU POMOC U SKOLI?

Postoji veca vjerojatnost da ¢e osobe s CHS-om imati posebne obrazovne potrebe. Njih treba procijeniti prije pocetka redovitog Skolovanja i
potom u odredenim razmacima. Djeca ne trebaju biti u nepovoljnom polozaju ako imaju bilo kakve posebne potrebe, npr. uslijed disleksije ili
kratke koncentracije.

Sve Skolsko osoblje koje dolazi u dodir s djetetom s CHS-om treba biti svjesno situacije, osobito u odnosu na potrebu za hitnim ¢iS¢enjem disnih
putova ili potpomognutim disanjem, npr. tijekom smanjene razine svijesti. Dodatno osoblje ili obuka za osoblje mozZe biti potrebno za mladu
djecu s traheostomijom.
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MOGU LI SE OBOLJELI OD CHS-A BAVITI SPORTOM?

Osobe s CHS-om trebaju izbjegavati ronjenje, jer ozbiljno niska razina kisika moZze za posljedicu imati gubitak svijesti, ali da osoba ne bude
svjesna nastanka takvog stanja. Tijekom plivanja, osobe s CHS-om treba pazljivo da nadzire njegovatelj svjestan njihovog stanja i opasnosti koju
predstavlja niska razina kisika i izmijenjena svijest.

Neki oboljeli od CHS-a, posebice oni koji imaju odredene simptome, trebaju posebnu procjenu njihove tolerancije na vjezbe kako bi se odredilo
u koje aktivnosti mogu biti ukljuceni.

POSTOJE LI DRUGE MJERE KOJE TREBA PODUZETI ZA PACUJENTA S CHS-0m?

Oboljeli od CHS-a su u narocitoj opasnosti ako imaju infekciju donjih disSnih organa, jer to mozZe negativno utjecati na njihov disni pogon i sniziti
razinu kisika. 1zloZzenost duhanskom dimu usko je povezana s povecanim stopama respiratornih infekcija, stoga se preporucaju mjere koje
isklju€uju dim iz okolisa djece s CHS-om.

MoGU LI 0SOBE S CHS-OM UzZIMATI LIJEKOVE KAO |1 OBICNO?

Lijekovi s u€inkom ’sedativa‘ treba izbjegavati, jer oni mogu dodatno otezati disanje. U svakom slucaju, potpomognutu ventilaciju treba uzeti u
obzir i planirati. Alkohol predstavlja posebnu opasnost zbog drustvene uporabe ovog sedativa.
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16. POSTATI NEOVISAN

MORAJU LI OBOUELI OD CHS-A IMATI NEKOGA U BLIZINI DOK SPAVAJU?

Oboljeli od CHS-a trebaju imati neki sustav pomocu kojega se moze manipulirati njihovim poloZajem spavanja, diSnim putovima ili postavkama
respiratora u slucaju upozorenja, ili pulsni oksimetar ili respirator. Takav sustav treba upozoriti njegovatelja, roditelja ili partnera, ili probuditi
osobu. Blizina njegovatelja, roditelja ili partnera koji ¢e reagirati ovisit ¢e o izgledu doma i koriStenju elektronickog nadzora, interfona ili
monitora.

MoGU LI 0BOLJELI oD CHS-A voziTI?
Nema razloga zasto oboljeli od CHS-a ne mozZe voziti.
MoGU LI OBOLJELI OD CHS-A RADITI?

Oboljeli od CHS-a mogu poduzeti bilo kakav rad sukladno njihovim sposobnostima. Kao i kod djeteta u Skoli, poslodavac bi trebao biti svjestan
zdravstvenog stanja, tako da odgovarajuce intervencije mogu biti poduzete u slucaju izvanrednih situacija.

MoOGU LI 0BOLJELI OD CHS-A PITI ALKOHOL?
Utvrdeno je da je alkohol vezan uz iznenadnu smrt oboljelih od CHS-a, a to bi znacilo da oni trebaju rijetko, ako uopce trebaju piti.

Alkohol je opasan za pacijente pogodene CHS-om i postoje zabiljezeni smrtni sluajevi u ovoj populaciji za koje se pretpostavlja da su izazvani
alkoholom: tinejdZeri su posebno u opasnosti jer oni najcesée piju alkohol bez odgovarajuce svijesti o posljedicama. Takoder male kolic¢ine
mogu izazvati spavanje i respiratorni arest. Prijatelji takoder moraju biti svjesni dijagnoze CHS-a i potrebe za mehanickom ventilacijom u
slucaju spavanja tako da oni mogu pomodci. Vrlo je vazno da pacijenti pogodeni CHS-om izbjegavaju koristenje alkohola u svakom slucaju.

MoGu LI 0BOLELI OD CHS-A PUSITI?
Pusenje bilo koje vrste ne preporuca se u CHS-u i svim drugim stanjima koja utjecu na disanje i pluca.
MOGU LI 0BOLJELI OD CHS-A IMATI SPOLNE ODNOSE?

