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Primer neonatalne oftalmije,
povzrocene z bakterijo Neisseria

gonorrhoeae

Mojca Zeleznik, Sandra Cerar,
Tina Plankar Srovin, Manca Tekavcic
Pompe, Gregor Nosan

Uvod

Neonatalna oftalmija (NO) je akutno
vnetje ocesne veznice v prvem mesecu
Zivljenja. Najpogostejsi vzrok je okuz-
ba z bakterijami in virusi. Patogen se
na novorojencka najpogosteje prene-
se od matere pri prehodu skozi koloni-
ziran ali okuzen porodni kanal. Medtem
ko vecina primerov NO poteka blago,
predstavlja okuZba z bakterijo Nei-
sseria gonorrhoeae (NG) resen izziv,
saj lahko ob zakasnjenem zdravljenju
povzrocCi trajno okvaro vida. Predsta-
vljamo nedavni primer novorojencka
z gonokokno NO, ki izpostavi pomen
preprecevanja, pravocasne diagnosti-
ke in ustreznega zdravljenja.

Predstavitev primera

Tri dni star donoSen decek, rojen mate-
ri brez znakov spolno prenesene okuz-
be (SPO), je bil zaradi gnojnega izcedka
iz desnega ocesa, ki se je pojavil drugi
dan starosti, sprejet v bolnisnico. Kli-
nic¢ni pregled je pokazal izrazito por-
deli in oteceni veki ter obilen gnojen

izcedek desnega ocCesa (Slika 1a), ana-
liza krvi pa poviSane kazalce vnetja.
Zdravljenje je vkljucevalo intraven-
sko aplikacijo ceftriaksona, intenzivno
izpiranje ocesa s fizioloSko raztopino
ter aplikacijo 2,5 % oCesne raztopine
povidon jodida. Bris oesne veznice je
potrdil prisotnost NG, medtem ko sta
hemokultura in analiza likvorja izkljuci-
lidodatno bakterijsko ali virusno okuz-
bo. Po uvedenem zdravljenju je prislo
do popolne ozdravitve oCesa (Slika 1b).

Razpravljanje

Strategije preprecevanja NO so raz-
licne. Vkljucujejo preprecevanje SPO
pri odraslih, sistemati¢no presejanje
nosecnic na SPO, izvajanje univerzal-
ne okularne profilakse privseh novoro-
jenckih, izvajanje usmerjene okularne
profilakse pri novorojenckih z dejavniki
tveganja in zgodnje zdravljenje obole-
lih novorojenckov. Ker je bila univer-
zalna okularna profilaksa v Sloveniji
ukinjena leta 2023, lahko v prihodnje
pricakujemo vec primerov te potenci-
alno nevarne bolezni.

Pomen za klinicno prakso

Glede na odsotnost prenatalnega pre-
sejanja nosecnic na SPO, opustitev
univerzalne okularne profilakse pri
novorojenckih in nedavni primer novo-
rojencka z gonokokno NO, priporo¢amo
posodobitev priporocil za prepreceva-
njein zdravljenje NO, ki so predstavljena
na Slikah 2 in 3. Z njihovim izvajanjem
lahko namre¢ pomembno zmanj$amo
tveganje za trajne oCesne poskodbe
zaradi gonokokne NO.
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SLIKA 1. NOVOROJENCEK Z GONOKOKNO NEONATALNO OFTALMIJO PRED ZACETKOM ZDRAVLJENJAV STAROSTI
TRIDNI (A) IN PO KONCANJU ZDRAVLJENJAV STAROSTI PET DNI (B).

Nosecnica s tveganjem za SPO oftalmija

i}

Bris noznice nosecnice na N. gonorrhoeae in C. Trachomatis

I I I I

Pozitiven bris na Negativen bris Pozitiven bris na
N. gonorrhoeae & C. Trachomatis

[ | [ |

Bris ni bil opravljen

Je bilanosecnica ustrezno Profilaksa neonatalne Je bila nosecnica ustrezno Profilaksa neonatalne
zdravljena?* oftalmije ni potrebna. zdravljena?? oftalmije je potrebna.

Da J/ \L Ne Da \L \L Ne \L

) . Da Profilaksa .
Znaki neonatalne Znaki neonatalne . Znaki neonatalne
- . neonatalne oftalmije .
oftalmije? oftalmije? R b oftalmije?
ni potrebna. Lokalna aplikacija

Ne \L \L Ne Ne \L J/ Da 2,5 % raztopine

povidon jodida,

. Bris oCesne veznice, . i ici T
Brez profilakse, srela. rek Glej diagram Kliniéno Azitromicin 1-2 kapljci
zdravljenjain zrela, rektuma Zdravijenje -no. 20 mg/kg/24 ur v vsako oko.
brisov. novorojencka na onck spremljanje. 3dni PO,
‘ N.gonorrhoeae, novorojencia Brez profilakse ali
Klini¢no z gonokokno p ’ . .
lianie d + neonatalno zdravljenjain Eritromicin
spremljanje dva Ceftriakson?® oftalmiio brisov. 12,5 mg/kg/6 ur
meseca. 25-50 mg/kg (max. Jo- PO 14 dni.
250 mg) 1x IV/IM,
ali Cefotaksim
100 mg/kg 1x IV/IM.
SLIKA 2. PRIPOROCILA ZA PREPRECEVANJE NEONATALNE OFTALMIJE. 2 Prejela azitromicin 1 g enkratni odmerek PO in opravila ponovno testiranje ez stiri

tedne za potrditev eradikacije.
3 Kontraindiciran pri nedonosenckih, donosenih novorojenckih s hiperbilirubinemijo in
prizdravljenju z IV kalcijem.

SPO - spolno prenosljiva okuzba
1 Prejela ceftriakson 500 mg enkratni odmerek IM in opravila ponovno testiranje ez tri
tedne ali v zadnjem trimesecju nosecnosti zaradi moznosti ponovne okuzbe.
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Kemicni konjunktivtis

Neonatalna oftalmija

Gnojni konjunktivtis

J

J

Obilen gnojniizcedek
starost<5dni

Obilen gnojni izcedek
starost>5 dni

Blag gnojniizcedek
katerakoli starost

Serozniizcedek
katerakoli starost

J

L

J

J

Bris oCesne veznice
na NG, CH, PB,
hemokultura.

Bris oCesne veznice
na NG, CH, PB,
ev.HSV1in2.

Intenzivno spiranje ocesne
povrsine z razpiranjem vek
in odstranjevanjem izcedka
na 30 min, dokler se pojavlja
izcedek.
+
Ceftriakson* 25-50 mg/kg
(max 250 mg) 1x IV/IM,
ali Cefotaksim 100 mg/kg
1x IV/IM.

Diseminirana gonoreja:
likvor na PBin NG,
Ceftriakson*
25-50 mg/kg/24 ur
(max 250 mg) IV/IM 7 dni
(meningitis 10-14 dni),
ali
Cefotaksim
25 mg/kg/12 ur IV/IM 7 dni
(meningitis 10-14 dni).

Pregled pri oftalmologu.

Toaleta oCesa, intenzivno
odstranjevanje ocesnega
izcedka.

+
Tobramicin 1 kapljicav
prizadeto oko/4 ure do

izvida brisa oCesne veznice.

Ceizvid na PB pozitiven,
nadaljevanjes
Tobramicinom oz. glede
na obcutljivost.

Ceizvid na CH pozitiven,
Azitromicin
20 mg/kg/24 ur 3 dni PO,
ali
Eritromicin
12,5mg/kg/6 ur PO 14 dni,
ukinitev Tobramicina.

