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1. UVOD

Genetika, znanost o nasljedivanju i varijabilnosti izmedu zivih bi¢a razvija se od 19.
stolje¢a. Od tada se dogadaju brojne promjene i otkri¢a, a krajem 20. stolje¢a zapoceo je
,2Human Genome Project”, koji je zavrSen u travnju 2003. godine (1). Tim projektom
otkrivena je struktura genoma Covjeka, koji se sastoji od nekodirajucih sljedova i oko 20

tisuca gena (2). Takoder se vise saznalo o predispozicijama za razna zdravstvena stanja.

Genom je ukupni geneticki materijal stanice te zajedno s epigenomom, sveukupnim
epigenetickim modifikacijama stanice utjeCe na normalan razvoj, kao i na razvoj odredenih
medicinskih stanja i bolesti. Medutim, promjene u DNA sekvenci (geneticki poremecaji) ili
epigenomu (epigeneticki poremecaji) ne moraju uvijek imati u¢inak na zdravlje iako odredeni
poremecaji mogu uzrokovati teske bolesti koje zahvacaju pojedinca i/ili ¢lanove njegove

obitelji.

Medicinska genetika je grana medicine koja povezuje geneticke principe i medicinsku
skrb o pacijentu s genetickim poremecajem, ukljucujuéi istrazivanje uzroka i nasljedivanje
genetiCkih poremecaja, odnosno njihovo dijagnosticiranje i lije¢enje (3). S obzirom na njezinu
opsirnost i veliku brzinu otkrivanja novih spoznaja u tom podrucju, sve se viSe naglasava
vaznost redovite i1 cjelozivotne edukacije lije¢nika iz ovog podrucja kako bi svojim
pacijentima omogucili najbolju medicinsku skrb. Smatra se da oko 30 milijuna Europljana

boluje od genetickih bolesti (4).



1.1. Geneticka pismenost

Lijecnici specijalisti medicinske genetike struc¢njaci su koji posjeduju sveobuhvatna i
specifi¢na znanja vezana za geneticke poremecaje i bolesti. Medutim, zbog problema koji
mogu biti uzrokovani genetickim promjenama pacijenti se uglavnom prvo javljaju lije¢nicima
primarne zdravstvene zastite (5) i drugim specijalistima koji ih onda upucuju medicinskim
genetiCarima. Nazalost, istrazivanja pokazuju da lijenici primarne zdravstvene zaStite

najcesce nisu dovoljno upoznati s novim metodama dijagnostike i lijeCenja geneti¢kih bolesti

(6).

Lijecnik prilikom uzimanja anamneze moze prepoznati znakove i simptome koji bi
mogli ukazali na moguénost postojanja geneticke bolesti 1 pacijenta informirati o mogucoj
dijagnostici. Lijecnici u primarnoj zdravstvenoj skrbi i drugi specijalisti poput pedijatara i
ginekologa su svjesni vaznosti genetike, no isto tako svjesni su manjkavosti edukacije u toj
grani medicine (7). Kako bi dijagnostika i lijecenje genetickih bolesti bili Sto ucinkovitiji
vazno je imati educirane lije¢nike unutar drugih specijalizacija koji bi komunicirali sa

specijalistima medicinske genetike.

1.2. Rad medicinskog geneti¢ara

Djelokrug rada lije¢nika specijalista medicinske genetike obuhvada interakciju s
ostalim specijalistima kako bi pacijent bio pravovremeno prepoznat, upuéen na potrebne
dijagnosticke postupke 1 terapiju. Europsko drustvo za humanu genetiku propisuje
kompetencije potrebne za rad medicinskog geneticara, a one su: prepoznavanje pojedinaca ili

obitelji sa stanjima i poremecajima koji su djelomicno ili u potpunosti uzrokovani genetickom



komponentom, utvrdivanje preciznosti klini¢ke dijagnoze i dodatnih klinickih pregleda kako
bi se tocno utvrdila dijagnoza, znanje o izvodljivosti 1 dostupnosti genetickih usluga,
mogucnost informiranja o prirodi bolesti, odredivanje potrebe za genetickim testiranjem,
interpretacija nalaza, savjetovanje, odredivanje rizika za ponovnu pojavu bolesti, znanje o
genetickoj 1 okoliSnoj podlozi Cestih bolesti, informiranje pojedinca ili parova vezano za

reprodukciju i rad unutar granica eticke prakse (8).

U Hrvatskoj specijalizacija medicinske genetike nije joS uvedena, a studenti medicine
imaju u kurikulumu obavezni kolegij Medicinska genetika od akademske godine 2010./2011.
U vecini drzava Europe ne provodi se standardizirani kontinuirani oblik edukacije
zdravstvenih radnika (9). Samo neke drzave su propisale koje je vjeStine potrebno usvojiti,
primjerice Velika Britanija. Cilj je napraviti konsenzus o potrebnim znanjima i vjeStinama

kojima bi se onda potaknuo sli¢an program obrazovanja i u drugim drzavama (10).

1.3. Edukacija zdravstvenih djelatnika

Europsko drustvo za humanu genetiku uocilo je potrebu za edukacijom zdravstvenih
djelatnika o medicinskoj genetici i trenutna inicijativa ukljuuje potporu programima
edukacije u Europskoj uniji i razvoj resursa za e-ucenje (10). Istrazivanja koja su provedena
pokazuju da lijecnici koji nisu specijalisti medicinske genetike smatraju da nisu dovoljno
upoznati s tim podrucjem (7, 11,12), pokazuju zelju za nekim oblikom edukacije (13-17) i

smatrali bi ju korisnom (18,19), a preferirali bi ,,online* edukaciju (14).



1.4. Genetika u pedijatriji

Pedijatrija je grana medicine u ¢ijem je fokusu lijeCenje djeteta. Veliki izazov u
pedijatrijskoj dobi su geneticke bolesti, koje mogu narusavati zdravlje ve¢ od samog rodenja,
a u najtezim slucajevima znatno narusavaju kvalitetu Zivota. Vazno je napomenuti da djeca s
genetiCkim bolestima ne moraju imati i bolesne roditelje, bracu i sestre. Neke od ceSc¢ih
bolesti s kojima se pedijatri susre¢u su cisticna fibroza, fenilketonurija, spinalne miSiéne
atrofije 1 hemofilije kao primjeri genskih bolesti, mikrodelecijski sindromi kao primjeri
strukturnih aberacija kromosoma i sindromi uzrokovani numerickim aberacijama kromosoma,

poput Down, Edwards i Patau sindroma.

U pravilniku o specijalistickom usavrSavanju doktora medicine navedene su
kompetencije potrebne za rad pedijatra. Tokom specijalizacije koja traje pet godina, lijecnik je
duzan usvojiti znanja i vjeStine koje ¢e mu biti potrebne kako bi svom pacijentu omogucio
skrb 1 lijeenje u skladu s novim saznanjima u medicini. U dijelu pravilnika vezanom za
medicinsku genetiku u specijalizaciji iz pedijatrije navode se znanja koja specijalizant mora
imati, a ona su: razumijevanje etiologije nasljednih i prirodenih bolesti, poznavanje ce$¢ih
nasljednih i prirodenih bolesti, poznavanje uzroka ces¢ih deformacija kostiju i zglobova,
poznavanje dijagnostickih metoda u genetici (kariotip, molekularne metode), znanje o
indikacijama za geneticko savjetovanje, kariotipu i genskim analizama, razumijevanje
socijalnih 1 psiholoskih problema vezanih uz nasljedne i prirodene bolesti. Isto tako, vazno je
poznavati moguénost prenatalne dijagnostike nasljednih bolesti, eticke probleme u
medicinskoj genetici, pracenje bolesnika 1 obitelji s nasljednim bolestima, koriStenje
genetickih baza podataka (primjerice OMIM) 1 uzimanje uzoraka za genetiCke analize
(vrijeme uzimanja, nacin transporta). Vjestine i sposobnosti koje su neophodne za rad s
pacijentima su prepoznavanje klini¢ke slike najces¢ih nasljednih i prirodenih bolesti,
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uzimanje anamneze, sastavljanje i interpretacija obiteljskog stabla, osobni stav lijecnika
prema djeci i1 adolescentima s malformacijama i oSteenjima, komunikacija s oboljelim i

procjena rizika ponavljanja bolesti (20).