Mogu i mogu biti trudni i imati vlastitu djecu.
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MOGU LI OBOLJELI OD CHS-A IMATI DJECU?

Mogu, premda se obi¢no prije trudnoce trebaju savjetovati s lijecnikom struénjakom za genetiku, kako bi saznali o opasnostima da njihovo
dijete takoder bude pogodeno CHS-om. Ako je trudna, majka s CHS-om treba imati vece pracenje svoga stanja.
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17. ANESTEZIJA, LUEKOVI | CJEPLJENJE
JE LI MOGUCE 1ZVESTI OPCU ANESTEZIJU KOD PACIENTA S CHS-0M?

Jeste, oboljeli od CHS-a mozZe imati opcu ili lokalnu anesteziju. Specifican nadzor ¢ée biti potreban od strane anesteziologa kako bi se isplanirala
njega prije, za vrijeme i nakon zahvata. Osobito je vazno nadzirati primjerenost disanja prije i nakon anestezije.

JE LI MOGUCE 1ZVESTI LOKALNU ANESTEZIJU KOD PACIJENTA S CHS-oM?

Lokalna anestezija moZe biti izvedena normalno, kao sto ¢e biti u¢injeno, primjerice, u stomatoloskim zahvatima i manjim postupcima u hitnoj
sluzbi. Lije¢nik, zubar ili medicinska sestra moraju biti informirani o CHS-u kako bi se izbjeglo koristenje odredenih anestetickih lijekova kao sto
su dusikov oksid (anesteticki plin) ili sedativi.

POSTOJE LI LUEKOVI KOJI SE MORAJU IZBJEGAVATI?

U medicinskoj literaturi zabiljeZzeni su Stetni dogadaji s uporabom propofola za anesteticke postupke kod oboljelih od CHS-a. Propofol je
intravenski anestetik koji se obicno koristi u operacijskoj sali za anesteziju. Ovaj lijek moZe izazvati probleme sa sréanim ritmom, pogotovo jer
uzrokuje prekomjerno usporavanje otkucaja srca i stoga ga treba izbjegavati.

POSTOJE LI POSEBNA ISPITIVANJA KOJE JE POTREBNO PROVESTI PRIJE ANESTEZIJE?

Oboljeli od CHS-a trebaju slijediti sve postupke potrebne drugim pacijentima, ukljucujuéi i detaljnu procjenu prije anestezije. To bi trebalo
pomoci anesteziologu da utvrdi nacin i postavke koriStene mehanicke ventilacije, vrstu traheostomijske cijevi ili model maske. Anesteziolog
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takoder treba razumjeti da li drugi aspekti autonomnog sustava mogu predstavljati problem, ukljucujudi i sréani ritam, krvni tlak, cirkulaciju i
tjelesnu temperaturu. MoZe biti potrebno provesti EKG ili 48-72 satno EKG snimanje (holter) kako bi se otkrila prisutnost poremecaja sréanog
ritma.

JE LI POTREBNO ODABRATI ODREDENU BOLNICU ZA ANESTEZIJE KOD PACIJENATA S CHS-om?

Opca anestezija (gdje se pacijent uspavljuje) treba biti izvedena od strane kirurga i anesteziologa koji su navikli rjeSavati sloZenije poremecaje u
kontroli disanja i autonomnog Ziv€anog sustava tijela. Osim toga, bitno je da postoji soba za oporavak, gdje se pacijent moZe pomno pratiti dok
se postupno budi iz anestezije. Tijekom tog perioda, pacijent se moze vratiti na koristenje vlastite vrste mehanicke ventilacije i prestati s time
tek nakon Sto se potpuno probudi. PoZeljno je odabrati bolnicu gdje je osoblje ve¢ naviklo na lijecenje pacijenata s CHS-om.

KAKVU NJEGU TREBA UZETI U OBZIR ZA RAZDOBLJE NAKON OPERACIJE/ANESTEZIJE?

Nakon anestezije, pacijente pogodene CHS-om treba pratiti u sobi za oporavak s pulsnim oksimetrom
(zasicenje kisikom ili Sp02) i elektrokardiogramom (EKG — sréani ritam). Treba voditi redovite biljeSke o
Sp02, otkucajima srca, disanju, krvnom tlaku, tjelesnoj temperaturi i razini Se¢era u krvi. U idealnim
uvjetima takoder treba pratiti razinu ugljikovog dioksida (CO2). Anesteziolog ¢e odluciti o duljini trajanja
promatranja prije nego $to pacijent moZe biti otpusten iz sobe za oporavak. To mozZe potrajati nekoliko
sati — duZe razdoblje obi¢no ¢e znaciti prebacivanje u jedinicu visoke ovisnosti ili jedinicu intenzivne njege.

JE LI MOGUCE POSLATI DOMA PACIJENTA ISTOG DANA KADA JE PROVEDEN ZAHVAT S OPCOM ANESTEZIJOM?

lako je to moguce ako se pacijent u potpunosti probudio i sva promatranja su provedena normalno, mozZda je bolje promatrati pacijenta u
bolnici u trajanju od najmanje 24 sata.