Ceizvid naHSV1ali2
pozitiven.

Toaleta ocCesa, intenzivno
odstranjevanje oesnega
izcedka, ukrepi ob
ev. zozenem solzevodu.

IzboljSanje po 48 urah:

toaleta in ostali ukrepi dalje.

NiizboljSanja po 48 urah:
Tobramicin 1 kapljicov
prizadeto oko/4 urein
ostali ukrepi dalje.

NiizboljSanja po 48 urah

zdravljenja s Tobramicinom:

bris o¢esne veznice
naPB,CT,NG, HSV 1in 2.

Ceizvid na PB pozitiven,
nadaljevanjes
Tobramicinom oz. glede
na obdutljivost.

Ceizvid na CT pozitiven,
Azitromicin
20 mg/kg/24 ur3dni PO,
ali
Eritromicin
12,5mg/kg/6 ur PO 14 dni,
ukinitev Tobramicina.

CeizvidnaHSV1ali2
pozitiven.

Serozniizcedek
+zmerna pordelost veznic
+edem vek
+herpeti¢ne spremembe.

Bris oesne veznice
naHSV1in2.

Toaleta ocesa,
intenzivno odstranjevanje
oCesnega izcedka.

Ceizvid oesne veznice
na HSV1ali2 pozitiven,
odvzeti kriin likvor
naHSV1in2.

Lokalizirana okuzba:
Aciklovir
20 mg/kg/8 ur IV 14 dni.

Diseminirana okuzba:
Aciklovir
20 mg/kg/8 ur IV 21 dni.
Ob poskodbi rozenice
dodatno aciklovir lokalno.

Posvet z infektologom.

SLIKA 3. PRIPOROCILA ZA ZDRAVLJENJE NEONATAL

*Kontraindiciran pri nedonosenckih, hiperbilirubinemiji in pri zdravljenju z IV kalcijem.

Prevention of Ophthalmia Neonatorum in Italy. Micro-
organisms 2023; 12(1): 15.

6. AuritiC,MondiV, Aversa S, Merazzi D, Lozzi S,
Petroni S, et al. Ophthalmia neonatorumin Italy: it is
time for change. Ital J Pediatr 2021; 47(1): 238.

7. Razsirjeni strokovni kolegij za pediatrijo. Min-
istrstvo za zdravje RS. Preprecevanje neonatalne

gonokokne oftalmije. 2023. Dosegljivo na: https://neo-

natalnasekcija.zzp.si/wp-content/uploads/2023/10/
Sklep-RSK-za-pediatrijo-glede-neonatalne-go-
nokokne-oftalmije-3.10.2023.pdf
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Masivna pljucna krvavitev
pri ekstremno nedonosenem

novorojencku

Laura Susnik, Tina Perme

Uvod

Ena izmed pomembnih znacilnosti
ekstremnih nedonoSenckov je odprt
Botallov vod, ki lahko v redkih primerih
privede do masivne pljucne krvavitve.

Predstavitev primera

Decek s porodno tezo 880 g je bil rojen
v 24, tednu gestacije po razbremenilni
amniocentezi zaradi polihidramnija.
Po rojstvu smo ga invazivno ventilirali,
zdravili smo konatalno okuzbo z E.Co-
li, razvila se je znotrajmoZganska krva-
vitev. Zaradi slabega sploSnega stanja
zapiranje Siroko odprtega hemodinam-
sko pomembnega Botallovega voda ni
bilo mogoce. Deveti dan je decek ob
nenadnem sistemskem poslabsanju
masivno zakrvavel iz pljuc. Potreboval
je aspiracije, adrenalin intratrahealno,
spiranje dihalnih poti s hladno fiziolo-
Sko raztopino in nadomestni surfak-
tant. Prilagodili smo ventilacijo na
visokofrekventne oscilacije. Uvedli smo
dopamin v trajni infuziji in nadomesca-
li natrijev bikarbonat. Koagulacijske
motnje smo zdravili s sveZe zmrznjeno

plazmo ter vitaminom K, potreboval je
transfuzijo eritrocitov. Akutna plju¢na
krvavitev in septicni Sok sta prispevala
k razvoju vecorganske odpovedi z aku-
tno ledvi¢no in jetrno odpovedjo ter
paraliticnim ileusom. Sistemsko stanje
je kljub intenzivnemu zdravljenju osta-
jalo nestabilno. Magnetno resonanc-
no slikanje glave je pokazalo obsezne
poskodbe, ki obic¢ajno vodijo v hudo
motoricno in globalno kognitivno priza-
detost. Po odloditvi konzilija za odtegni-
tev zdravljenja je umrl v starosti 34 dni.

Razpravljanje

Najpomembnejsi dejavniki tveganja
za razvoj masivne plju¢ne krvavitve pri
ekstremni nedonosenosti so zahira-
nost, odprt Botallov vod, obporodna
asfiksija, sepsa, Sok, mehanska venti-
lacija, motnje koagulacije, transfuzij-
sko zdravljenje in eksogeni surfktant.
Pri predstavljenem pacientu so bili
najpomembnejsi dejavniki odprt Botal-
lov vod, nedonosenost in sepsa. Kljub
primernim in pravo¢asnim ukrepom je
plju¢na krvavitev prispevala k multior-

ganski odpovedi, dodatni okvari moz-
ganov in smrti.

Pomen za klinicno prakso

Ob nenadnem poslabsanju stanja mora-
mo pomisliti tudi na moZnost masivne
pljucne krvavitve, ki se jo v zacetku lah-
ko teZje prepozna. Klju¢no je pazljivo
vodenje pacientov z dejavniki tveganja.
Pomembne so nadaljne raziskave o izbi-
ri pravega trenutka za zapiranje hemo-
dinamsko pomembnega Botallovega
voda pri nestabilnem nedonosencku.

Laura Susnik, dr. med.
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Zari$cni glivni cerebritis kot
obdukcijska najdba pri nedonosencku
z multiorgansko odpovedjo

Tajda Doupona, Tina Perme

Uvod

Invazivna okuzba z glivami, zlasti z gli-
vamiiz skupine Candida, je pogosta pri
kriti¢no bolnih novorojenckih. Pri izje-
mno prezgodaj rojenih nedonosenckih
je drugi najpogostejsi infektivni vzroki
smrti. Znacilno je, da prizadene osre-
dnje Zivéevije.

Predstavitev primera

Predstavljamo primer iziemno nedono-
Senega decka, ki se je rodil po carskem
rezu zaradi tezke preeklampsije in znot-
rajmaterni¢nega zastoja v rasti. Decek se
jerodil z gestacijsko starostjo 25 tednov
1/7, porodnateza je bila 370 g. Po oskrbi
dihalne poti smo takoj po rojstvu priceli
zempiri¢nim antibioti¢nim zdravljenjem
z ampicilinom in gentamicinom, ki smo
ga 3. dan ob poslabsanju klinicnega sta-
nja zamenjali z vankomicinom in cefo-
taksimom. Ob narascajocih vrednostih
vnetnih kazalcev in pozitivnem izvidu
aspirata traheje na glive kvasovke, smo
10. dan uvedli e flukonazol. Deckovo
klinicno stanje se je slabsalo, postavljen
je bil sum na nekrotizirajoci enterokoli-

tis, zato je bil 28. dan decek operiran. Ves
Cas je prejemal vectirno protimikrobno
zdravljenje z vankomicinom, merope-
nemom, rifampicinom in flukonazolom.
Kljub intenzivnemu internisticnemu
zdravljenju se je deckovo klini¢no stanje
slabsalo z znaki prizadetosti skoraj vseh
organskih sistemov. Zaradi slabe prog-
noze je multidisciplinarni konzilij sklenil,
da so mozZnosti zdravljenja in diagnosti-
ke iz¢rpane in sprejel odlocitev za socu-
tno nego. Decek je v starosti 79 dniumrl.
Med obdukcijo so presenetile najdbe
nevrosekcije, kjer je bil v cerebelarnem
pedunklu ob 4. ventriklu viden manjsi
fokus vnetja, v makrofagih pa dokazana
prisotnost gliv, skladno z zaris¢nim gliv-
nim cerebritisom.