1.5. Znanje zdravstvenih djelatnika i op¢e populacije

Provedeno je nekoliko istraZivanja u skupini specijalista 1 specijalizanata pedijatrije,
ali su starijeg datuma 1 nisu sveobuhvatna (21-24), ali su zato provedena brojna istrazivanja
koja su ukljucivala ostale zdravstvene djelatnike. Prethodna istrazivanja koja su provedena na
lije€nicima pokazala su da zbog manjka edukacije postoje niske razine znanja o
mogucnostima probira, dijagnostickog testiranja i genetickog informiranja (15,25-27), da nisu
upoznati s pojmom farmakogenomike (28) i etickim problemima, poput obavjeStavanja
pacijentove obitelji o njegovim nalazima (29-31), a imaju veliki interes za edukacijom jer bi
im pomogla u svakodnevnom radu. Osim lije¢nika, medicinske sestre i tehnicari, primalje i
stomatolozi (32-34), roditelji oboljele djece i djeca (35-37) te opca populacija (38-40)

pokazuju Zelju za uenjem o pojedinim genetickim principima i bolestima.

Ovo istrazivanje je osmis$ljeno i provedeno zbog nedostatka znanstvenih podataka o
razini znanja, stavova i ponasanja prema medicinskoj genetici u specijalista i specijalizanata

pedijatrije.
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2. SVRHA RADA

Osnovni cilj ovog istrazivanja bio je ispitati znanja i stavove o medicinskoj genetici u
specijalista 1 specijalizanata pedijatrije u Republici Hrvatskoj, kao i ponaSanje u vlastitoj

praksi te u kojim bi se segmentima medicinske genetike lijecnici htjeli usavrsiti.

Specifi¢ni ciljevi ovog istraZivanja bili su ispitati 1 utvrditi:

1) znanje o ulozi geneti¢kih ¢cimbenika u medicini,

2) znanje o podlozi nastanka odredenih bolesti,

3) znanje o geneti¢kom testiranju,

4) znanje o ulozi lije¢nika specijalista pedijatrije u skrbi pacijenta s genetickom

bolesti,

5) znanje o ulozi genetic¢kih ¢imbenika u pedijatriji,

6) ponasanje u vlastitoj praksi,

7) stavove o genetickom testiranju,

8) znanje i stavove o dodatnoj edukaciji iz medicinske genetike

12



3. ISPITANICI I POSTUPCI

Istrazivanje je provedeno u sklopu Centra za genetiCku edukaciju Medicinskog
fakulteta u Rijeci u sklopu velikog istrazivanja o ispitivanju znanja i stavova prema
medicinskoj genetici u lije¢nika koji nisu specijalisti medicinske genetike u Republici

Hrvatskoj.

3.1. Ispitanici

U istrazivanje su bili ukljuceni specijalisti 1 specijalizanti pedijatrije u Republici
Hrvatskoj koji su u istraZivanju sudjelovali dobrovoljno i anonimno. Ukupan broj ispitanika je
bio 82, a medijan dobi bio je 42,5 (min. 26- max. 70). Zenskih ispitanica bilo je 68 (83 %), a
muskih 14 (17 %). Ispitanici su bili iz sljede¢ih gradova: Rijeka, Zagreb, Crikvenica, Pula,
Novi Vinodolski, Varazdin, Vinkovci, Gospi¢, Osijek, Dubrovnik, Samobor, Split, PozZega,

Bjelovar, Knin, Zadar, Slavonski Brod, Matulji, Velika Gorica i Varazdinske Toplice.

Istrazivanje je odobrilo Eticko povjerenstvo za biomedicinska istrazivanja
Medicinskog fakulteta SveuciliSta u Rijeci 1 bilo je provedeno u skladu s eti¢kim nacelima 1

ljudskim pravima u znanstvenim istrazivanjima.

3.2. Postupci

Ispitanici su ispunjavali online upitnik koji im je bio proslijeden na e-mail adrese u

sijecnju i veljaci 2021. godine. Ukupan broj kontaktiranih lijecnika nije moguce utvrditi jer su

13



pozivi bili slani s e-mail adresa predsjednika drusStava za pedijatre, kao i predstojnika zavoda i

klinika za pedijatriju.

3.3. Upitnik

Za potrebe ovog istrazivanja koriSten je validirani online upitnik “Upitnik o znanju i
stavovima o medicinskoj genetici” (Prilog 1, podaci o validaciji upitnika dostupni su na
osobni zahtjev) s 86 pitanja, od kojih je dio o znanju o ulozi genetic¢kih ¢imbenika u pedijatriji

osmisljen i dodan prema specifi¢nim potrebama za tu skupinu.

Pitanja su podijeljena u pet skupina: opce informacije, znanje, ponasanje u vlastitoj

praksi, stavovi o geneti¢kom testiranju i dodatna edukacija iz medicinske genetike.

Prvi dio upitnika sadrZi osam pitanja te obuhvaca demografske podatke o ispitanicima
kao §to su spol, dob, godina dobivanja specijalizacije, mjesto rada, naziv institucije u kojoj je
ispitanik zaposlen, podaci o prijasnjoj edukaciji iz medicinske genetike, procjeni znanja iz

medicinske genetike i potrebi za edukacijom iz medicinske genetike.

Drugi dio upitnika sadrzi 41 tvrdnju i njime se ispitivalo ukupno znanje lijecnika.

Svaka ispravna tvrdnja nosi jedan bod te su ispitanici mogli maksimalno ostvariti 41 bod.

Bodovane tvrdnje su podijeljene u Cetiri dijela:

1) znanje o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini (10 mogucih bodova),

2) znanje o podlozi nastanka odredenih bolesti (8§ mogucih bodova),

3) znanje o genetickom testiranju (9 mogucih bodova),

14



4) znanje o ulozi genetickih ¢imbenika u pedijatriji (14 mogucih bodova).

Dodatno je ispitano znanje o ulozi lije¢nika specijalista pedijatrije u skrbi pacijenta s

genetickom boleséu, koje nije uvrsteno u bodovanje ukupnog znanja o medicinskoj genetici.

Tre¢i dio upitnika sastoji se od osam pitanja vezanih za ponasanje u vlastitoj praksi, a
od ispitanika se ocekivalo da ocijene prethodnu edukaciju iz medicinske genetike tijekom
studija i specijalizacije, da odgovore postoji li mogucnost da ne prepoznaju dovoljno pacijente
s genetickim poremecajima i §to misle koliki je njihov udio u postotcima, upucuju li redovito

pacijente na geneticko testiranje i napisu broj upucenih pacijenata.

Nadalje, ispitanici su trebali odgovoriti razgovaraju li s pacijentima o genetickim
bolestima, upucuju li ih redovito na farmakogenomsko testiranje i koje su najcesce indikacije

zbog kojih ih upucéuju na geneticko testiranje.