KAKVO PRACENJE TREBA VRSITI NAKON PREMEDIKACIJE?

Premedikacija je lijek koji se daje pacijentima prije operacije/anestezije. Sedativni lijek nikad ne treba koristiti osim ako pacijent nije potpuno
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ventiliran. Ako je dana premedikacija, pacijenta ne treba ostaviti samog. Kvalificirana medicinska sestra ili anesteziolog trebaju ostati u blizini
pacijenta i poceti pratiti SpO2 i CO2. Pacijentov vlastiti mehanicki respirator mora biti dostupan i moZe biti pokrenut ako se razine kisika i
ugljikovog dioksida po¢nu mijenjati od normalnih vrijednosti.

STO TREBA PRATITI TIEKOM OPCE ANESTEZIJE?

Nekakav specificni nadzor uvijek treba biti na raspolaganju za pacijente s CHS-om, ukljucujuéi: SpO2 (zasi¢enje na
pulsnom oksimetru); otkucaje srca i EKG (elektrokardiogram); CO, (zavrsni plimni ili transkutani); neinvazivni sustavni
krvni tlak (KT); i tjelesnu temperatura (T °). Dodatni nadzor je potreban za sloZenije i invazivne zahvate.

Sog90t®

STO TREBA PRATITI NAKON OPCE ANESTEZIJE?

B
'‘®

Sva pracenja treba provoditi tijekom razdoblja oporavka dok pacijent ne bude potpuno budan ili se ne vrati na svoju uobicajenu ventilaciju.
Potrebu za dodatnim pracenjem ovisi o stanju pacijenta i prirodi zahvata, te ¢e o tome odluciti anesteziolog.

JE LI MOGUCE KORISTITI PACIJENTOV VLASTITI RESPIRATOR TIJEKOM PREMEDIKACIJE | ZA VRIJEME OPORAVKA OD OPCE ANESTEZIJE?

Od pacijenata s CHS-om obic¢no ¢e biti zatrazeno da donesu svoju opremu kako bi im bila dostupna. Moguce je da ¢e prilikom promjene sa
anestezije do potpunog oporavka oprema koja se koristi doma biti korisna i potrebna. Tijekom operacije/postupka koristi se druga vrsta
respiratora.

JE LI MOGUCE ZAMIJENITI TRAHEOSTOMISKU CIJEV TIJEKOM POSTUPKA?

Cesto traheostomijske cijevi bez balona ne stoje dobro i oteZavaju mehani¢ku ventilaciju u opéoj anesteziji. Moguée je da ¢e anesteziolog morati
promijeniti cijev i u opcoj anesteziji koristiti cijev s balonom. Cijev bez balona mozZe biti ponovno postavljena kada se pacijent probudi.

IMA LI KAKVIH PROBLEMA S UZIMANJEM LUJEKOVA?

Sedativne lijekove opcenito ne bi trebalo koristiti kod CHS-a izuzev ako ih izricito ne propise klini¢ar s iskustvom u upravljanju CHS-om i uz
dostupno praéenje kapaciteta za pokretanje ventilacije. Vec¢ina drugih lijekova koji se koriste kod djece na dnevnoj bazi mogu se koristiti, ali
ako postoji nesigurnost, provjerite sa svojim glavnim lije¢nikom za CHS.

Centralni hipoventilacijski sindrom — KnjiZica sa informacijama za pacijente i njegovatelje — uredio EUCHS Consortium — 1. izdanje 2012. — stranica 51



TREBAJU LI DJECA S CHS-OM PRIMITI UOBICAJENO CJEPIVA | JESU LI POTREBNA NEKA DODATNA?

Da — treba dati sva uobicajena cjepiva. Postoje dodatna cjepiva koja se mogu dati, npr. godiSnje cjepivo protiv gripe kako bi se smanijio rizik od

respiratornih infekcija prouzrocenih gripom, i pneumokokno polisaharidno cjepivo koje pomaZe u zastiti od nekih vrsta bakterijske
(pneumokoka) upale pluda.

Palivizumab je tijek mjesecnih injekcija protutijela protiv respiratornog sincicijskog virusa (RSV), virusa koji izaziva infekciju prsnog kosa u prvoj

ili drugoj godini Zivota i moZe postati ozbiljan problem kod djeteta s dugoro¢nom ventilacijom. Palivizumab treba uzeti u obzir na pocCetku RSV
sezone kod djece koja su na dugoroc¢noj ventilaciji i imaju manje od 24 mjeseca.
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18. HITNA STANJA — KAKO PREPOZNATI | REAGIRATI

KOJE VRSTE HITNIH STANJA SE MOGU POJAVITI?