Razpravljanje

Pri ekstremno nedonoSenem novoro-
jencku z multiorgansko odpovedjo so na
obdukciji kljub negativnim izvidom vzor-
ca likvorja in protiglivnem preventiv-
nem zdravljenju opredelili Zaris¢ni glivni
cerebritisa. Ker je cerebritis predstopnja
razvoja glivnega abscesa, bi ob otroko-

vem prezivetju znake nevroloske priza-
detosti morda lahko opazili Se kasneje.

Pomen za klinicno prakso

Pri okuzbi osrednjega Ziv€evja s Candi-
do so izvidi preiskav vzorca likvorja in
slikovne preiskave pogosto negativni.
Eden glavnih dejavnikov tveganja za
razvoj glivne okuzbe je zgodnje in dol-
gotrajno antibioti¢no zdravljenje. Pri
zdravljenju nedonosenckov in novo-
rojenckov je zato izjemno pomembna
preudarna raba antibiotikov in protig-
livno preventivno zdravljenje.

Tajda Doupona, dr. med.
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Diagnostika kostne presnovne bolezni pri
ekstremno nedonosenih novorojenckih-
ali so kazalci kostne premene povednejsi
v primerjavi z meritvami kostne gostote s

kvantitativnim ultrazvokom?

Lara Vurzer, Sandra Cerar, Aneta Soltirovska
Salamon, Lilijana Kornhauser Cerar, Matevz
Trdan, Tina Perme, Domen Robek, Ajda Bicek,

Adrijana Oblak, Janja Marc, Darko Cerne,

Vanja Erculj, Stefan Grosek

Uvod

Za presnovno bolezen kosti (PBK) je
znacilna zmanjSanja mineralizacija
kosti ob prezgodnjem rojstvu. Klinic-
no nema je do pojava znakov med 5.
in 11. tednom starosti, ko se pojavijo
zlomi, deformacije lobanje in dihal-
na stiska zaradi prepodajnega ske-
leta prsnega kosa. Diagnostika PBK
temelji na prepoznavanju dejavnikov
tveganja, dolocitvi serumskih bio-
kemicnih oznacevalcev in merjenju
kostne gostote.

Predstavitev primera

0d maja 2022 do septembra 2023 je v
EITN KO za perinatologijo v Porodni-
Snici Ljubljana potekala prospektivna
klinicna Studija za sistemati¢no ugotav-
ljanje osteopenije pri ekstremno nedo-
nosenih novorojenckih, rojeni med 23
0/7 ter 27 6/7 tedni gestacije. Vkljuce-
nih je bilo 42 otrok. Raziskovalno nalo-
go je odobrila Komisija za medicinsko
etiko Republike Slovenije (St. odobritve
0120-503/2021/5).

Pri postkoncepcijski starosti 30-32
tednov ter 36-40 tednov smo pri pre-
iskovancih dolocali serumske vred-
nosti alkalne fosfataze, celokupnega
in ioniziranega kalcija, fosfata, kostne
alkalne fosfataze, CTX-I (ang. crosslin-
ked C-terminal telopeptide type I colla-
gen) - kazalec kostne resorpcije in PINP
(ang. procollagen type | N-terminal pro-
peptide) - kazalec kostne tvorbe. Soca-
sno so bilezodvzemom krvi opravljene
meritve kostne gostote s kvantitativ-
nim ultrazvokom (QUZ).

Razpravljanje

Pri 95 % ekstremnih nedonoSenckov
smo potrdili znizano kostno gostoto,
ki se je ob terminski starosti izboljSa-
la, vendar je zaostajala v primerjavi z
donosenimi novorojencki.

Od dejavnikov tveganja sta pozna
sepsa in dolgotrajna parenteralna pre-
hrana pomembno povecali verjetnost
za PBK. Nizja kostna gostota, izmerjena
s QUZ, je bila znacilno povezana z niz-
ko gestacijsko starostjo preiskovancev.

Nasprotno pa med biokemicnimi kazal-
ci in gestacijsko starostjo nismo doka-
zali povezave, razen v primeru CTX-1.
Pri nobenem od preucevanih serum-
skih biokemicnih kazalcev PBK nismo
potrdili povezave s QUZ. Medsebojna
primerjava biokemicnih kazalcev PBK
ni potrdila povezanosti.

Pomen za klinicno prakso

Povecana klini¢na obcutljivost za dia-
gnostiko in sistematic¢no spremljanje
PBK prinedonosenckih. Prepoznavanje
dejavnikov tveganja nas vodi pri izbiri,
koga presejati. Meritev kostne gostote
s QUZ je ustreznejSa metoda za odkri-
vanje PBK v primerjavi s serumskimi
biokemicni kazalci, vendar njihovega
pomena pri nedonoSenckih ne smemo
podcenjevati.
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Prirojene misicno-skeletne
nepravilnosti kot posledica redke
bolezni: misicna distrofija spektra

Bethlem - Ullrich

Asja Colakovié, Nika ErZen

Uvod

Misi¢ne distrofije predstavljajo hete-
rogeno skupino dednih bolezni s pro-
gresivno oslabljenim delovanjem
misSi¢nega tkiva zaradi okvar v genih,
ki kodirajo klju¢ne strukturne ali funk-
cionalne beljakovine. Klinicna slika
se pogosto izrazi Ze v neonatalnem
obdobju ali zgodnjem otrostvu. Zaradi
fenotipske variabilnosti je postavitev
diagnoze pogosto zahtevna in zahteva
poglobljeno genetsko diagnostiko.

Predstavitev primera

Tri dni star novorojencek je bil sprejet
na Klini¢ni oddelek za neonatologijo
zaradi kifoze hrbtenice. Ob hipotoni-
ji so bili v klinicnem statusu prisotni
Se pectus carinatum, flektorne kon-
trakture obeh kolkov, kolen, gleznjev,
komolcev ter laksni sklepi v zapestjih.
Izkljucili smo prizadetost drugih orga-
nov. Analiza sekvenciranja celotnega
eksoma je pokazala prisotnost pato-
gene razlicice v genu COL6AL, ki se kli-
nicno kaze s tip 6 kolagenom povezano
misicno distrofijo.