Cetvrti dio upitnika sadrzi 19 izjava o stavovima o genetiCkom testiranju te su
ispitanici na Likertovoj skali procjenjivali vlastito slaganje s tvrdnjama od 1 uopce se ne
slazem, 2 uglavnom se ne slazem, 3 niti se slazem niti se ne slazem, 4 uglavnom se slazem do

5 u potpunosti se slazem.

Peti dio ispituje potrebu ispitanika za daljnjom edukacijom iz podrucja medicinske
genetike. Ispitanici su upitani znaju li pronaéi informacije o odredenoj genetickoj bolesti,
misle li da im treba dodatna edukacija iz medicinske genetike, jesu li voljni sudjelovati u

dodatnom usavr$avanju i u kojem bi se segmentu htjeli usavrsiti.

15



3.4. Statisticka obrada podataka

Za statisticku obradu rezultata koriSten je program MedCalc, inacica 19.6.4. (MedCalc
Software, Mariakerke, Belgija). Dob je prikazana medijanom i rasponom vrijednosti, a ostali
su podaci prikazani medijanom i rasponom izmedu 5. i 95. percentile. Odgovori ispitanika
prikazani su apsolutnim i relativnim frekvencijama, te su razlike izmedu skupina testirane Hi-
kvadrat testom. Razina statistiCke znacajnosti izmedu to¢no i neto¢no odgovorenih pitanja

odredena je na P < 0,050.
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4. REZULTATI

4.1. Opdi podaci

Upitniku je pristupilo 155 lije¢nika, a u potpunosti ga je ispunilo 82 ispitanika,
odnosno 53 %. Godina dobivanja specijalizacije prikazana je u tablici 1. NajviSe je ispitanika
bilo iz Rijeke (36 %) i1 iz Zagreba (20 %). Od ukupnog broja ispitanika, njih 76,8 % navodi da
nije imalo dodatnu edukaciju iz medicinske genetike, a medijan ocjene svojeg znanja iz
medicinske genetike ocjenjuju sa 3 (1-5). Medijan ocjene potrebe za znanjima, vjeStinama i

stavovima iz medicinske genetike je 4 (2-5).

Tablica 1. Podaci o godini dobivanja specijalizacije

Godina dobivanja Broj ispitanika (%)
specijalizacije
Prije 1990. 8 (10,0)
1990.-2000. 18 (22,5)
2000.-2010. 27 (33,7)
Nakon 2010. 27 (33,7)
ukupno 80 (100)
4.2. Znanje
4.2.1. Ukupno znanje

Medijan ukupnog znanja ispitanika je 29 od mogucih 41 (21,2-34).

17



4.2.2. Znanja o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini

Drugim dijelom upitnika ispitivalo se znanje o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u medicini.

Rezultati su prikazani u tablici 2.

Tablica 2. Znanja o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini

Pitanje n (%) n (%) P

toéni neto¢ni
Sve su geneticke bolesti nasljedne 67 (81,7) 15 (18,3) <0,001
Nositelji recesivnih  bolesti uvijek sul51 (62,2) 31 (37,8) 0,027
zdravi.
Genska mutacija koja uzrokuje bolest nef78 (95,1) 4 (4,9) <0,001
mora se uvijek izraziti u fenotipu.
Kromosomske promjene ne moraju se65 (79,3) 17 (20,7) <0,001
uvijek izraziti u fenotipu.
Geneticke bolesti se uvijek manifestiraju{77 (93,9) 5(6,1) <0,001
prenatalno ili pri rodenju.
Malformacija i1 prirodena anomalija nisu71 (86,6) 11(13,4) <0,001
sinonimi.
Vecina bolesti u covjeku uzrokovana je[73 (89,0) 9 (11,0) <0,001
promjenama u jednom genu.
Razli¢ite promjene u jednom genu mogu|71(86,6) 11(13,4) <0,001
uzrokovati vise razlicitih bolesti.
Vecina bolesti uzrokovana je iskljucivol6l (74,4) 21 (25,6) <0,001
okolisnim c¢imbenicima (npr. prehrana i
nacin zivota)
Vecina tumora je nasljedna. 74 (90,2) 8(9,9) <0,001

U ovoj skupini pitanja bilo je mogucée ostvariti 10 bodova odabirom ponudenih
odgovora to¢no/neto¢no nakon svake tvrdnje. Medijan ostvarenih bodova ispitanika je 9
(raspon 5.-95. percentila: 6-10). Kod svih tvrdnji, uofava se statisticki znacajna razlika
(P<0,001) izmedu toc¢no i neto¢no odgovorenih tvrdnji, to jest, veéina ispitanika je znala tocne

odgovore.

18



4.2.3. Znanje o podlozi nastanka odredenih bolesti

Kroz osam pitanja se ispitivalo znanje o podlozi nastanka odredenih bolesti. Odgovori
koji su bili ponudeni su: geneticki ¢imbenici, okolisni cimbenici te kombinacija genetickih i

okolisnih cimbenika. U tablici 3 su prikazani rezultati.

Tablica 3. Znanje o podlozi nastanka odredenih bolesti

Pitanje n (%) n (%) P
tocni netocni

Nasljedni rak dojke i jajnika 63 (76,8) 19 (23,2) <0,001
Spinalna mi$iéna atrofija 76 (92,7) 6 (7,3) <0,001
Klasi¢na obiteljska adenomatozna polipoza |58 (70,7) 24 (29,3) <0,001
Fetalni hidatoinski sindrom 24 (29.,3) 58 (70,7) <0,001
Autizam 68 (82,9) 14 (17,1) <0,001
MiSiéne distrofije 79 (96,3) 33,7 <0,001
Meningomijelokela 46 (56,1) 36 (43,9) 0,269
DiGeorge sindrom 77 (93,9) 5(6,1) <0,001

Bilo je moguce ostvariti maksimalno osam bodova, a medijan ostvarenih bodova je 6
(4-8). Na vecini pitanja ispitanici su znali tocne odgovore. Na pitanju o meningomijelokeli je
43,9 % ponudilo pogresan odgovor, a ¢ak 70,7 % je dalo pogresan odgovor za fetalni

hidatoinski sindrom.
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4.2.4. Znanja o genetickom testiranju

Znanje o genetiCkom testiranju je ispitano kroz devet tvrdnji na koje se moglo

odgovoriti to¢no/neto¢no. U tablici 4 su prikazani rezultati.

Tablica 4. Znanja o genetickom testiranju

Pitanje n (%) n (%) P
tocni neto¢ni

Lijecnik smije naruciti geneticki test za pacijenta bez75 (91,5) |7 (8.5) <0,001

njegova znanja.

Svi geneticki testovi su dijagnosticki. 59 (72,0) |23 (28,0) <0,001

U Republici Hrvatskoj provodi se novorodenacki probin62 (75,6) [20 (24,4)  [<0,001

samo za prirodenu hipotireozu i fenilketonuriju.

Genske bolesti mogu se dijagnosticirati kariotipom. 62 (75,6) [20(24,4) <0,001

Za detekciju genskih i kromosomskih promjena koriste67 (81,7) |15 (18,3)  [<0,001

se iste metode genetickog testiranja.

Farmakogenomika trenutno nije klini¢ki primjenjiva jen63 (76,8) |19 (23,2)  [<0,001

se tek provode znanstvena istrazivanja o utjecaju gena

na metabolizam lijekova.