Oboljeli od CHS-a su u vecoj opasnosti od drugih i mogu doZivjeti brojna hitna stanja zbog svoje situacije i lijeCenja koje im je potrebno. Svijest
o tome i u€inkovita ventilacija smanjit ¢e vjerojatnost nastanka tih stanja. Rano prepoznavanje pogorsanja moze smanjiti mogucu Stetu.

Glavne opasnosti su problemi s disanjem i kardiorespiratorni arest uslijed:

. problema s diSnim putovima i traheostomijom

. epizoda nesvjestice ili kolapsa (sinkopa)

. epizoda zadrzavanja daha (kod male djece)

. napadaja (konvulzije ili gréevi)

. prestanka rada opreme, zbog nestanka struje ili tehni¢kog kvara respiratora

KAKO MOGU PREPOZNATI PROBLEME S DISANJEM?
Buduci da je disanje Zivotna funkcija i da je osnovni problem za oboljele od CHS-a, iznimno je vazno znati kako prepoznati probleme s disanjem.

Kod ljudi bez CHS-a, poteskoce s disanjem se osjecaju kao nelagoda u disanju, stezanje u prsima ili nedostatak daha (vidi sliku)
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Recesija prsnog kosa ne mora se uvijek pokazati kod oboljelih od CHS-a

Kod CHS-a ti osjecaji se ne moraju pojaviti ili se mogu pojaviti kasnije tijekom bolesti. Stoga oslanjanje na ove simptome nije moguce. Isto tako,
zdravstveni stru¢njaci ne mogu se osloniti na uobi¢ajene znakove respiratornog distresa i tako ustanoviti tesko¢e s disanjem, kao $to su:
ubrzano disanje (tahipneja), uvlacenje prsnog kosa (recesija), crvenilo nosnica, cudni zvukovi tijekom disanja i koristenje dodatnih misi¢a za
disanje.

Kod CHS-a, najkorisniji pokazatelji problema s disanjem su:

¢ blijeda, siva ili plava boja

* Znojenje

e prekomjeran umor

¢ bilo kakvi neobicni osjecaji tijekom disanja
e pad razine kisika u krvi

e porast razine ugljikovog dioksida

Vazno je imati pulsni oksimetar (monitor zasi¢enja; normalno Sp0O2 = 95-100%) + monitor ugljikovog dioksida koji treba biti dostupan za
koriStenje u slucaju respiracijske bolesti (Cak i prehlade) ili bilo kojih respiracijskih simptoma.
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KAKO SE MOGU NOSITI S PROBLEMIMA S DISANJEM?

Ako oboljeli od CHS-a ima gore navedene simptome ili rezultati mjerenja kisika ili ugljikovog dioksida nisu dobri, slijedite plan za hitna stanja
koji ste dobili ili se obratite svom lije¢niku.

e N

7 skl

Opasno je davati dodatni kisik oboljelom od CHS-a koji diSe samostalno, bez potpomognute ventilacije, jer se time ne lijei otezano disanje
(kako je prikazano porastom ugljikovog dioksida). U stvari, davanje samo kisika moZe jo$ viSe oteZati disanje, jer se time omogucuje porast
razine ugljikovog dioksida nakon cega slijedi koma. Ako se daje kisik, ucinkovita ventilacija treba uvijek biti dostupna i treba pratiti razinu
ugljikovog dioksida.

Ako je osoba prestala disati i ne pokazuje znakove Zivota, morate obaviti kardiopulmonalnu reanimaciju (takoder poznatu kao osnovno
odrzavanje Zivota — OOZ — ili usta na usta) i pozvati hitnu medicinsku pomo¢. Zdravstveni djelatnici ¢e vam pokazati kako izvesti 00Z $to
trebate vjezbati na lutki.

KAKO RIESAVATI PROBLEME S DISNIM PUTOVIMA (TRAHEOSTOMIJA)?

Ako osoba ima traheostomiju, zdravstveni djelatnici ¢e vam pokazati kako rjeSavati probleme s njom, ukljucujudi i Sto uciniti ako se premjesti ili
zacepi. Ako imate traheostomiju, postoje izmjene u odnosu na uobi¢ajeno O0Z i zdravstveni djelatnici ¢e vas nautiti tome.

KAKO REAGIRATI U SLUCAJU GUBITKA SVIJESTI ILI NAPADAJA?

lako su ¢es¢i kod oboljelih od CHS-a, u pocetku treba postupiti na slican nacin kao i kod drugih
pojedinaca. Osim toga, vazno je osigurati da osoba ili diSe na odgovaraju¢i nacin ili da bude
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ventilirana. Uobicajena prva pomo¢ podrazumijeva da osoba legne i bude slobodna od svih okolnih opasnosti, pri ¢emu disni putovi trebaju biti
slobodni, primjerice, primjenom poloZaja za oporavak.

PoloZaj za oporavak

Ako je disanje neadekvatno, Sto se oCituje po prsima koja se ne pokrecu ili se slabo pokrecu, ili po plavoj boji usana, jezika i desni, tada se mora
dati potpomognuta ventilacija. Ako respirator nije odmah dostupan, koristite druge nacine davanja ventilacije, kao Sto su:

e samonapuhavajudi balon
* napuhavanje pluca usta na usta ili usta na traheostomiju

U pokusaju da se probudi osoba takoder se moZe povecati ventilacija.