Razpravljanje

Opisan redka bolezen nastane zaradi
okvare gena, ki kodira tip 6 kolagena.
Prizadeto je miSic¢no in vezivno tki-
vo. V spekter bolezni uvrs¢amo blazjo
- Bethlem miopatijo, in teZjo - Ullrich
misicno distrofijo. Obliki se razlikuje-
ta v Casu pricetka teZav, stopnji nap-
redovanja bolezni ter se med seboj
lahko prekrivata - t. i. intermediarni tip
bolezni. Bolezen se kaze s hipotonijo,
hiperlaksnostjo sklepov ter sklepnimi
kontrakturami, kar smo klini¢no ugotovi-
litudiv prikazanem primeru. Pricakovan
je motoricni zaostanek Ze pri samostoj-
nem sedenju ali hoji, bolezen lahko pri-
zadane dihalne misice. Poteka bolezni se
ne da napovedati. Fenotip je pri nosilcih
iste mutacije lahko razlicen. Vzrocnega
zdravljenja ni, zdravljenje je podporno.(2)

Pomen za klinicno prakso

Dobro opredeljena klini¢na slika in mul-
tidisciplinarni tim sta klju¢nega pome-
na pri dolocitvi diagnosticnih preiskav
ter postavitvi diagnoze. Glede na to,
da bolezen lahko mocno vpliva na
kakovost Zivljenja, Zivljenjsko dobo in

da vzrocno zdravljenje trenutno ni na
voljo, sta za ogroZene druzine pomemb-
ni genetsko svetovanje in moznost
prenatalne diagnostike. S prikazom
primera Zelimo osvetliti pomen zgodnje
klinicne prepoznave, diferenciacije med
sorodnimi nevromisi¢nimi boleznimi ter
vlogo genetske diagnostike prioprede-
litvi redkih prirojenih sindromov.
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Lazno hranjenje - most do uspeha
pri novorojencku z atrezijo
poziralnika z dolgim razmakom

Nastja Andrejasic, Alja Kavcic

Uvod

Atrezija poziralnika (AP) je najpogostej-
Sa prirojena nepravilnost poziralnika.
Pri dolgem razmaku med krnoma je
dokoncna kirurska poprava odlozena
za ve¢ mesecev. Nezmoznost zgodnje-
ga peroralnega hranjenja poveca tve-
ganje za razvoj motenj hranjenja.

Predstavitev primera

Decek s prenatalno ugotovljeno AP
je bil rojen po dopolnjenih 36. tednih
gestacije kot lahek za gestacijsko sta-
rost brez drugih prirojenih anomalij.
Med torakalno operacijo je bil razmak
med krnoma poziralnika prevelik za
primarno anastomozo, zato je bila za
zagotavljanje enteralnega hranjenja
vstavljena gastrostoma.

Neprekinjeno odstranjevanje sline je
bilo omogoceno s pomocjo Replogle-
jeve cevke, vstavljene v zgornji krn
poziralnika. Hranjenje je potekalo
preko gastrostome. Prvih 14 dni je
novorojencek dodatno prejemal tudi

parenteralno prehrano. V postmen-
strualni starosti 40. tednov smo zace-
li s postopkom t. i. laZnega hranjenja.
Kolicina mleka je bila postopoma
povecevana do polnih obrokov, kasne-
je je bil tudi dojen. Pogoltnjena tekoci-
na (mleko in slina) je bila iz zgornjega
krna poZiralnika med hranjenjem izse-
sana preko Reploglejeve cevke in vbriz-
gana v Zelodec preko gastrostome. Z
nadaljevanjem laZznega hranjenja se je
vidno izboljSevala koordinacija sesanja
in poziranja.

V kronoloski starosti treh mesecev je
bil razmak med krnoma poziralnika Se
vedno prevelik za kirur§ko anastomo-
zo. Bolnik je bil odpuscen v domaco
oskrbo s prenosnim sistemom za dre-
nazo sline iz zgornjega krna. Mati je v
domacem okolju samostojno nadalje-
vala zizvajanjem laznega hranjenja, do
zapletov ni prislo. V kronoloski starosti
devetih mesecev je bila zaradi zadostne
spontane rasti krnov izvedena primar-
na kirurSka anastomoza. Mesec dni po
operaciji bolnik nima znakov motene
orofaringealne koordinacije.

Razpravljanje in pomen
za klinicno prakso

Obdobje novorojencka je klju¢no za
razvoj orofaringealne koordinacije.
LaZzno hranjenje omogoca ustrezen
razvoj vescine hranjenja, spodbuja
rast krnov poZiralnika in tako izboljsa
koncni izid kirurske poprave AP z dol-
gim razmakom ter zmanjsa tveganje
za motnje hranjenja. Predstavljeni pri-
mer predstavlja prvo uspesno vpeljavo
postopka laznega hranjenja v sloven-
sko klini¢no prakso.
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Razumevanje skrivnosti motnje
glikozilacije tip 2: od zlatenice do
presaditve jeter in nadomescanja

imunoglobulinov

Gaja Markovic, Anja Praprotnik Novak,
Gasper Markelj

Uvod

Predstavljamo bolnika z motnjo glikozi-
lacije tip 2 zaradi na kromosom X-veza-
ne mutacije v genu ATP6AP1, za katero
so znacilne napredujoca hepatopatija z
mozno jetrno odpovedjo, hipogamag-
lobulinemija s ponavljajo¢imi okuzba-
mi in nevroloSka okvara.

Predstavitev primera

5-mesecnega decka smo pregledali v
sprejemni ambulanti zaradi zlatenice
in povecanega obsega trebuha. Vizvi-
dih krvi soizstopale poviSane vrednos-
ti transaminaz, hiperbilirubinemija,
hiperamoniemija in koagulopatija,
neodzivna na dodatek vitamina K.
Decek je izpolnjeval kriterije za jetrno
odpoved. V sklopu diagnostike smo
v krvnem razmazu dokazali vakuo-
lizirane limfocite, genomska anali-
za pa je razkrila mutacijo c.962T>G v
genu ATP6AP1, ki povzroca motnjo
glikozilacije zaradi okvare vakuolar-
ne ATPaze. Pri Sestih mesecih je bila
opravljena presaditev jeter, po kate-

ri je bil decek sprva stabilen, nato pa
je v kratkem Casu prebolel ve¢ okuzb.
Ob vztrajajoci hipogamaglobulinemiji
smo uvedli zdravljenje z intravenskimi
imunoglobulini, po katerem je prislo
do stabilizacije klini¢nega stanja.

Razpravljanje

V literaturi je trenutno opisanih 30
bolnikov z mutacijo v genu ATP6APL.
Klinicna slika nasega bolnika je skla-
dna z objavljenimi primeri, kjer pre-
vladujeta imunska pomanjkljivost in
jetrna okvara. Pri nekaterih bolnikih
so porocali tudi o nevroloskih okva-
rah, vezivnih motnjah, glomerulopa-
tiji in tubulopatiji ter senzorinevralni
naglusnosti. Zdravljenje je ve¢inoma
simptomatsko, vkljucuje intravenske
imunoglobuline. Presaditev jeter je
izvedena redko, doslej so jo opisali le
pri petih bolnikih. Ob ponovnem pos-
labSanju klini¢nega stanja je biopsija
presajenih jeter pri decku presentlji-
vo pokazala masiven steatohepatitis,
Cesar zaenkrat ne znamo pojasniti,

saj se glede na literaturo v presajenih
jetrih bolezen ne ponovi.

Pomen za klinicno prakso

Tip 2 motnje glikozilacije je redka bole-
zen in predstavlja diagnosticni izziv.
Zgodnje prepoznavanje je kljucno za
pravocasno ukrepanje, ki sestoji izuvr-
stitve bolnika na seznam za transplan-
tacijsko ob grozedi jetrni odpovedi ter
genetsko svetovanje pri nacrtovanju
druZine. Na bolezen je treba pomisli-
ti pri bolnikih z okvaro jeter in motnjo
imunosti, ki imajo nevroloske znake
ali pa so brez njih. Intravenski imu-
noglobulini so verjetno ucinkoviti pri
prepreCevanju okuzb, medtem ko dol-
gorocCni izid po presaditvi jeter ostaja
nejasen.
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Stridor pri dojencku - ne le laringitis:
zgodnje prepoznavanje subglotisnega
hemangioma kot Zivljenje

ogroZajocega stanja

Anja Babic, Jasna Rodman Berlot,
Dasa Gluvaji¢, Orjana Velikonja

Uvod

Pri otrocih s stridorjem je klju¢no
razmisljati o SirSem spektru diferen-
cialnih diagnoz, posebno pri ponavlja-
joCih se tezavah. Predstavljamo primer
1,5-mesecnega decka, prvotno hospi-
taliziranega zaradi suma na akutni
laringitis, pri katerem je endoskopska
preiskava dihal po ponovitvi simpto-
mov razkrila subglotisni hemangiom.
PravoCasna postavitev diagnoze in
uvedba propranolola sta omogocila
hitro izboljSanje klini¢nega stanja.

