ISPITIVANJE STAVOVA | ISKUSTAVA RODITELJA DECE OBOLELE OD
INKONTINENCIJE PIGMENTI KAO RETKE GENODERMATOZE

1. UvOD

Inkontinencija pigmenti (IP) je retka genodermatoza sa procenjenom prevalencijom od
2/1.000.000 (1). Posledica je mutacije gena za nuklearni faktor kappa B esencijalni modulator
(NEMO/IKBKG) (2). Proteinski produkt ovog gena deo je signalnog puta koji regulise ¢elijsku
apoptozu i proliferaciju, i inflamatorne procese (3). Pored promena na kozi, okluzija krvnih
sudova usled inflamacije moZe biti uzrok neuroloskih i oftalmoloskih simptoma (4). Oboljenje se
prenosi putem X hromozoma, te se manifestuje predominantno kod Zenskog pola. Gubitak
funkcije IKBKG/NEMO gena obi¢no ima letalan ishod kod muskaraca (5).

Za dijagnozu ove bolesti potrebno je potvrditi genetsku mutaciju kod pacijenta ili prvog
srodnika, ili, da se klinicki manifestuju makar 2 stadijuma koznih promena (vezikulo-bulozni,
verukozni, hiperpigmentovani, atrofiénni/hipopigmentovani) - tzv. major Kkriterijumi. Minor
kriterijum obuhvataju poremecaj centralnog nervnog sistema, alopecija, anomalije ociju, zuba,
dlake, noktiju, multipli pobacaji sa muSkom decom ili histopatoloska potvrda biopsije koze) (6).

Zbog poremecaja vida, govora ili razumevanja, oboleli ponekad ne mogu da obavljaju
svakodnevne aktivnosti, Skoluju se i ucestvuju u drustvenom zivotu (7). Roditelji uglavnhom
preuzimaju brigu o detetu, zapostavljajuci licno zdravlje, izlozeni su naporu i stresu (8).

Svest o naslednoj prirodi bolesti moze uticati na odluku o stvaranju daljeg potomstva.
Iskustva u vezi sa sopstvenom boles¢u mogu formirati stavove vezane za planiranje potomstva.
Takode, u svom odnosu prema deci, roditelji su uglavnom zastitnicki nastrojeni u smislu

ograni¢avanja aktivnosti deteta, vremena koje provode van kuce, bavljenja sportom itd (8).

2. RADNA HIPOTEZA

Ocekuje se da ¢e se definisati poteskoce sa kojima se roditelji dece sa IP suocavaju, kao i
stavovi roditelja u vezi sa naslednom prirodom bolesti i ostvarivanjem potomstva. Takode,
ocekuje se da se definiSe kako roditelji ostvaruju balans izmedu zelje da njihova deca budu
samostalna i sopstvenih strahova u vezi sa pojedinim aktivnostima deteta. Na kraju, oéekuje se
da ¢e kvalitet Zivota roditelja koji brinu o deci sa IP biti povezano sa nekim od specifi¢nih
aspekata same bolesti, kao i da ¢e upitnik o porodicnom optere¢enju nakon odgovarajuce

validacije 1 kulturoloSke adamtacije biti primenljiv i u nasoj populaciji.



3. CILJEVI ISTRAZIVANJA
1. Ispitati sa kakvim se opterec¢enjima roditelji dece obolele od IP suocavaju tokom
procesa dijagnostike, informisanja o bolesti, leenja i nege deteta
Ispitati stavove roditelja prema potencijalnom stvaranju daljeg potomstva
Ispitati stavove i ponaSanja roditelja prema samostalnosti svoje dece sa IP

Analizirati psihi¢ko opterecenje roditelja zbog IP kod svoje dece

vk W

Validacija i kulturoloska adaptacija upitnika o porodi¢nom opterecenju IP

4. MATERIJAL | METODE
4.1 Tip studije
Ovo istrazivanje zasniva se na kombinovanoj (meSovitoj) metodologiji kvalitativne i

kvantitativne studije po tipu studije preseka.

4.2 Mesto i period istraZivanja
IstraZivanje ¢e biti sprovedeno na Klinici za dermatovenerologiju Univerzitetskog

klinickog centra Srbije (KDV UKCS) u periodu od 1. jula 2025. do 30. juna 2026.

4.3 Selekcija ispitanika

Selekcija ispitanika za kvalitativnu studiju se zasniva na dostizanju tematske saturacije, tj.
trenutku kada uklju¢ivanje novih ispitanika ne daje nove sadrzaje. Selekcija ispitanika za
kvantitativnu studiju obuhvati¢e roditelje pacijenata registrovanih u Informacionom sistemu

Heliant i Infomedis (priblizno 35 ispitanika).