Samonapuhavajudi balon za umjetno disanje B g f

KAKO SE MOGU NOSITI S EPIZODAMA ZADRZAVANJA DAHA?

To je uobicajeno kod male djece i Cesto slijedi nakon neugodnog okidaca, kao Sto su bol, strah ili ljutnja. Vecina traje kratko i oporavak je
moguc bez lijeCenja. Medutim, neka djeca imaju pad kisika Sto uzrokuje pojavu plavih usana (cijanozu) ili usporavanje otkucaja srca; to moze
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dovesti do gubitka svijesti. Pruza se jednostavna prva pomoc¢, kao Sto je sprjeCavanje ozljedivanja pacijenta na predmete pored njih. Ako je
disanje neadekvatno, treba uraditi napuhavanje plu¢a (kao u osnovnom odrzavanju Zivota ili CPR-u).

Plava boja (cijanoza) uslijed zadrZavanja daha s izvijanjem leda

STO SE ZBIVA AKO OPREMA PRESTANE RADITI?

Opremu trebate redovito servisirati kako bi umanijili $anse da neocekivano prestane raditi. Cak i tada morate biti spremni na moguénost da
oprema ponekad prestane raditi unatoc najboljoj njezi.

Vecina opreme koristi mreznu struju i ako se napajanje prekine, idealno bi bilo da svaki uredaj moze koristiti bateriju. To ¢e ukljucivati:

* respirator
e pulsni oksimetar (monitor zasi¢enja)
e usis (za traheostomiju)

U slucaju da se baterija isprazni, vazno je imati neki nacin napuhavanja pluéa ili mehani¢koga usisa. Samonapuhavajuéi balon je od
neprocjenjive vrijednosti.

Prekid rada druge opreme rjesava se posjedovanjem drugog uredaja ili 24-satnim pristupom tehnicaru. Vas lijecnik ¢e o tome razgovarati s
vama.

Ako mislite da postoje i druga hitna stanja koja se mogu pojaviti, razgovarajte o tome sa svojim lije€nikom, jer je najbolje za vas i vaSe dijete biti
pripremljeni za takve dogadaje.
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$TO UCINITI 1 $TO NE UCINITI

Osobe oboljele od CHS-a trebaju izbjegavati sedativne lijekove, ukljuCujuci i premedikaciju prije kirurskog zahvata, osim ako nije planirana
ventilacija.

Odrasli i mladi ljudi trebaju smanjiti unos alkohola, jer je njegovo koristenje je povezana s iznenadnom smrcu.

Osobe ne mogu osjetiti nedostatak zraka i gusenje, te ih treba strogo nadzirati tijekom plivanja. Savjetuje im se da ne poduzimaju ronjenje.
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19. CHS 1 mOzAK

ZASTO BI PACUENT S CHS-OM MOGAO IMATI NEUROLOSKE PROBLEME?

CHS je genetska nepravilnost prisutna od ranih stadija Zivota fetusa koja utjece na razvoj autonomnog Zivéanog sustava (AZS). AZS kontrolira

automatske funkcije poput disanja, cirkulacije, srcanog ritma, rada crijeva, tjelesne temperature, znojenja i tako dalje, i usko je povezan s
aktivnoS¢u mozga.

Glavna nepravilnost kod CHS-a ukljucuje smanjenu sposobnost reagiranja na promjene razine kisika i ugljikovog dioksida u krvi promjenom
ventilacije. Zato razina kisika u krvi moze pasti, a razina ugljikovog dioksida porasti, uz Stetne ucinke na mozak i srce. Neki pogodeni pojedinci
mogu pokazati dokaze drugih problema koji utjeCu na mozak i razvoj koji nisu nuzno vezani uz akutne hipoksemijske epizode i mogu biti izravna
posljedica primarnog neuroloskog problema vezanog uz CHS.
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$T0 SU NAPADAJI?

Napadaji su simptomi mozdanih problema. Oni se mogu dogoditi zbog naglih, abnormalno prekomjernih ili sinkronih aktivnosti neurona u
mozgu.

KAKO ONI 1ZGLEDAJU?

Napadaji mogu izazvati nehoti¢ne promjene u pokretima ili funkcijama tijela, osjecajima, svijesti ili ponasanju. Oni su Cesto vezani uz iznenadne
i nehoti¢ne kontrakcije skupina misic¢a i gubitak svijesti.

Napadaji mogu biti izazvani akutnim hipoksemijskim epizodama ili se kod nekih pogodenih pojedinaca mogu javiti bez razloga.

Optimalna oksigenacija i ventilacija kod oboljelih od CHS-a smanjuje Sanse za hipoksemijske epizode, ali ipak kod pojedinaca s tezim oblicima
CHS-a napadaji mogu dovesti do poremecaja koji izaziva trajne napadaje koji zahtijevaju antikonvulzivnu profilaksu.