Predstavitev primera

Prej zdrav 1,5-mesecni decek je bil
sprejet zaradi suma na akutni laringi-
tis. Imel je inspiratorni stridor in bla-
ge prehladne znake. Laboratorijski
izvidi so pokazali nizke vnetne kazal-
ce, mikrobioloski izvidi za opredelitev
povzrocitelja okuZzbe so bili negativni.
Po inhalacijah adrenalina se je stanje
izboljSalo. Dan po odpustu se je vrnil
z bifaznim stridorjem. Prejel je deksa-
metazon peroralno terinhalacije bude-

zonida. Deseti dan po pricetku tezav je
endoskopija dihal v splo$ni anesteziji
razkrila hemangiom s pomembno zozi-
tvijo subglotisa in ogrozanjem dihalne
poti. Po uvedbi propranolola je stridor
v treh dneh izzvenel. Do dopolnjenega
prvega leta je dvakrat preboleval viru-
sne okuzbe brez stridorja. Kontrola pri
16. mesecih starosti je pokazala, da
hemangiom ne zoZuje vec subglotisa,
zato smo propranolol ukinili.

Razpravljanje

Subglotisni hemangiomi predstavlja-
jo 1,5-3 % prirojenih anomalij grla s
pojavnostjo 2-4/100.000 novorojenc-
kov. Najintenzivnejsa proliferativna
faza tumorja poteka do 3. meseca sta-
rosti, vtem ¢asu doseZejo hemangiomi
80 % koncne velikosti, faza proliferacije
se zakljuci do 6. meseca. Kljub benig-
ni naravi lahko zaradi lokacije ogrozi-
jo dihalno pot. V nasem primeru je bil
kljucen zgodnji sum na subglotisno
patologijo. Pravocasna uvedba propra-
nolola je ucinkovito zavrla proliferacijo
in spodbudila involucijo hemangioma.
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Pomen za klinicno prakso

Primer poudarja pomembnost SirSega
razmisljanja pri diferencialni diagnozi
stridorja, zlasti pri dojenckih s ponav-
ljajoCimi se tezavami in negativnimi
mikrobioloskimi izvidi. Bifazni stridor
nakazuje na subglotisno patologijo. Zgo-
dnje prepoznavanje in zdravljenje sta
klju¢na za preprecevanje zapletov. Mul-
tidisciplinarni pristop je nepogresljiv,
propranolol pa je zdravilo prvega izbora
pri otrocih, ki imajo zaradi infantilnega
hemangioma funkcionalne tezave.
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Klinicni primer malignega oslovskega
kaslja pri novorojencku, pri katerem
je bila zaradi hiperlevkocitoze prvic
v Sloveniji opravljena izmenjalna

transfuzija

Anna Gorbunova, Paola Pascolo,
Joanna Prusnik, Tina Plankar Srovin,
Petja Fister

Uvod

Oslovski kaselj je zelo nalezljiva bole-
zen, ki jo povzroc¢a gramnegativna
bakterija Bordetella pertussis (BP).
Tezij potek in zapleti so pogostejsi pri
dojenckih, predvsem necepljenih. Pric-
ne se s simptomi akutne okuzbe zgor-
njih dihal, nato sledi paroksizmalen ali
spazmoticen kaselj. Poleg znacilnega
paroksizmalnega kaslja je za oslovski
kaselj pri dojenckih in majhnih otro-
cih pogosto znacilno izrazito poviSanje
Stevila levkocitov. Primarna pljucnica,
povzrocena z BP, je povezana s hiper-
levkocitozo, pljucno hipertenzijo in
visoko umrljivostjo, zlasti pri majhnih
dojenckih. Ena izmed metod zdravlje-
nja je tudi izmenjalna transfuzija.

Predstavitev primera

Predstavljamo primer 27 dni starega
decka, ki je bil 8 tednov hospitaliziran
na Pediatricni kliniki zaradi dihalne
odpovedi ob prebolevanju pljucnice,
povzrocene z BP ter P. aeruginosa (PA).
Zaradi hiperlevkocitoze (60x10°%/L)

smo prvic v Sloveniji opravili izmenjal-
no transfuzijo, po kateri je prislo do
normalizacije levkocitov in klini¢nega
izboljSanja. Devetnajst dni je bil mehan-
sko ventiliran, nato je vec dni potrebo-
val neinvazivno podporo s kisikom.
Zaradi sekundarne pljucnice, povzro-
Cene s PA, je 28 dni prejemal parente-
ralno antibioti¢no zdravljenje (AZ). Ob
dolgotrajani izolaciji PA je Se mesec
dni po odpustu nadaljeval z inhalator-
no AZ s tobramicinom. Se ve¢ mesecev
po preboleli okuzbi je imel na CT prei-
skavi pljuc¢ vidne kronicne infiltrate in
le blag regres konsolidacij brez znakov
intersticijske prizadetosti. Genetske
preiskave niso opredelile sprememb,
ki bi bile lahko povezane s tezko kli-
nicno sliko, izkljucena je bila imunska
pomanijkljivost. Mama v nosecnosti ni
bila cepljena proti oslovskemu kaslju.

Pomen za klinicno prakso

Pertusis je Zivljenje ogrozujoca bolezen
predvsem za novorojencke in majhne
dojencke. Hiperlevkocitoza, ki je napo-
vednik najteZjega poteka okuzbe s
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Stevilnimi zapleti, mora biti pravocas-
no razreSena z izmenjalno transfuzi-
jo. Najpomembnejse je preprecevanije
bolezni pri novorojenckih in majhnih
dojenckih, zato je podbujanje ceplje-
nja nosecnic proti oslovskemu kaslju
izredno pomembno.
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Presnovna acidoza pri tezkem

poslabsanju astme

Nada Tavcar, Jasna Rodman Berlot

Uvod

Laktacidoza pri otroku s poslabsanjem
astme ni pogosto opisana. Mehanizem
nastanka je povezan z uporabo glu-
kokortikoidov in 32-agonistov, zlasti
inhalacije salbutamola, ki povecujejo
glukoneogenezo, glikogenolizo, gliko-
lizo in lipolizo. To vodi do povecane
tvorbe laktata in laktacidoze tipa B
(presnovne, ne hipoksicne). Stanje je
obic¢ajno samoomejujocCe ob ustre-
znem zdravljenju, vendar lahko vodi
do hiperventilacije, ki se lahko napac-
no interpretira kot poslabsanje dihalne
stiske, kar vodi do neprimerno stopnje-
vanje bronhodilatatornega zdravljenja.