4.3.1 Kriterijumi za ukljucivanje i iskljucivanje

Kriterijumi za ukljucivanje u kvalitativnu studiju bice: starost roditelja od 18 do 85 godina,
potvrdena dijagnoza IP deteta i saglasnost za ucesce. Kriterijumi za uklju¢ivanje u kvantitativnu
studiju bice: uzrast pacijenta od 0 do 75 godina le¢enih na KDV UKCS u periodu od 1. januara
2008. do 30. juna 2026, starost roditelja od 18 do 85 godina i saglasnost za uc¢esée. Kriterijumi za

iskljucivanje bic¢e odsustvo potvrde dijagnoze IP kod deteta i odbijanje ucesca u studiji.

4.4. Eticka dozvola ustanove
Planirano  istrazivanje odobreno je od strane rukovodioca Klinike za

dermatovoenerologiju UKCS i od strane Etickog odbora UKCS (broj: 1051/19).



4.5. Instrumenti merenja
4.5.1. Upitnici

4.5.1.1. Socio-demografski upitnik. Prvi deo ovog upitnika ¢ini¢eti 12 pitanja koja se
odnose na podatke o demografskim (uzrast, pol, pohadanje $kole, navike — pusenje, vreme
provedeno u snu) i klinickim karakteristikama obolelog od IP (komorbiditeti, godina pocetka
prvih simptoma i vreme do postavljanje dijagnoze). Drugi deo upitnika ¢e se sastojati iz 6 pitanja
i odnosi¢e se na podatke o roditelju (uzrast, obrazovanje, zaposlenost, broj dece). Tre¢i deo
upitnika se odnosi na ekonomski faktore povezano sa boles¢u koje obuhvataju 10 pitanja. U
studiji ¢e ucestvovati oba roditelja ili staratelja i Sira porodica (bake, deke).

4.5.1.2. Opésti upitnik o kvalitetu zivota povezanog sa zdravljem SF-36. Sastoji se iz 36
pitanja grupisana u 8 domena: obavljanje fizi¢kih aktivnosti, fizicka onesposobljenost, osecaj
bola, opste zdravlje, vitalnost, drustveno funkcionisanje, onesposobljenost usled emocionalnih
problema i mentalno zdravlje (9). Aritmeticka sredina prva 4 domena predstavlja kompozitni
skor fizickog, a aritmeticka sredina druga 4 domena - mentalnog zdravlja. Aritmeticka sredina
ova 2 skora ¢ini ukupan skor kvaliteta Zivota. Skorovanje se sprovodi pomocu Likertove skale sa
intervalima od 0 do 100. Razli¢ita pitanja imaju razliCite intervale. Ovi skorovi se zatim
transformiSu prema utvrdenom algoritmu. Opseg vrednosti finalnih skorova kvaliteta Zivota se
kre¢e 0d 0 (najgore moguce zdravlje) do 100 (najbolje moguce zdravlje).

4.5.1.3. Bekova skala depresivnosti. Ovaj upitnik ispituje se osecéaj tuge, obeshrabrenosti,
krivice, razoCarenja, razdrazljivosti, brige o sebi i interesovanja za druge ljude kroz 21 pitanje
(10). Odgovori ¢e se bodovati se od 0 do 3 i sabirati. Preporucena kategorizacija je: 1-10
(normalne varijacije raspolozenja), 11-16 (umeren poremecaj raspolozenja), 17-20 (grani¢na
depresija), 21-30 (umerena depresija), 31-40 (izraZena depresija), 40-63 (ekstremna depresija).

4.5.1.3. Bekova skala anksioznosti. Ispitivace napetost i nemir (vrelina, drhtanje, tesko
disanje i sl). Odgovori se gradiraju na skali od 0 (potpuno odsustvo) do 3 (intenzivno prisustvo
navedenog osecaja ili simptoma). Kategorizacija ukupnog skora 21 pitanja je: 0-7 poena
(minimalna), 8-15 (blaga), 16-25 (umerena) i 26-63 poena (izrazena anksioznost) (11).

4.5.1.3. Skala dozivljenog stresa. Ocenjivace Se osecaj uznemirenosti, kontrole dogadaja i
osecanja (12). Odgovori se boduju od 0 (nikada), do 4 poena (veoma ¢esto) i sabiraju u ukupan
skor. Ukupan skor se klasifikuje kao nizak (0-13), srednji (14-26) i visok (27-40) nivo stresa.



4.5.1.4. Upitnik o porodicnom opterecenju inkontinencijom pigmenti. Ovaj upitnik se
sastoji iz 20 pitanja 0 osecaju nepravde, stida, izolovanosti i zapostavljanju brige o sebi (7).
Budu¢i da upitnik nije do sada koris¢en na srpskom govornom podrucju, sprovesc¢e se validacija
i kulturoloska adaptacija originalnog upitnika na engleskom jeziku, uz dozvolu autora. Najpre ¢e
biti preveden sa engleskog na srpski od strane dva nezavisna prevodioca. Potom ¢e se na osnovu
ove dve verzije prevoda saciniti verzija srpskog prevoda, koja ée biti prevedena na engleski od
strane treceg prevodioca i uporedena sa originalnom verzijom. Bice testirana na 5 pacijenata ciji

¢e komentari biti prodiskutovani u istrazivackom timu i uneti u finalnu verziju.