NEUROKOGNITIVNI RAZVOJ KOD DJECE S CHS-om
HOCE LI SE MOJE DIJETE RAZVIJATI NORMALNO?

Djeca s CHS-om uglavnom zbog svojih mentalnih sposobnosti spadaju skupinu koja sporo uci, uspjeh u skoli im je ispod optimalnog i/ili imaju
smanjene intelektualne funkcije. Cini se da je neuropsiholoska funkcija u korelaciji s dobrom ventilacijskom potporom i ozbiljno$éu CCHS-a.

Vecina djece s CHS-om pohada redovnu nastavu u redovnim skolama. No, neke oboljele osobe imaju znacajne poteskoée u ucenju koje
zahtijevaju posebnu obrazovnu nastavu.

MOZE LI MOJE DUETE POSTICI NORMALNO INTELEKTUALNO FUNKCIONIRANJE?
Normalno intelektualno funkcioniranje izgleda da je vezano uz rano dijagnosticiranje i optimalnu ventilacijsku potporu.

Redovitim i sveobuhvatnim intelektualnim testiranjem moze se prepoznati problem i omoguditi aktivna obrazovna intervencija koja, zajedno s
optimalnim upravljanjem ventilacijom, moze osigurati maksimalne mogucnosti za neurokognitivni razvoj djeteta.

STO JE S PREKRETNICAMA U NJEGOVOM/NJENOM MOTORICKOM RAZVOJU?
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Velika je vjerojatnost da ¢e vase dijete s vremenom postiéi sve prekretnice u motorickom razvoju, ali mnoga dojencad s CHS-om imaju nizi
misi¢ni tonus i/ili kasne u razvoju glavnih motorickih funkcija zbog ¢ega ih treba ukljuciti u razli¢ite neuropsihoterapeutske programe.

STO RECI O RAZVOJU TUMORA NEURALNOG GREBENA?

Stanice neuralnog grebena su prolazne, migracijske stanice koje ée tijekom ranog razvoja fetusa dovesti do stvaranja razli¢itih stanica AZS-a.
Tumori koji imaju podrijetlo s neuralnog grebena Cesto se pojavljuju kod osoba s tezim oblicima CHS-a. Oni mogu nastati s obje strane
kraljeZnice, najcescée u prsimaili trbuhu, ili na nadbubreznim Zlijezdama, odmah iznad bubrega.

Adrenal gland — NadbubreZna Zlijezda
Kidney — Bubreg

Adrenal gland — Nadbubrezna Zlijezda
Cortex — Kora

Medulla — Mozdina

Kidney - Bubreg
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ViD

Oboljeli od CHS-a Cesto imaju teskoce s vidom Sto je odraz neuronske kontrole funkcije oka. Vecina ima uske zjenice koje loSije reagiraju na
svjetlost. Takoder mogu imati strabizam raznih vrsta i stoga problema s uskladivanjem promatranja predmeta koji su im blizu.

SLUH

Neki oboljeli od CHS-a mogu imati problema sa sluhom. Ovo moze biti vezano uz deficite u perifernom ili centralnom zivéanom sustavu slusnih

putova. Vazno je dijagnosticirati sluSne deficite rano u tijeku bolesti i time olaksati pravilan razvoj govora kod djece CHS-om koja bi mogla biti
pod utjecajem potrebe za traheostomijom.

Mnoga dojencad oboljela od CHS-a imaju teskoce s gutanjem. Kako bi se olaksala prehrana, mozda ¢e biti potrebno postaviti gastrostomijsku
cijev u trbuhu. Ona se obi¢no moze ukloniti u starijoj dobi.
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20. CHS I CRUEVA

ZASTO CHS UTIECE NA CRIJEVA?

Zato $to CHS utjece na autonomni Zivéani sustav (AZS) koji kontrolira automatske funkcije poput disanja, cirkulacije, sréanog ritma, aktivnosti
crijeva, tjelesne temperature i znojenja. Stoga se mogu ocekivati problemi s crijevima, srcem i o¢ima. Takoder se ¢eS¢e mogu pojaviti odredeni
tumori.

Ko su NAICESCI POREMECAJI CRIJEVA?

Najéeséi poremecaji crijeva su Hirschsprungova bolest, bolest gastroezofagealnog refluksa i drugi poremecaji motiliteta kao $to su proljev bez
infekcije ili problemi s gutanjem.

$70 JE HIRSCHSPRUNGOVA BOLEST?

Kod oboljelih od CCHS-a moZe se pojaviti i Hirschsprungova bolest. Ovaj probavni poremecaj, koji se naziva i kongenitalni aganglionarni
megakolon, uzrokovan je defektnim Zivcima crijeva. Duljina zahvacena crijeva varira.