Predstavitev primera

10-letni fant je bil sprejet zaradi tezkega
poslabsanja astme. V prvi uri zdravlje-
nja je prejel tri inhalacije salbutamo-
la, nato pa je prejemal salbutamol na
2 uri, sistemski metilprednizolon in
dodatek kisika. Po 8 urah se je njego-
vo stanje poslabsalo, postal je izrazito
tahidispnoicen. Plinska analiza krvi je

pokazala presnovno acidozo (pH 7.30,
BE -6, laktat 6.67; ob 6:19). Ob nadalje-
vanju zdravljenja s salbutamolom se je
laktacidoza poglobila in razvila se je
hiperglikemija (pH 7.33, BE -7, glukoza
18.1 (ob sprejemu 7,0), laktat 8.76; ob
9:42). Po prehodu na zdravljenje z viso-
kimi pretoki kisika, dodatnem odmer-
ku metilprednizolona in podaljsanju
casovnega intervala med inhalacijami
salbutamola, se je stanje klini¢no in
laboratorijsko izboljSalo (pH 7.39, BE
-3, laktat 4.88; ob 17:58).

Razprava

Roman-Colombier s sodelavci v svoji
prospektivni raziskavi ugotavlja, da se
pri 87 % otrok, zdravljenih zaradi zmer-
ne do tezke astme, pojavi hiperlaktate-
mija in da so glavni dejavniki tveganja
starost nad 6 let, hiperglikemijaininha-
lacije salbutamola. Opisani bolnik je
imel vse nastete dejavnike tveganja:
star je bil 10 let, imel je hiperglikemijo
ob zdravljenju s steroidi, in prejemal je
pogoste inhalacije salbutamola.
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Pomen za klinicno prakso

Pri otrocih, zdravljenih z visokimi
odmerki 32-agonistov, moramo biti ob
poslabsanju astme pozorni na moznost
pojava laktacidoze. Klju¢no je, da pre-
poznamo hiperventilacijo kot posledi-
co presnovne acidoze in jo razlikujemo
od poslabsanja astme, da se izognemo
nepotrebnemu stopnjevanju bronhodi-
latatornega zdravljenja (1).
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Tihi povzrocitelj, glasni zapleti:
primer teZko potekajoce
mikoplazemske pljucnice

Antonela Stepancic, Tina Plankar
Srovin, Jasna Rodman Berlot

Uvod

Mycoplasma pneumoniae je pogost
povzrocitelj pljucnic pri otrocih. Gre za
bakterijo brez celicne stene, kar vpli-
va na njeno obcutljivost za antibiotike.
Vecina okuzb poteka blago in zahteva
zgolj ambulantno zdravljenje, vendar
se lahko razvije resnejsSa oblika bolezni
s potencialno trajnimi okvarami orga-
nov. Razli¢na klini¢na slika je posledica
patogeneze vec dejavnikov- kombina-
cije neposredne bakterijske okvare po
pritrditvi na gostiteljsko celico in gosti-
teljevega imunskega odziva.

Predstavitev primera

6-letnao sicer zdravo deklico, smo
sprejeli zaradi akutne hipoksemic-
ne dihalne odpovedi ob prebolevanju
levostranske pljucnice, povzrocene
z Mycoplasmo pneumoniae (Slika A).
Kljub zdravljenju z azitromicinom in
dodatkom kisika, se je stanje poslab-
Salo z napredovanjem vnetnih infil-
tratov in obseznim plevralnim izlivom
(Slika B). Po zamenjavi antibiotika za

doksiciklin, uvedbi metilprednizolona
in zdravljenja z visokimi pretoki kisika
(do Fi020.4), se je plevralni izliv zmanj-
Sal, kontrolno rentgensko slikanje pljuc
je pokazalo pomembno izboljSanje
(Slika C), prvotno povisane vrednosti
CRP, LDH in feritina so se do odpusta
normalizirale.

Razprava

Pri nekaterih otrocih, ki prebolevajo
pljucnico, povzroceno z Mycoplasmo
pneumoniae, se lahko razvije tezko
potekajoca (povecano dihalno delo,
hipoksemija) ali refraktarna pljucnica
(brez klinicnega izboljSanja po sedmih
dneh antibioti¢ne terapije ali progres
infiltratov na rentgenogramu prsnih
organov), kljub ustreznemu antibio-
ticnemu zdravljenju. Raziskave kazejo,
da imajo pri tem klju¢no vlogo imun-
ski mehanizmi s cezmerno aktivacijo
imunskih celic in povecanim sprosca-
njem citokinov, zato je pri teh primerih
indicirano adjuvantno imunosupresiv-
no zdravljenje. Narascajoca odpornost
Mycoplasme pneumoniae na makroli-
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SLIKA 1: MIKOPLAZEMSKA PLJUCNICA; A) OB SPREJEMU; B) 4. DAN HOSPITALIZACIJE; C) 7. DAN HOSPITALIZACIJE;
D) 2 TEDNA PO ODPUSTU IZ BOLNISNICE.

de (v nekaterih azijskih drZzavah do
90 %) zahteva alternativno antibio-
ticno zdravljenje z doksiciklinom ali
fluorokinoloni.

Pomen za klinicno prakso

Pri tezko potekajoci mikoplazem-
ski pljucnici, ki zahteva zdravljenje z
dodatkom kisika FiO2 > 0,5, zdravljenje
z visokimi pretoki kisika, zdravljenje v
enoti intenzivne terapije in narasca-
joCi potrebi po kisiku, je po izkljucitvi
drugih vzrokov in zapletov pljucni-
ce, potrebno razmisliti o zdravljenju s
sistemskimi glukokortikoidi in menja-
vi antibiotika. Prav tako je zdravlje-
nje s steroidi indicirano pri refraktarni
pljucnici.
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Ozavescenost starSev o tveganju za
aspiracijo oresckov pri predsolskih

otrocih

Katja Kovac, Denis Bas, Uros Krivec

Uvod

Zadusitev s tujkom je eden glavnih vzro-
kov nenadne smrti pri otrocih, mlajsih
od treh let. Med pogostimi tujki so ores-
ki, ki zaradi oblike in trdote predsta-
vljajo povecano tveganje za aspiracijo
(1). Orescki so tudi pomemben vir hra-
nil, zato jih je na ustrezen nacin in ob
primerni starosti priporocljivo vkljuciti v
prehrano otrok (2). Po priporocilih Nacio-
nalnega instituta za javno zdravje (N1JZ)
naj se oreScki uvajajo v ustrezni obliki, ki
ne povecuje tveganja za zadusitev. Celih
oreSckov se ne priporoca do 3. leta sta-
rosti, celih arasidov pa do 5. leta (3).

Predstavitev

Z raziskavo smo Zeleli oceniti, kako
dobro so starsi seznanjeni s priporo-
¢ili o uvajanju oresckov v prehrano in
postopki ukrepanja ob aspiraciji tuj-
ka. Anonimno anketo smo izvedli med
starsi predsolskih otrok ob sistemat-
skem pregledu v Zdravstvenem domu
Kamnik marca 2025. Prejeli smo 37
popolnih anket. Mediana starosti otrok
sodelujocih starsev je bila 1 leto [IQR:

0-3]. 68 % starsev je bilo vsaj delno
seznanjenih s priporocili, vendar jih je
35 % menilo, da je uvajanje celih ores-
¢kov varno Ze pred 3. letom, 86 % star-
Sev pozna primerno obliko oresckov za
uvajanje mlajsim otrokom (zdrobljeni,
maslo), 84 % starSev bi znalo ukrepa-
ti ob aspiraciji tujka. Najpogostejsi viri
informacij za starse so splet in tecaji
prve pomoci, redkeje NIJZ ali pediater.

Razpravljanje

Vecina starSev pozna splosna priporoci-
la, ostajajo pa neskladja glede primerne
oblike in ¢asa uvajanja celih oresckov.
Pomemben deleZ starSev zmotno meni,
da je uvajanje varno pred tretjim letom
starosti, del starSev pa ne pozna pravil-
nih postopkov ob aspiraciji. Informacije
pogosto pridobijo iz neformalnih virov.