Pacijent nije obavezan obavijestiti svoju obitelj o svojim70 (85,4) |12 (14,6)  [<0,001

rezultatima genetickog testiranja.

Samo specijalisti medicinske genetike mogu uputiti73 (89,0) (9 (11,0) <0,001

pacijente na geneticko testiranje.

Svaka osoba ima pravo odbiti geneticko testiranje. 79 (96,3) 13 (3,7) <0,001

U ovoj skupini bilo je moguce ostvariti maksimalno 9 bodova. Medijan osvojenih
bodova je bio 8 (4-9). Ova skupina pitanja je ve€inom ispravno rijeSena i kod svih pitanja se
uoCava statisticki znacajna razlika (P<0,001) izmedu broja to¢nih i neto¢nih odgovora.

Ispitanici su na posljednjem pitanju ,Svaka osoba ima pravo odbiti geneticko

testiranje* pokazali izvrsno znanje gdje je 96,3 % ispitanika tocno odgovorilo.
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4.2.5. Znanje o djelokrugu posla lijecnika specijalista pedijatrije u skrbi

pacijenta s geneticCkom boles¢u

Ovim dijelom upitnika se od ispitanika trazilo da odaberu ponudene odgovore za koje
misle da su djelokrug posla lije¢nika specijalista pedijatrije u skrbi pacijenta s genetickom

bolesc¢u. Rezultati su prikazani u tablici 5.

Tablica 5. Znanje o djelokrugu posla lijecnika specijalista pedijatrije u skrbi pacijenta s
genetickom bolescu

Sto spada u djelokrug posla lije¢nika specijalista|n (%) n (%) P
pedijatrije u skrbi pacijenta s genetickom)

boles¢u? DA NE

Prepoznavanje indikacija za geneticko testiranje 78 (95,1) 4 (4,9) < 0,001
Narucivanje genetickih testova za pacijente 40 (48,8) 42 (51,2) 0,825
Razgovaranje s pacijentima o genetiCkom testiranju (69 (84,1) 13 (15,9) < 0,001
Interpretacija nalaza genetickog testiranja 26 (31,7) 56 (68,3) < 0,001
Cjelozivotna skrb za pacijenta 50 (61,0) 32 (39,0) 0,047
Dodatno usavrsavanje iz medicinske genetike 69 (84,1) 13 (15,9) < 0,001

Vise od polovice ispitanika smatra da narucivanje genetickih testova za pacijente nije
u djelokrugu posla lije¢nika specijalista, kao niti interpretacija nalaza genetickog testiranja, a
95,1 % smatra da je njihov posao prepoznavanje indikacija za geneti¢ko testiranje. Vecina

ispitanika smatra da su i1 ostale zadace u djelokrugu posla specijalista pedijatrije.
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4.2.6. Znanje o ulozi genetickih ¢imbenika u pedijatriji

Ova skupina od 14 tvrdnji s ponudenim odgovorima tocno/netocno ispitivala je znanje

o ulozi genetic¢kih ¢imbenika u pedijatriji. Tablica 6 prikazuje rezultate.

Tablica 6. Znanje o ulozi genetickih ¢imbenika u pedijatriji

Pitanje n (%) n (%) P

toCni neto¢ni

U dijagnostickom testiranju cisticne fibroze koristi sg60 (73,2) [22 (26,8) [<0,001

sekvencioniranje cjelokupnog genoma.

Svako dijete s kraniofacijalnom dismorfijom treba uputiti na17 (20,7) |65 (79,3) [<0,001

geneticko testiranje.

Prader Willi sindrom i Angelman sindrom uzrokovani su42 (51,2) 40 (48,8) |0,825

uniparentnom disomijom kromosoma 13.

Svim roditeljima djece sa sindromom Down trebalo bi40 (48,8) [42(51,2) |0,825

napraviti kariotip.

Rekurentni mikrodelecijski sindromi u djece uvijek sud2 (51,2) 40 (48,8) |0,825

naslijedeni od jednog od roditelja.

Roditelje djeteta s genetiCkim poremecajem uvijek treba2l (25,6) |61 (74,4) [<0,001

uputiti na geneticko testiranje.

Ivakaftor 1 lumakaftor indicirani su u sve djece s cisticnom53 (64,6) |29 (35,4) |0,008

fibrozom.

Koristenjem sekvenciranja cjelokupnog egzoma moze sg22 (26,8) |60 (73,2) [<0,001

utvrditi uzrok epilepsija u najmanje 50% djece.

Prva metoda izbora za geneticko testiranje djece s multiplim6 (7,3) 76 (92,7) [<0,001

prirodenim anomalijama uvijek je kariotip.

Genska terapija trenutno je dostupna za DuchenneovuS1 (62,2) |31 (37,8) |0,027

misi¢nu distrofiju i spinalnu misi¢nu atrofiju.

Metodom aCGH (komparativna genomska hibridizacija na38 (46,3) |44 (53,7) |0,508

mikroCipu) nije moguce dijagnosticirati deleciju manju od 3
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milijuna parova baza.

Uniparentna disomija moze se dijagnosticirati kariotipom. 46 (56,1) (36 (43,9) [0,269

ProSireni genomski probir je vrsta preventivnog testa zad7 (57,3) |35(42,7) |0,185

recesivne bolesti.

Vrsta i vrijeme pocetka davanja terapije pacijentima sa50 (61,0) |32 (39,0) (0,047
spinalnom miSi¢nom atrofijom ne ovise o nalazu genetickog

testiranja.

U ovoj skupini pitanje moguce je bilo osvojiti maksimalno 14 bodova, a medijan
bodova ispitanika je 7 (3-9). Na sva pitanja pogresno je odgovorilo vise od jedne Cetvrtine
ispitanika, a na tvrdnje ,,Svako dijete s kraniofacijalnom dismorfijom treba uputiti na
genetiCko testiranje®, ,,Svim roditeljima djece sa sindromom Down trebalo bi napraviti
kariotip“, ,,Roditelje djeteta s genetiCkim poremecajem uvijek treba uputiti na geneticko
testiranje*, ,,KoriStenjem sekvenciranja cjelokupnog egzoma moze se utvrditi uzrok epilepsija
u najmanje 50 % djece” 1 ,,Prva metoda izbora za geneticko testiranje djece s multiplim

prirodenim anomalijama uvijek je kariotip“ je veéina ispitanika pogresno odgovorila.

4.3. Ponasanje u vlastitoj praksi

Tre¢i dio upitnika ispitivao je ponaSanje ispitanih specijalista i specijalizanata u

vlastitoj praksi kroz osam pitanja. Dobiveni rezultati su sljedeci:

e medijan ocjene edukacije iz medicinske genetike tijekom studija i specijalizacije je 3
(1_4)5

e 90 % ispitanih smatra da ne prepoznaje dovoljno pacijente s genetickim poremecéajima,
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e podjednak udio ispitanika upucuje i ne upucuje redovito pacijente na geneticko
testiranje,

e 25,6 % ispitanih nije niti jednog pacijenta uputila na geneticko testiranje, 1-10
pacijenata na testiranje je uputilo 59,8 % ispitanih, 11-50 pacijenata na testiranje je
uputilo 12,1 % ispitanih, viSe od 50 pacijenata na testiranje je uputilo 2,4% ispitanika,
a medijan upucenih pacijenata je 3 (raspon 5.-95.percentila: 0-50),

e 79 % ispitanih razgovara s pacijentima o genetickim bolestima,

e 83 % ispitanih ne upucuje pacijente redovito na farmakogenomsko testiranje.