Klinicka prezentacija moze biti odgodeni prolaz prve stolice u novorodenceta, prosireni trbuh ili razli¢iti stupnjevi zatvora. Kada je stanje
ozbiljnije, moZe prouzrociti opstrukciju crijeva.

LijeCenje Hirschsprungove bolesti sastoji se od kirurSkog uklanjanja zahvadenog dijela crijeva i spajanja dva preostala kraja normalnog crijeva.
To se obi¢no radi kod odojceta. Povremeno kirurzi moraju provesti kolostomiju, sto znaci dovodenje crijeva na povrsSinu trbuha, a konacni
popravak se Cini kasnije tijekom Zivota.

S$TO JE BOLEST GASTROEZOFAGEALNOG REFLUKSA?

Bolest gastroezofagealnog refluksa (GERB) kod djece s CCHS-om nastaje uslijed nesposobnosti donjeg sfinktera jednjaka, miSica u obliku
prstena koji se steze kako bi sprijeCio prolaz sadrzaja Zeluca natrag gore u jednjak (ezofagus). Ako pregrada izmedu jednjaka i Zeluca nije
dovoljno jaka, Zelucana kiselina i drugi sadrzaja Zeluca prave refluks (tok unatrag). To omogucuje kiselini izazvati zapaljenje jednjaka i grkljana
(glasnica), a ¢ak i dopustiti aspiriranje hrane u pluca.
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Simptomi su promjenjivi; ukljuCuju povracanje koje se ponavlja ili respiratorne simptome kao Sto su kasalj. Pogodeni pojedinci takoder mogu
osjecati bol ukljucujuéi Zgaravicu ili mogu biti razdrazljivi. Lijecenje se provodi lijekovima koji smanjuju proizvodnju kiseline, a ako to nije
ucinkovito, moguca je kirurska intervencija.

$TO SU POREMECAII MOTILITETA?

Neka djeca s CCHS-om pate od poremecaja motiliteta u nedostatku Hirschsprungove bolesti. Hrana obi¢no prolazi kroz probavni trakt uslijed
ritmickih kontrakcija (peristaltika).

Kada postoji poremecaj motiliteta, ove kontrakcije ne pojavljuju na koordiniran nacin. Simptomi, primjerice, mogu biti oteZzano gutanje,
povracanje, mucnina, zatvor i proljev. Vecina ovih simptoma moze se lijeCiti lijekovima, posebnom hranom i vjezbanjem. No, u nekim
slu¢ajevima, npr. ako dijete nije u stanju progutati, potrebno je neko vrijeme koristiti cijev za hranjenje. Vecina djece ée nauciti gutati kad budu
starija.
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21. CHS I SRCE

Ko su NAICESCEI SREANI PROBLEMI U CCHS-u?
Najcesc¢i sréani problemi su aritmije i plu¢na hipertenzija.
$TO sU ARITMUE?

Aritmije su nepravilni otkucaji srca. Najcesée aritmije kod CCHS-a su bradikardije kada se javlja niZza stopa otkucaja srca ili se srce ¢ak zaustavi
tijekom nekoliko sekundi. Ove sréane nepravilnosti mogu biti asimptomatske ili oboljeli mogu imati ponavljane epizode nesvjestice pod
nazivom sinkope (prolazni gubitak svijesti i nemoguénost drzanja tijela popraceno spontanim oporavkom). Ako se ove stanke produljuju, one
mogu dovesti do sréanog zastoja ili ¢ak iznenadne smrti.

KAKO DIJAGNOSTICIRATI ARITMIE? Electiodazs

.
\_""t.
oy

Poremecdaji sr¢anog ritma mogu biti otkriveni duljim elektrokardiografskim (EKG) pra¢enjem u trajanju od 24-72
sata koje se takoder zove Holter monitoring.

43

.- Monitor Holter
‘o Ayl

Monitor Holter

Electrodes — Elektrode
Monitor Holter — Holter monitor
MOGU LI SE TI PROBLEMI LUECITI?

Na temelju Holter monitoringa i simptomima, kardiolog ¢e odluciti o potrebi za lijekovima ili u tezim sluc¢ajevima za elektrostimulatorom srca.
Elektrostimulator je mali uredaj koji se ugraduje ispod koZe. Ima Zice koje analiziraju srcani ritam, a ako je on ispod unaprijed odredene
vrijednosti, preko Zica Salje elektri¢ne signale koji stimuliraju otkucaje srca.
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Figure 2- Dual Chamber Pacemaker

Superior Vena Cava — Gornja Suplja vena

Left Subciavian Vena — Lijeva potkljucna vena

Right Atrium — Desni atrij

Right Ventricle — Desna ventrikula

Tricuspid Valve — Trikuspidni ventil

Figure 2 Dual Chamber Pacemaker — Slika 2 Dvokomorni elektrostimulator srca
STO JE PLUENA HIPERTENZIJA/COR PULMONALE?