Pomen za klinicno prakso

Rezultati poudarjajo potrebo po jas-
nem ozavescanju starSev o primernem
¢asu uvajanja celih oresckov v prehra-
no otrok in preprecevanju aspiracije.
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Dolgotrajna rotavirusna okuzba v
obdobju imunske rekonstitucije po
presaditvi krvotvornih maticnih celic

Urban Zajec, Gasper Markelj

Uvod

Okuzba z rotavirusom je eden najpogo-
stejSih vzrokov driske pri otrocih, mlaj-
Sih od 5 let. Za zamejitev in odstranitev
rotavirusne okuzbe je kljucno delova-
nje prirojene imunosti (NK celice), kot
tudi pridobljene imunosti (limfociti T -
predvsem citotoksi¢ne T celice CD4+).
Predstavljamo primer dojencka s priro-
jeno okvaro imunosti v ¢asu zdravlje-
nja s presaditvijo krvotvornih maticnih
celic (PKMC) z dolgotrajno rotavirusno
okuzbo.

Predstavitev primera

Tri-tedenski romski decek je bil sprejet
v bolniSnico zaradi nejes¢nosti, slabega
pridobivanja na telesni teZi in pogoste-
ga odvajanja blata. Ugotovljena je bila
okuZba z rotavirusom. Zaradi fenotip-
skih lastnosti (albinizem) in znacilnih
sprememb v diferencialni krvni sliki
je bil postavljen sum na sindrom Che-
diak-Higashi, ki je bil kasneje potrjen
z genetskimi preiskavami. Prebavna
simptomatika je spontano izzvenela.

Pri treh mesecih v vzorcu blata rotavi-
rusa nismo vec dokazali. Decek je v sta-
rosti 5 mesecev opravil alogeno PKMC
z uspesno ugnezditvijo po treh tednih.
Kmalu zatem je decek pricel odvajati
vecje koli¢ine blata, vse do 100ml/kgTT
dnevno. Ob tem je bil brez znakov sis-
temske okuzbe in bolezni presadka proti
gostitelju (angl. graft versus host disea-
se, GVHD). Povecevanije kolic¢in odvaja-
nega blata smo pripisali naras¢ujo¢emu
rotavirusnemu bremenu. Za zmanjsanje
replikacije virusa smo uvedli zdravlje-
nje z nitazoksanidom. Ob odsotnosti
znakov GVHD smo zaradi ¢im hitrejSe
imunske rekonstitucije pospeseno zni-
Zevali imunosupresivno terapijo. Tri
mesece po presaditvi, ko smo ugotavlja-
li pomembno porascanije limfocitov T in
NK celic ter nastajanje novih limfocitov,
je priSlo do postopnega zmanjSevanja
odvajanja blata in zamejitev rotavirus-
ne okuzbe. (Tabela 1).

Razpravljanje

Predstavljamo primer otroka z inten-
zivnim odvajanjem blata v obdobju

imunske rekonstitucije po PKMC. Za
ustrezno prilagajanje imunosupre-
sivne terapije pri bolniku z intenziv-
nim odvajanjem blata je pomembno
razlocCevanje infektivnih razlogov od
GVHD.

Podrobno mikrobiolosko sledenje je
omogocilo hitrejSe zniZevanje imu-
nosupresivnega zdravljenja, posle-
di¢no zgodnejSo vzpostavitev celi¢ne
imunosti ter zamejitev rotavirusne
okuZzbe.

Pomen za klinicno prakso

Primer nam omogoca vpogled vimun-
ske mehanizme, ki so kljucni za prebo-
levanje rotavirusnih okuzb.
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Koli¢ina

Prisotnost Prisotnost odvajanega Konc. Konc. NK Konc. RTE
rotavirusav CcT virusa na EM blata limfocitov T Razmerje  (CD16+CD56+) limfocitov T
Datum blatu (PCR) vrednosti (+/-)  (ml/kgTT/dan) (CD3+) [x 106] CD4+/CD8+ [x 106] (CD4+) [x 106]
11.10.2024 pozitivho 25 -
18.10.2024 pozitivnho 27 4203 4,02 689
27.12.2024* negativno 4575 2,55 828 1576
28.1.2025 pozitivho 28 - 31
14.2.2025 pozitivno 12 + 47 46 0,76 41 0
13.3.2025 pozitivho 12 + 71
28.3.2025 pozitivnho 12 + 67 142 6,19 54 1
7.4.2025 pozitivno 27 - 109
23.4.2025 pozitivho 37 - 32 223 7,88 331 6
28.4.2025 negativno 21

TABELA 1: CASOVNA KORELACIJA ODVZETIH VZORCEV BLATA IN PRISOTNOSTI ROTA- CT (cycle treshold), EM - elektronska mikroskopija
VIRUSAV NJIH DOKAZA S PCR, CT (CYCLE TRESHOLD) VREDNOSTI, KOLICINE ODVA- * opravljena presaditev krvotvornih maticnih celic (PKMC) 27.1.2025
JENEGA DNEVNEGA BLATA TER SOCASNE VREDNOSTI LIMFOCITNIH SUBPOPULACIJ
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Granulomatozna limfocitna
intersticijska pljucna bolezen pri deklici

s sindromom Kabuki

Melisa Lazarevic, Gasper Markelj

Uvod

Sindrom Kabuki povzroca bialelna
mutacija (KMT2D ali KMD6A). Znadilni
sta dismorfizem in multiorganska pri-
zadetost. V zadnji letih se v sklopu sin-
droma opisujejo okvare T-in B-celi¢ne
imunosti ter predvsem hematoloske
avtoimunske bolezn. Prikazujemo pri-
mer deklice s sindromom Kabuki in z
granulomatozno limfocitno intersticij-
sko boleznijo pljuc (angl. granuloma-
tous and lymphocytic interstititial lung
disease, GLILD). Opisujemo do sedaj
znan tretji primer sindroma Kabuki z
GLILD.

Predstavitev primera

Deklica je bila rojena v 39. tednu z nor-
malnimi porodnimi merami, multior-
gansko prizadetostjo in dismorfizmi.
Molekularna kariotipizacija ni poja-
snila klini¢ne slike, Sele sekvencira-
nje naslednje generacije je pri 8. letih
dokazalo mutacijo v genu KMT2D. V
starosti 6 let je bila zaradi pogostih
okuzb dihal napotena v imunolosko

ambulanto. Ugotavljali smo nizje vred-
nosti imunoglobulinov ter ustrezen
specificni protitelesni odziv na revak-
cinacijo. Prve spremembe na pljucih
so se pojavile ob ponavljajocih okuzbah
spodnjih dihal pri 10. letih. Leto kasne-
je smo slikovno in histoloSko potrdili
GLILD in splenomegalijo. Ob pric¢etku
nadomescanja imunoglobulinov in
imunomodulatornem zdravljenju z
azatioprinom je prislo le do delnega
izboljSanja. Ob nadaljnjem nastajanju
mikrokalcinacij v plju¢nem intersticiju
in pojavljanju novih granulomskih lezij
smo zdravljenje uspesno stopnjevali s
pulznimi odmerki kortikosteroidov in
rituksimabom.

Razprava

Sindrom Kabuki je redka genetska
okvara, v sklopu katere je pogosto pri-
zadet tudi imunski sistem. GLILD opi-
sujejo pri manjSem delezu bolnikov
s protitelesno okvaro imunosti (angl.
combined variable immunodeficiency,
CVID), obicajno med 20. in 50. letom
starosti. Pri nasi bolnici se je granulom-

sko vnetje pljucih pojavilo zelo zgodajv
sklopu imunske disregulacije. V kohor-
ti slovenskih bolnikov s sindromom
Kabuki se 5 od 10-tih bolnikov spremlja
tudi priimunologu. Pri 3izmed 5-ih bol-
nikov so prisotni zapleti imunske disre-
gulacije (dva priera sindroma Evansov,
1 primer GLILD).