Na pitanje ,,Koje su najéeS¢e indikacije zbog kojih upucujete pacijente na geneticko
testiranje?** ispitanici su mogli upisati odgovor. Najc¢es¢e upisani odgovori su: dismorfija i
kraniofacijalna dismorfija (23 ispitanika, 28 %), poremecaj rasta i razvoja (17 ispitanika,
20 %), malformacije i malformacijski sindromi (16 ispitanika, 19 %), epilepsija (11 ispitanika,
13 %), sindromi i1 sumnja na sindrome (8 ispitanika, 9 %). Ostale indikacije za upucéivanje na
testiranje su: autizam, neoplazme, sr¢ane greske i bolesti, hipotonija, bolesti metabolizma,
nejasan uzrok bolesti, potvrda dijagnoze, promjena fenotipa bolesti drugih organskih sustava,
sumnja na cisticnu fibrozu, pozitivna obiteljska anamneza, sumnja na genetsku bolest 1
kromosomopatiju i spontani pobacaji. Pacijente ne upucuje na testiranje Sest ispitanika, a na

pitanje nije dalo odgovor osam ispitanika.

Najveci broj ispitanih (82 %) misli da je udio neprepoznatih pacijenata s genetickom
bolesti do 49,9 %. 18 % ispitanika misli da je udio neprepoznatih pacijenata izmedu 50 i

74,9 %, a da je udio neprepoznatih pacijenata iznad 75 % ne smatra niti jedan ispitanik.
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4.4. Stavovi o genetiCkom testiranju

Odgovori na pitanja o stavovima prikazani su u tablici 9 medijanom i rasponom

izmedu 5. 1 95. percentile.

Tablica 9. Stavovi o genetickom testiranju

Pitanje Stav ispitanika

medijan (5.-95.percentila)

Osje¢am se dovoljno educiran da mogu interpretirati nalaz2 (1-4)
genetickog testiranja.

Prenatalnu dijagnostiku bih preporucio isklju€ivo rizi€noj2 (1-4)
skupini trudnica.

Geneticke bolesti ne mogu se uzrocno lijeciti pa ih ne treba nitil (1-2)
dijagnosticirati.

Ne bih se podvrgnuo genetickom testiranju jer brinem o[l (1-3)
pitanjima povjerljivosti rezultata.

Svojim pacijentima ne bih preporucio geneticko testiranje jerl (1-2)
brinem o pitanjima povjerljivosti rezultata.

Geneticko testiranje trebalo bi biti dostupno svim pojedincima? (1-5)
koji se zele testirati bez obzira na to imaju li indikaciju za
testiranje.

Zelio bih znati je 1i bolest koju imam nasljedna. 4 (2-5)

Dokle god je bolest neizljeCiva, ne zelim se podvrgnuti2 (1-4)
genetickom testiranju.

Znam za koje lijekove trebam pacijentu predloziti2 (1-5)
farmakogenomsko testiranje.

Sve Zene bi trebale uciniti neku od dostupnih metoda prenatalng4 (1-5)
dijagnostike.

Mislim da je dobro Sto se geneticki testovi prodaju na internetul (1-4)

......

Geneticko  testiranje bi trebalo provesti na svakom|l (1-5)
novorodenom djetetu.

LijeCnici bi trebali imati utjecaj na odluke pacijenta nakon3 (1-4)
nalaza genetickog testiranja.

Pacijenti bi samostalno trebali donositi odluke nakon nalaza3 (1-5)
genetickog testiranja.
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Ako pacijent ne zeli informirati svoju obitelj o nalazu?2 (1-4)
genetiCkog testiranja u kojem je postavljena dijagnoza teSke

nasljedne bolesti €iji se razvoj moze sprije€iti pravovremenom
intervencijom, ucinio bih to umjesto njega.

Smatram da mogu jednostavno objasniti stru¢ne geneticke3 (1-5)
pojmove pacijentu.

Smatram da je buduénost medicine u genetickom testiranju. 4 (1,1-5)
INe treba se mijesati u genetiku. 2 (1-4)
Protivim se genetickom testiranju. 1(1-3)

Uocava se pozitivan stav prema genetickom testiranju 1 dijagnostici te nema
protivljenja genetickom testiranju. Ispitanici ne brinu o povjerljivosti rezultata (ocjena 1 (1-
3)). Uocava se da se ispitanici uglavnom ne slaZzu s tvrdnjama ,,Osje¢am se dovoljno educiran
da mogu interpretirati nalaz genetickog testiranja” i ,,Znam za koje lijekove trebam pacijentu
predloziti farmakogenomsko testiranje”. Ispitanici se uglavnom niti slazu niti ne slazu s
tvrdnjama ,, Smatram da mogu jednostavno objasniti struéne genetiCke pojmove
pacijentu”, ,,Lijecnici bi trebali imati utjecaj na odluke pacijenta nakon nalaza genetickog
testiranja” 1 ,,Pacijenti bi samostalno trebali donositi odluke nakon nalaza genetickog
testiranja”. LijeCnici bi postovali pacijentovu privatnost i ne bi obavijestili njegovu obitelj o
rezultatima ako on to ne zeli sam uciniti ali se zato slazu s tvrdnjom ,,Sve Zene bi trebale
uciniti neku od dostupnih metoda prenatalne dijagnostike™ . Nas$i ispitanici se u potpunosti ne

slazu s tvrdnjom ,,Mislim da je dobro $to se geneticki testovi prodaju na internetu jer su na taj

......
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4.5. Dodatna edukacija iz medicinske genetike

Rezultati petog dijela upitnika u kojem se ispitivala informiranost i zelja o dodatnoj

edukaciji iz medicinske genetike su sljededi:

e 068 % ispitanika zna gdje potraziti suvremene i znanstvene Cinjenice o odredenoj
genetickoj bolesti, 21,3 % ne zna, a 10,7 % nije odgovorilo,

e 86,7 % ispitanika smatra da treba dodatnu edukaciju iz medicinske genetike, 2,7 % da
ne treba, 10,7 % ispitanika nije odgovorilo, 84 % ispitanih je voljno sudjelovati na
dodatnom usavrSavanju iz medicinske genetike, 5,3 % nije voljno, a 10,7 % nije

odgovorilo.

Na posljednje pitanje, ,,O kojem biste se segmentu medicinske genetike htjeli
usavrsiti'’, ispitanici su odgovarali upisuju¢i odgovor. Najveéi interes pokazali su za
edukacijom vezanom za bolesti iz podrucja svoje subspecijalizacije (28 ispitanika, 34%), kao
1 edukacijom o genetickom testiranju, metodama, indikacijama 1 interpretaciji nalaza (23
ispitanika, 28 %). Ostali segmenti o kojima bi se htjeli dodatno usavrsiti su sljedeci:
epigenetika (2 ispitanika, 2 %), farmakogenomika (4 ispitanika, 5%), svi aspekti medicinske
genetike (5 ispitanika, 6%), prenatalna dijagnostika (4 ispitanika, 5%), dostupnost genetickog

testiranja u Republici Hrvatskoj (2 ispitanika, 2 %), rano prepoznavanje bolesti (3 ispitanika,

4%), genska terapija (3 ispitanika, 4 %).
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5. RASPRAVA

Cilj ovog istrazivanja bio je dobiti uvid u trenutno znanje i stavove specijalista i
specijalizanata pedijatrije u Republici Hrvatskoj o medicinskoj genetici. Takoder, ovim
istrazivanjem ispitano je ponasanje u vlastitoj praksi vezano uz medicinsku genetiku te
potrebe za dodatnim usavrSavanjem. Ovakvo ispitivanje u specijalista i specijalizanata
pedijatrije dosad nije provedeno te ¢e se na temelju rezultata istrazivanja moc¢i pristupiti

osmisljavanju edukacija temeljenih na stvarnim potrebama za lijecnike.