Pluéna hipertenzija je visoki krvni tlak u arterijama koje nose krv u pluc¢a kako bi se snabdjela kisikom. Kroni¢no niska razina kisika u krvi ili
visoka razina ugljikovog dioksida uvjetuje stezanje misi¢a u zidovima krvnih Zila Sto uzrokuje porast tlaka krvi u njima, a to je stanje poznato kao
pluéna hipertenzija. Visoki tlak u ovim Zilama uzrokuje teZi rad srca da bi napravilo cirkulaciju krvi kroz pluéa. Ako je tlak previsok, srce ne moze
drzati korak i postaje prosireno, $to je vrsta zatajenja srca poznato kao cor pulmonale.
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Superior vena cava — Gornja Suplja vena
Aorta — Aorta

Left atrium — Lijevi atrij

Right atrium — Desni atrij

Pulmonary artery — Pluc¢na arterija
Inferior vena cava — Donja Suplja vena
Right ventricle — Desna ventrikula

Left ventricle — Lijeva ventrikula
Descending aorta — Silazna aorta

KAKO MOGU PREPOZNATI PLUCNU HIPERTENZIJU?

Blaga pluéna hipertenzija mozZe biti asimptomatska ili izazvati plavkastu obojenost usana i koze, umor i oteZzano disanje. Kada kod oboljelih
nastane cor pulmonale, ti simptomi se pogorsaju, a oboljeli mogu imati oticanje oko gleznjeva i stopala (periferni edem), i oticanje trbuha
(ascites).
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KAKO DIJAGNOSTICIRATI PLUCNU HIPERTENZIJU?

Plu¢nu hipertenziju moZe dijagnosticirati kardiolog pomoéu ehokardiografije (ECHO ili ultrazvuka srca) i EKG-a u
dogovorenim vremenskim razmacima

MOZE LI SE PLUCNA HIPERTENZIJA SPRUECITI ILI LUECITI?

Moze se sprijeciti izbjegavanjem niske razine kisika i visoke razine ugljikovog dioksida u krvi. Stoga treba rano
osigurati optimalne postavke ventilacije.

Kada nastane cor pulmonale, moze se lijeciti razli¢itim opcijama kao Sto su optimiziranje ventilacije kisika i
razliCite vrste lijekova.

JESU LI SVE EPIZODE NESVIESTICE KOD CHS-A PROUZROCENE ARITMIJAMA?

Ne, djeca mogu imati epizode nesvjestice vezane uz ortostatsku hipotenziju, koja se takoder naziva posturalna hipotenzija. To je posljedica
niskog krvnog tlaka koja se dogada kada ustanete. Posturalna hipotenzija takoder moze uciniti da osje¢ate nesvjesticu ili vrtoglavicu, ili
uzrokuje zamagljen vid, te je takoder poznata kao neurokardiogena sinkopa.
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22. CHS I TUMORI

DA LI KOD OBOLJELIH OD CHS-A CESTO NASTAJU TUMORI?

Ne, ali kod nekih oboljelih od CHS-a mogu nastati tumori, koji ne moraju nuzno biti opasni. Od otkri¢ca odredenih promjena u genima oboljelih
od CHS-a, utvrdeno je da nemaiju svi pacijenti visok rizik da ¢e se kod njih ikada razviti tumor neuralnog grebena. PobliZze treba procijeniti one
pacijente sa Sirenjem ponavljaju¢ih mutacija polialanina, sto znaci 20/28 do 20/33, i onih s mutacijama krivog smisla, besmislenim mutacijama
ili pomakom okvira Citanja gena. Za vise informacija molimo pogledajte letak o genetskim nalazima.

Pacijenti s ROHHAD-om imaju vecu vjerojatnost za razvoj tumora.

Stanice koje transformiraju i mogu izgraditi tumore potjecu od stanica Ziv€éanog sustava. Te skupine stanica nazivaju se neuralni greben. Ovi
tumori obi¢no nastaju u ranom djetinjstvu.

KouJi su simpTOMI?

Pacijenti u ranim fazama obi¢no nemaju simptome, a kasnije oCitovanje prvenstveno ovisi o mjestu tumora. U trbuhu, tumorska masa moze
uzrokovati oticanje stomaka ili zatvor ili pak kroni¢ni proljev. U prsima tumor mozZe uzrokovati probleme s disanjem. Pritiskom na kraljezni¢nu
mozdinu, tumor moZe izazvati slabost, a time i nemogucénost stajanja, puzanja ili hodanija, ili probleme s mokrenjem.

KAKO PRONACI TUMORE?

Tumori proizvode tvari koje se mogu nadi u krvi (poput enolaze posebne za neurone) ili u mokradi (kateholamin). Razlicite
metode snimanja takoder mogu biti vrlo korisne.

MOGU LI SE TI TUMORI LUECITI?
Mogu, medutim terapija tumora izvedenih iz neuralnog grebena varira ovisno o njihovoj vrsti, razredu i mjestu.

Cesto je izbor kirurgija i/ili kemoterapija mozZe biti korisna. Terapija ¢e obi¢no biti specifi¢na za bolesnika.
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