Pomen za klinicno prakso

Sindrom Kabuki sindrom je redka, feno-
tipsko zelo raznolika bolezen, pri kateri
se pogosto pojavljajo tudi zapletiimun-
ske disregulacije. Redno spremljanje
pri imunologu in zgodnja prepoznava
zapletov omogoci uspesno zdravljenje
Zivljenje ogroZujocih zapletov.
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Kardiogena akutna mozganska kap
pri otroku - ali se za redkim stanjem
skriva Se redkejsa bolezen?

Tea Poznajelsek, Sasa llovar Strehar

Uvod

Akutna mozganska kap (MK) pri otroku
jeredko, a nujno stanje v pediatriji. Kar-
diogeni vzroki predstavljajo Cetrtino
dejavnikov tveganja za MK pri otrocih.

Predstavitev primera

9-letni decek je prisel v urgentno
ambulanto zaradi poveSenega leve-
ga ustnega kota in blagega glavobo-
la. V druzinski in osebni anamnezi ni
bilo posebnosti z izjemo slabse teles-
ne zmogljivosti, ki so jo starSi opazali v
zadnjem letu ter upad viSine na percen-
tilnih krivuljah ob niZji telesni teZi, opre-
deljen na rednih pregledih pri izbrani
pediatrinji. Ob sprejemu smo ugotovili
povecana jetra, parezo levega ustnega
kota in plantarni odgovor v ekstenzi-
ji na levi strani. Urgentna MR preiska-
va glave je pokazala akutno ishemicno
MK v povirju veje M1 a. cerebri medie z
verjetnim neokluzivnim trombembolu-
som. Na UZ srca smo opredelili znake
zarestriktivno kardiomiopatijo (RKMP)
z mejno povisanim tlakom v pljuénem

Zilju, brez intrakardialnih trombov ali
odprtega ovalnega okna. Na elektro-
kardiogramu (EKG) je bil ritem sinusni,
ocitni so bili znaki obremenitve obeh
atrijev. Preiskave v sklopu opredelitve
infekcijske, imunske ali vaskularne eti-
ologije MK so bile negativne, MR vratne-
ga Zilja je bil brez posebnosti.

Razpravljanje

RKMP je najredkejsi podtip kardiomi-
opatij pri otrocih. Glavna znacilnost
RKMP je diastoli¢na disfunkcija preka-
tov, ki vodi v dilatacijo atrijev, zaradi
Cesar se lahko pojavijo motnje sréne-
ga ritma in nastanejo trombi v levem
atriju. Otroci z RKMP se v primerjavi s
sovrstniki hitreje utrudijo, slabse zmo-
rejo napore. Ob venskem zastoju imajo
povisan centralni venski tlak in polne
vratne vene ter povecanajetra. Do 98 %
otrok z RKMP ima nenormalnostiv EKG;
najveckrat znake obremenitve atrijev,
lahko spremembe ST/T segmenta in
vala T, v€asih tudi atrijske motnje src-
nega ritma.
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Pomen za klinicno prakso

Prvi znak RKMP, ki je redka bolezen, je
lahko tudi kardioemboli¢ni dogodek. Ob
anamnezi slabse tolerance za napor so
nujno natancen klini¢ni pregled z dobro
anamnezo in EKG. Bolnike zRKMP lahko
pravocasno prepoznamo, kar je klju¢no
za preprecevanje zapletov.
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Bistvo je rentgenogramu
nevidno - ali kaj vecC sta nam

razkrilaUZ in MR

Neja Turk Hojs, Tadej Petek,
Irmina Sefi¢ Pasié

Uvod

Akutni hematogeni osteomielitis v
zgodnjem otroStvu najpogosteje pri-
zadene metafize dolgih kosti. V anam-
nezi pogosto, a ne vedno, pridobimo
podatek o nedavni poskodbi koZe. V
nekaterih primerih se okuzba razvija
subakutno in uspemo potrditi diagno-
zo Sele s pomocjo naprednejsih slikov-
nih preiskav.

Predstavitev primera

6-letna deklica je bila obravnavana v
urgentni pediatricni ambulanti zaradi
dehidracije in suma na okuzbo secil.
Tri tedne predhodno je prebolevala
virusno obolenje s subfebrilnim sta-
njem in oslabelostjo, sledilo je deset
dnevno izboljSanje ter nato ponov-
no poslabSanje z vrtoglavico, drisko,
bruhanjem, bolecinami v trebuhu in v
spodnjih okoncinah. Med obravnavo
je bila septi¢nega videza, izrazito bole-
¢insko prizadeta pri palpaciji trebuha
in obeh spodnjih okoncin. V laborato-
rijskih izvidih smo ob odsotnosti levko-

citoze ugotavljali poviSan C-reaktivni
protein, trombocitopenijo in hipona-
triemijo. Dan po sprejemu je porasel
prokalcitonin, zacela je toZiti za izrazi-
timi bolecinami v levi nogi. Levi kolk je
drzala v fleksiji, gibljivost je bila bole-
¢insko zavrta. Rentgenogram kolkov ni
pokazal patoloskih sprememb, ultra-
zvocna preiskava pa je razkrila obse-
Zen levostranski izliv in zadebeljeno,
hipertrofi¢no sinovijo. V hemokulturiin
punktatu kolka je porasel Staphylococ-
cus aureus. Magnetnoresonancna prei-
skava je potrdila septicni artritis levega
kolka in osteomielitis femurja z absce-
som v prileZznem miSicevju. Uvedena je
bila parenteralna terapija s flukloksaci-
linom in opravljena trepanacija femur-
ja, ki je bila peti dan ponovljena zaradi
napredovanja okuzbe. Po Stiritedenski
parenteralni antibioti¢ni terapiji je bilo
zdravljenje nadaljevano peroralno.

Razpravljanje

Pri deklici, ki ob nastanku teZav niime-
la opredeljenega izbranega pediatra, je
Sele 8 dni po pricetku teZav in razvoju
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Volume 12.4cm3
Distt 47.9mm
Dist2 28.4mm
Dist3 17.4mm

UZ LEVEGA KOLKA (10.3.2025) - POSLABSANJE

RTG KOLKOV (5.3.2025)

60mm

UZ LEVEGA KOLKA (5.3.2025) MR KOLKOV (11.3.2025) - POSLABSANJE

MR KOLKOV (5.3.2025)

MR KOLKOV (20.3.2025) - KONTROLA
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septi¢nega stanja prislo do zakasne-
le obravnave osteoartikularne okuz-
be. Zaradi bolecnosti skoraj celotnega
spodnjega dela telesa, povisanih para-
metrov vnetja in patoloSkega vzorca
urina je bil postavljen sum na okuzbo
secil, ki pa je po dodatnih preiskavah
in lokaliziranju klini¢ne slike bil ovrzen.

Pomen za klinicno prakso

V primerih zakasnitve diagnoze lah-
ko osteoartikularna okuzba spodnjih
okoncin posnema okuzbo secil ali gri-
pi podobno obolenje. Nanjo pomislimo
tudi ob odsotnosti podatka o predho-
dni poskodbi. RTG pogosto ne pokaze
sprememb, zato sta UZ in MR kljucni
slikovni metodi za zgodnje odkrivanje
osteoartikularnih okuzb.
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