5.1. Znanje

U postojecoj literaturi objavljeno je svega nekoliko sli¢nih istrazivanja, a iako nisu
provedena na istim skupinama ispitanika, rezultati su slicni. Primjerice, istrazivanjem o
genetiCkoj informiranosti lije¢nika primarne zdravstvene skrbi u Europi ustanovljen je
nedostatak znanja i edukacije vezanih za podruc¢je medicinske genetike (41). Nadalje, u naSem
prethodnom istrazivanju kojim se ispitivalo znanje studenata medicine o medicinskoj genetici
prije i nakon odslusanog kolegija Medicinska genetika utvrdeno je statisticki znacajno
povecanje razine znanja nakon edukacije (42). S obzirom na to da su studenti nakon edukacije,
to jest odslusanog kolegija Medicinska genetika pokazali vecu razinu znanja, u nasim
sljede¢im istrazivanjima ispitat ¢emo promjenu razinu znanja u lije¢nika nakon buducih
edukacija. Medijan ukupnog znanja ispitanika u trenutnom istrazivanju iznosio je 29 (21,2- 34)
od moguéeg 41 boda, a u studenata medicine prije edukacije 21 (19-22) od moguéih moguéih

27 bodova.

U dijelu upitnika koji ispituje znanje o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini medijan
bodova je bio 9 (6-10) od maksimalnih 10. Skupina pitanja ,,Znanje o podlozi nastanka

odredenih bolesti” ima medijan 6 (4-8) od maksimalnih 8, §to je nize od znanja o genetickim
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¢imbenicima u medicini. Na temelju ovog rezultata u budu¢im edukacijama posebna paznja
bit ¢e usmjerena na povecavanje razine znanja u ovoj skupini pitanja. Nadalje, pitanja o
uzro¢nosti specifiénih bolesti kojima se prilikom studija posvecuje viSe paznje zbog geneticke
podloge su rijeSene s ve¢im postotkom to¢nih odgovora. Primjeri takvih bolesti su DiGeorge
sindrom (93,9 % ispitanih je tocno odgovorilo) 1 miSiéne distrofije (96,3 % ispitanih je to¢no
odgovorilo). Za razliku od toga, na pitanje o fetalnom hidatoinskom sindromu je netoc¢an

odgovor dalo 70,7 % ispitanih.

U dijelu upitnika kojim se ispitivao djelokrug posla lije¢nika uocavaju se odredene
nelogicnosti. Naime, 95,1 % lijecnika smatra da je njihova uloga prepoznavanje indikacija za
geneticko testiranje, ali ¢ak 51,2 % ispitanih misli da u djelokrugu njihova posla nije i
narudivanje testa. Stovise, zanimljivo je da 84,1 % ispitanika smatra da je djelokrug njihova
posla razgovarati s pacijentima o genetickom testiranju, ali istovremeno veéina (68,3 %) ne
smatra da bi u djelokrugu posla bila interpretacija nalaza genetickog testiranja, ¢ime se
postavlja objektivno pitanje dosega razgovora o genetickom testiranju. Takoder, 61 %
lije¢nika ne smatra da je cjelozivotna skrb djelokrug njihova posla usprkos tome $to geneticka
bolest moze utjecati na zdravlje tokom cijelog Zivota pacijenta. Naposljetku, 76,8 % ispitanika
navodi da nije imalo dodatnu edukaciju iz medicinske genetike, ali je pohvalno da ¢ak 84,1 %

ispitanika smatra kako bi trebali sudjelovati u dodatnoj edukaciji iz medicinske genetike.

U dijelu upitnika o znanju o ulozi genetickih ¢imbenika u pedijatriji je ostvaren nizi
medijan, 7 (3-9) od maksimalnih 14. Na sva pitanja je viSe od Cetvrtine ispitanih pogresno
odgovorilo. Cak 92,7 % ispitanika nije toéno odgovorilo na tvrdnju ,,Prva metoda izbora za
genetiCko testiranje djece s multiplim prirodenim anomalijama uvijek je kariotip”, a na
tvrdnju ,,Svako dijete s kraniofacijalnom dismorfijom treba uputiti na geneti¢ko testiranje” je

79,3 % pogresno odgovorilo. Ova pitanja pokazuju da postoji odredena potrebna za
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usmjerenu edukaciju u znanjima o metodama geneti¢kog testiranja, ali 1 indikacijama, $to u

konacnici ispitanici sami 1 navode kod dodatne edukacije.

5.2. Stavovi

Nase istrazivanje pokazuje da se ispitanici ne osje¢aju dovoljno educiranima da mogu
interpretirati nalaz genetickog testiranja. NaSe prethodno istrazivanje provedeno na
studentima medicine (42) je pokazalo da edukacija uzrokuje pozitivnhu promjenu stava o
vlastitoj educiranosti i donoSenju odluka, pa ponovno zaklju¢ujemo da bi u dodatnim
edukacijama lijecnika trebalo ciljati na slicnu promjenu stavova. Stavovi prema genetickom
testiranju nasih ispitanika su pozitivni. Za razliku od prethodnog istrazivanja u kojem je
pokazano da lijecnici misle kako bi trebali sudjelovati u donoSenju odluka o genetickom
testiranju pacijenta (43) nas$i ispitanici pokazuju neutralan stav o tome trebaju li donositi
odluke za pacijenta 1 treba li pacijent sam donositi odluke, §to u budu¢im edukacijama treba

mijenjati jer pacijent mora imati apsolutnu autonomiju.

Prethodno istrazivanje takoder ukazuje da pozitivni stav o genetickom testiranju ovisi
o educiranosti lije¢nika (43). Nasi ispitanici misle da ne treba provoditi geneti¢ka testiranja
ako ne postoji indikacija, a protive se i1 prodaji testova preko interneta. Medutim, smatraju da
bi sve Zene trebale uciniti neku od dostupnih metoda prenatalne dijagnostike. Ne brinu se o
tajnosti podataka i upoznati su s Cuvanjem lijecniCke tajne. Ne protive se genetickom
testiranju 1 smatraju da je budu¢nost medicine u geneti¢kom testiranju, $to ukazuje na vaznost
1 utjecaj ove specijalizacije u radu lije¢nika 1 u skladu je s prethodnim istrazivanjima koja

pokazuju da lije€nici genetiku smatraju vaznom granom medicine (45, 46).
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5.3. Ponasanje

Nase istrazivanje pokazuje da ¢ak 90 % ispitanika smatra da ne prepoznaje dovoljno
pacijente s genetickim poremecajima i s obzirom da je Cetvrtina ispitanih navela da nije niti
jednog pacijenta uputila na geneticko testiranje, u budu¢im edukacijama klju¢no je staviti
naglasak na prepoznavanje pacijenata s genetickim bolestima. Svakako bi lijenike trebalo
poticati 1 ohrabriti edukacijom na ¢injenicu da je dio djelokruga njihovog posla razgovor s

pacijentima o geneti¢kim bolestima.