4.5.2. Tematski vodici za kvalitativnu studiju

U ovu svrhu kreirana su 3 upitnika. Razgovori ¢e biti obavljani uzivo ili telefonskim
putem, sa vremenskim razmacima izmedu obrade razli¢itih tema. Razgovori ¢e biti snimljeni, sa
¢ime Ce ispitanik biti upoznat, a audio snimci ¢e se transkribovati u pisanu formu.

a) Tematski vodi¢ za roditelje dece obolele od inkontinencije pigmenti — ispitae se
stavovi obolelih prema sopstvenoj bolesti, razumvanje bolesti, odnosi ¢lanova porodice i drustva
u prisustvu bolesti, kao i dostupnost informacija, resursa i drugih vidova podrske.

b) Tematski vodi¢ 0 daljem potomstvu — ispitace misljenje i emocije roditelja vezane za
prenosenje oboljenja na narednu generaciju i njihov uticaj na odluku da imaju dalje potomstvo.

¢) Tematski upitnik o samostalnosti deteta — ispitace zastitnicki odnos roditelja prema deci.
Ovaj upitnik bavi se aktivnim roditeljskim nadzorom nad de¢jim aktivnostima (igra, sport,

koris¢enje telefona, putovanja itd).

4.6. Statisticka analiza
Obrada podataka u kvalitativnoj studiji se zasniva na kvalitativnoj analizi sadrzaja. Za
kvantitativnu studiju ¢e se koristiti metode deskriptivne statistike, testovi za procenu znac¢ajnosti
razlike (Hi-kvadrat test za neparametarska obelezja; t-test za parametarska obelezja koja imaju
normalnu distribuciju; test sume rangova za parametarska obelezja koja nemaju normalnu
distribuciju: analiza varijanse (ANOVA) za poredenje vise od 2 grupe) i testovi za procenu
paralelizma - Spirmanova korelacija (za neparametarska obelezja) i Pirsonova korelacija (za

parametarska obeleZja).
Od metoda analiticke statistike bi¢e primenjeni multivarijantni linearni regresioni modeli

u predikciji veceg opterecenja roditelja boles¢u njihovog deteta. Za procenu psihometrijskih



karakteristika upitnika bi¢e koris¢en Kronbahov koeficijent alfa i MekDonaldov koeficijent
omega, konfirmatorna (CFA) i eksplorativna faktorska analiza (EFA). Imajuci u vidu da je IP
retka bolest i da broj ispitanika u celoj zemlji mali da bi se sprovelo adekvatno ispitivanje
konstruktivne validnosti upitnika, spoves¢e se Hornova paralelna analiza kako bi se ispitao
objektivan broj faktora (tj. domena) u upitniku. U okviru ove analize se pravi slu¢ajan skup
podataka koji se sastoji od broja jedinica posmatranja (tj. ispitanika) i broja varijabli (tj. pitanja
iz upitnika). Poredenjem eigen-vrednosti iz originalnog skupa podataka i iz paralelne analize je
moguce sagledati stvaran broj faktora. Broj stvarnih faktora se izdvaja ukoliko je eigen vrednost
na EFA iz originalnog skupa veca od vrednosti koeficijenata dobijenih paralelnom analizom.
Nivo statistiCke znacajnosti u svim testovima bic¢e 0,05. Analiza podataka sprovesce se uz

pomoc¢ statistickog programa SPSS verzija 27.
5. PROCENA KANDIDATA O POTENCIJALNOM NAUCNOM DOPRINOSU

Ova studija predstavlja prvo istrazivanje IP u nasoj zemlji i retku studiju IP u svetu koja ¢e
dati celokupan prikaz izazova i teskoc¢a sa kojima se suocavaju roditelji dece sa IP. Obuhvatice
najveéi broj ispitanika od svih prethodnih studija iz nase populacije. Na ovaj na¢in do¢i ¢e se do
novih saznanja o potrebama i o¢ekivanjima ovih pacijenata i ¢lanova njihovih porodica. Imajuci
u vidu da su do sada mahom radeni prikazi slucajeva, ova studija ¢e biti jedna od obimnijih
istrazivanja u smislu koli¢ine prikupljenih podataka u vezi sa stavovima ove populacije, tj,
najdetaljnija studija o kvalitetu zivota ovih pacijenata i njihovih porodica. Za procenu kvaliteta
zivota ¢lanova roditelja obolelih nema upitnika prevedenih na srpski jezik, pa ¢e se ovom
studijom dobiti i prvi prevod upitnika o optereCenju roditelja na srpskom jeziku. lzvedeni

zakljucci pomoci ¢e boljem razumevanju stavova, iskustva i potreba ove populacije.
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