Nadalje, ispitanici su svjesni Cinjenice da postoji moguénost neprepoznavanja
pacijenata s genetickim poremecajima i smatraju da ih iz tog razloga ne Salju dovoljno na
genetiCko testiranje. Kada pacijente Salju na testiranje, najceS¢e indikacije su lako
prepoznatljive tjelesne promjene, primjerice kraniofacijalna dismorfija te poremecaji
ponasanja. Vecina ispitanika razgovara sa svojim pacijentima o genetickim bolestima, a
gotovo nijedan ispitanik ne upucuje pacijente na farmakogenomsko testiranje. Zanimljivo je
da su sli¢ni rezultati dobiveni u prethodnim istrazivanjima o znanju o genetickom testiranju i
farmakogenomici (15,25-28), koja pokazuju da lije¢nici iz drugih drzava imaju slican problem.
Naime, rezultati prethodnih istrazivanja pokazuju da lije¢nici nisu dovoljno upoznati s
mogucénostima genetickog testiranja, ne prepoznaju indikacije za testiranje i poput nasih
ispitanika ne znaju gdje potraziti informacije o pojedinim bolestima. Prethodna istrazivanja
pokazuju da postoji velik interes za edukacijom, najvise o genetickim bolestima s kojima bi se
pedijatri mogli susresti 1 genetickom testiranju. Navedena istrazivanja takoder pokazuju da je

edukaciju teSko organizirati, ali i da je vrlo korisna (47, 48).
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6. ZAKLJUCAK

Ovim diplomskim radom ispitana je 1 utvrdena razina znanja specijalista i

specijalizanata pedijatrije u Republici Hrvatskoj, njihovi stavovi te ponasanje u vlastitoj

praksi.

Specifi¢ni zakljucci istraZivanja su:

1) Medijan ukupnog znanja o medicinskoj genetici je 29 od moguceg 41 boda (21,2-34).

2) Medijan znanja o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini je 9 od mogucih 10 bodova
(6-10)

3) Medijan znanja o ulozi genetic¢kih ¢imbenika u pedijatriji je 7 od mogucih 14 bodova
(3-9)

4) Medijan ocjene edukacije iz medicinske genetike tijekom studija i specijalizacije je 3
(1-4)

5) 68 % ispitanika zna gdje potraziti suvremene i znanstvene ¢injenice o odredenoj
genetickoj bolesti

6) 79 % ispitanih razgovara s pacijentima o genetickim bolestima

7) 90 % ispitanika smatra da ne prepoznaje dovoljno pacijente s genetickim

poremecajima

8) 84 % ispitanih je voljno sudjelovati na dodatnom usavr$avanju iz medicinske genetike
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7. SAZETAK

Cilj: Cilj ovog istrazivanja bio je ispitati znanja i stavove o medicinskoj genetici u specijalista
i specijalizanata pedijatrije u Republici Hrvatskoj, kao i ponasanje u vlastitoj praksi te u kojim

bi segmentima medicinske genetike lijecnici htjeli usavrsiti svoje znanje.

Materijali i metode: Ispitanici ( 82 ispitanika, medijan dobi 42,5 (min. 26- max. 70), Zenskih
ispitanica 68 (83 %), muskih ispitanika 14 (17 %) ) su ispunjavali online upitnik koji im je bio
proslijeden na adrese elektronicke poSte u sijecnju 1 veljaci 2021. godine. Upitnik se sastojao
od 86 pitanja podijeljenih u 5 skupina: opc¢e informacije, znanje, ponaSanje u vlastitoj praksi,

stavovi o genetickom testiranju i dodatna edukacija iz medicinske genetike.

Rezultati: Medijan bodova ukupnog znanja ispitanika je 29 (21,2-34) od moguéih 41, a
ispitanici svoje znanje ocjenjuju ocjenom 3 (1-5). Uocava se pozitivan stav prema genetickom
testiranju i dijagnostici te nema protivljenja genetickom testiranju. Cak 84 % ispitanika je

voljno sudjelovati na dodatnom usavrSavanju iz medicinske genetike.

Zakljucak: Nasi rezultati pokazuju da trenutne razine znanja o medicinskoj genetici u
specijalizanata 1 specijalista pedijatrije upuéuju na potrebu za dodatnim edukacijama iz

medicinske genetike.

Kljuéne rijeci: pedijatrija, medicinska genetika, geneticko testiranje, znanje, stav, edukacija
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8. SUMMARY

Aim: The aim of this research was to examine the knowledge and attitudes towards medical
genetics in specialists and residents of pediatrics in Republic of Croatia as well as behaviour
in their job and which segments of medical genetics they want to improve they knowledge

about.

Materials and methods: The study was conducted by filling online questionaire that was
forwarded to e-mail adresses during January and February of the year 2021 to respondents
( 82 respondents, age median 42,5 (min. 26- max. 70), 68 (83 %) respondents were female
and 14 (17 %) respondents were male) . Respondents filled valid online questionnaire
consisting of 86 questions divided into five groups: general information, knowledge,
behaviour in their own practice, attitudes toward genetic testing and additional medical

genetic education

Results: Median of points of total knowledge of respondents is 29 (21,2-34) out of 41, they
rate their knowledge with grade 3 (1-5) , and 84 % of respondents would like to participate in

additional education.

Conclusion: It is neccesarry to improve the knowledge of doctors about medical genetics. Our
respondents have positive attitude about genetic testing and are aware of fact that there is

great chance of not recognising patients with genetical disorder.

Key words: pediatrics, medical genetics, genetic testing, knowledge, attitude, education
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11. PRIVICI
11.1. Prilog 1. Upitnik o znanju i stavovima o medicinskoj genetici
Dio 1: OPCE INFORMACIJE
1. Koliko imate godina?

(upisite odgovor)

2. Kojeg ste spola? *

(odaberite odgovor: muskog / Zenskog / ne zelim se izjasniti)

3. Koje ste godine dobili specijalizaciju?

(upiSite odgovor)

4. Upisite u kojem mjestu radite.

5. Upisite naziv institucije u kojoj ste zaposleni.

6. Jeste 1i izvan edukacije u sklopu studija na medicinskom fakultetu i specijalizacije imali
neki oblik dodatne edukacije iz medicinske genetike?

(odaberite odgovor: da / ne)

7. Procijenite svoje znanje iz medicinske genetike.

(odaberite odgovor: 1/2/3/4/5)

8. Koliko mislite da Vam znanja, vjestine i stavovi iz medicinske genetike trebaju u praksi?
(odaberite odgovor: 1/2/3/4/5)
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Dio 2: ZNANJE
A) Znanja o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini
(odaberite odgovor: to¢no / netocno)
1. Sve su geneticke bolesti nasljedne.
2. Nositelji recesivnih bolesti uvijek su zdravi.
3. Genska mutacija koja uzrokuje bolest ne mora se uvijek izraziti u fenotipu.
4. Kromosomske promjene ne moraju se uvijek izraziti u fenotipu.
5. Geneticke bolesti se uvijek manifestiraju prenatalno ili pri rodenju.
6. Malformacija i prirodena anomalija nisu sinonimi.
7. Vecina bolesti u covjeku uzrokavana je promjenama u jednom genu.
8. Razli¢ite promjene u jednom genu mogu uzrokovati vise razlicitih bolesti.

9. Vecina bolesti uzrokovana je isklju¢ivo okoliSnim ¢imbenicima (npr. prehrana i nacin
zivota).

11. Vecina tumora je nasljedna.

B) Koje su bolesti uvjetovane genetickim, okoliSnim ili kombinacijom genetickih i
okoliSnih ¢imbenika?

(odaberite odgovor: genetickim / okolisnim / genetickim i1 okoli§nim)
1. Nasljedni rak dojke 1 jajnika
2. Spinalna misSi¢na atrofija
3. Klasi¢na obiteljska adenomatozna polipoza
4. Fetalni hidatoinski sindrom
5. Autizam
6. Misi¢éne distrofije
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7. Meningomijelokela

8. DiGeorge sindrom

C) Znanja o genetiCkom testiranju

(odaberite odgovor: to¢no / netocno)
1. Lije¢nik smije naruciti geneticki test za pacijenta bez njegova znanja.
2. Svi geneticki testovi su dijagnosticki.

3. U Republici Hrvatskoj provodi se novorodenacki probir samo za prirodenu hipotireozu i
fenilketonuriju.

4. Genske bolesti mogu se dijagnosticirati kariotipom.
5. Za detekciju genskih i kromosomskih promjena koriste se iste metode genetickog testiranja.

6. Farmakogenomika trenutno nije klinicki primjenjiva jer se tek provode znanstvena
istrazivanja o utjecaju gena na metabolizam lijekova.

7. Pacijent nije obavezan obavijestiti svoju obitelj o svojim rezultatima geneti¢kog testiranja.
8. Samo specijalisti medicinske genetike mogu uputiti pacijente na geneticko testiranje.

9. Svaka osoba ima pravo odbiti geneticko testiranje.

D) Sto mislite koja je uloga lije¢nika specijalista pedijatrije u skrbi pacijenta s
genetickom boleséu?

(odaberite odgovor/e: prepoznavanje indikacija za geneticko testiranje / naruéivanje
genetiCkih testova za pacijente / razgovaranje s pacijentima o genetickom testiranju /

interpretacija nalaza genetickog testiranja / cjelozivotna skrb za pacijenta / dodatno
usavrSavanje iz medicinske genetike)

E) Znanje o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u pedijatriji
(odaberite odgovor: to¢no / netocno)

1. U dijagnostickom testiranju cisticne fibroze koristi se sekvenciranje cjelokupnog genoma.
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2. Svako dijete s kraniofacijalnom dismorfijom treba uputiti na geneticko testiranje.

3. Prader Willi sindrom i Angelman sindrom uzrokovani su uniparentnom disomijom
kromosoma 13.

4. Svim roditeljima djece sa sindromom Down trebalo bi napraviti kariotip.

5. Rekurentni mikrodelecijski sindromi u djece uvijek su nasljedeni od jednog od roditelja.
6. Roditelje djeteta s genetickim poremecajem uvijek treba uputiti na geneticko testiranje.
7. Ivakaftor i lumakaftor indicirani su u sve djece s cisticnom fibrozom.

8. Koristenjem sekvenciranja cjelokupnog egzoma moze se utvrditi uzrok epilepsija u
najmanje 50 % djece.

9. Prva metoda izbora za geneticko testiranje djece s multiplim prirodenim anomalijama
uvijek je kariotip.

10. Genska terapija trenutno je dostupna za Duchenneovu miSiénu distrofiju i spinalnu
misi¢nu atrofiju.

11. Metodom aCGH (komparativna genomska hibridizacija na mikro¢ipu) nije moguce
dijagnosticirati deleciju manju od 3 milijuna parova baza.

12. Uniparentna disomija moze se dijagnosticirati kariotipom.
13. ProSireni genomski probir je vrsta preventivnog testa za recesivne bolesti.

14.  Vrsta i vrijeme pocetka davanja terapije pacijentima sa spinalnom misi¢énom atrofijom
ne ovise o nalazu genetickog testiranja.

Dio 3: PONASANJE U VLASTITOJ PRAKSI

1. Ocijenite Vasu edukaciju iz medicinske genetike tijekom studija medicine i specijalizacije.
(odaberite odgovor: 1/2/3/4/5)

2. Postoji li moguénost da ne prepoznajete dovoljno pacijente s genetickim poremecajima?
(odaberite odgovor: da / ne)

3. Sto mislite koji je udio pacijenata s geneti¢kim poremecajima koji nisu prepoznati u Vagoj
specijalizaciji? (upisite odgovor: 0-100 %)

4. Redovito upuéujem pacijente na geneticko testiranje. (odaberite odgovor: da / ne)

5. Koliko ste pacijenata uputili na geneticko testiranje u zadnjih godinu dana? (upiSite
odgovor)
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6. Razgovaram s pacijentima o genetickim bolestima. (odaberite odgovor: da / ne)
7. Redovito upucujem pacijente na farmakogenomsko testiranje. (odaberite odgovor: da / ne)

8. Koje su najcesce indikacije zbog kojih upucujete pacijente na geneti¢ko testiranje? (upisite
odgovor)

Dio 4: STAVOVI O GENETICKOM TESTIRANJU

(odaberite odgovor: uopce se ne slazem / uglavnom se ne slazem / niti se slazem
niti se ne slazem / uglavnom se slazem / u potpunosti se slazem)

1. Osje¢am se dovoljno educiran/obrazovan da mogu interpretirati nalaz genetickog testiranja.
2. Prenatalnu dijagnostiku bih preporucio/la iskljucivo rizi¢noj skupini trudnica.

3. Geneticke bolesti ne mogu se uzro¢no lijeciti pa ih ne treba niti dijagnosticirati.

4. Ne bih se podvrgnuo genetickom testiranju jer brinem o pitanjima povjerljivosti rezultata.

5. Svojim pacijentima ne bih preporu¢io genetiCko testiranje jer brinem o pitanjima
povjerljivosti rezultata.

6. Geneticko testiranje trebalo bi biti dostupno svim pojedincima koji se Zele testirati bez
obzira na to imaju li indikaciju za testiranje.

7. Zelio bih znati je li bolest koju imam nasljedna.

8. Dokle god je bolest neizljeciva, ne zelim se podvrgnuti genetickom testiranju.
9. Znam za koje lijekove trebam pacijentu predloziti farmakogenomsko testiranje.
10. Sve Zene bi trebale u€initi neku od dostupnih metoda prenatalne dijagnostike.

11. Mislim da je dobro §to se geneticki testovi prodaju na internetu jer su na taj nacin lako
dostupni lijenicima i1 pacijentima.

12. Geneticko testiranje bi trebalo provesti na svakom novorodenom djetetu.
13. Lijec¢nici bi trebali imati utjecaj na odluke pacijenta nakon nalaza genetickog testiranja.

14. Pacijenti bi samostalno trebali donositi odluke nakon nalaza genetickog testiranja.

46



15. Ako pacijent ne zeli informirati svoju obitelj o nalazu genetickog testiranja u kojem je

postavljena dijagnoza teske nasljedne bolesti Ciji se razvoj moze sprijeciti pravovremenom
intervencijom, ucinio bih to umjesto njega.

16. Smatram da mogu jednostavno objasniti stru¢ne geneticke pojmove pacijentu.
17. Smatram da je buduénost medicine u genetickom testiranju.
18. Ne treba se mijesati u genetiku.

19. Protivim se genetickom testiranju.

Dio S: DODATNA EDUKACIJA 1Z MEDICINSKE GENETIKE

1. Znam gdje potraziti suvremene i znanstvene Cinjenice o odredenoj genetiCkoj bolesti.
(odaberite odgovor: da / ne)

2. Mislim da trebam dodatnu edukaciju iz medicinske genetike. (odaberite odgovor: da / ne)

3. Jeste li voljni sudjelovati na dodatnom usavrSavanju iz medicinske genetike (npr. tecaj,
radionice)? (odaberite odgovor: da / ne)

4. O kojem biste se segmentu medicinske genetike htjeli usavrsiti? (upisite odgovor)

47



