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Uvod 
Neonatalna oftalmija (NO) je akutno 
vnetje očesne veznice v prvem mesecu 
življenja. Najpogostejši vzrok je okuž-
ba z bakterijami in virusi. Patogen se 
na novorojenčka najpogosteje prene-
se od matere pri prehodu skozi koloni-
ziran ali okužen porodni kanal. Medtem 
ko večina primerov NO poteka blago, 
predstavlja okužba z bakterijo Nei-
sseria gonorrhoeae (NG) resen izziv, 
saj lahko ob zakasnjenem zdravljenju 
povzroči trajno okvaro vida. Predsta-
vljamo nedavni primer novorojenčka 
z gonokokno NO, ki izpostavi pomen 
preprečevanja, pravočasne diagnosti-
ke in ustreznega zdravljenja. 

Predstavitev primera
Tri dni star donošen deček, rojen mate-
ri brez znakov spolno prenesene okuž-
be (SPO), je bil zaradi gnojnega izcedka 
iz desnega očesa, ki se je pojavil drugi 
dan starosti, sprejet v bolnišnico. Kli-
nični pregled je pokazal izrazito por-
deli in otečeni veki ter obilen gnojen 

izcedek desnega očesa (Slika 1a), ana-
liza krvi pa povišane kazalce vnetja. 
Zdravljenje je vključevalo intraven-
sko aplikacijo ceftriaksona, intenzivno 
izpiranje očesa s fiziološko raztopino 
ter aplikacijo 2,5 % očesne raztopine 
povidon jodida. Bris očesne veznice je 
potrdil prisotnost NG, medtem ko sta 
hemokultura in analiza likvorja izključi-
li dodatno bakterijsko ali virusno okuž-
bo. Po uvedenem zdravljenju je prišlo 
do popolne ozdravitve očesa (Slika 1b). 

Razpravljanje 
Strategije preprečevanja NO so raz-
lične. Vključujejo preprečevanje SPO 
pri odraslih, sistematično presejanje 
nosečnic na SPO, izvajanje univerzal-
ne okularne profilakse pri vseh novoro-
jenčkih, izvajanje usmerjene okularne 
profilakse pri novorojenčkih z dejavniki 
tveganja in zgodnje zdravljenje obole-
lih novorojenčkov. Ker je bila univer-
zalna okularna profilaksa v Sloveniji 
ukinjena leta 2023, lahko v prihodnje 
pričakujemo več primerov te potenci-
alno nevarne bolezni. 

Pomen za klinično prakso 
Glede na odsotnost prenatalnega pre-
sejanja nosečnic na SPO, opustitev 
univerzalne okularne profilakse pri 
novorojenčkih in nedavni primer novo-
rojenčka z gonokokno NO, priporočamo 
posodobitev priporočil za preprečeva-
nje in zdravljenje NO, ki so predstavljena 
na Slikah 2 in 3. Z njihovim izvajanjem 
lahko namreč pomembno zmanjšamo 
tveganje za trajne očesne poškodbe 
zaradi gonokokne NO.
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Slika  2. Priporočila za preprečevanje neonatalne oftalmije.

SPO – spolno prenosljiva okužba
1	 Prejela ceftriakson 500 mg enkratni odmerek IM in opravila ponovno testiranje čez tri 
tedne ali v zadnjem trimesečju nosečnosti zaradi možnosti ponovne okužbe.

2	 Prejela azitromicin 1 g enkratni odmerek PO in opravila ponovno testiranje čez štiri 
tedne za potrditev eradikacije.
3	 Kontraindiciran pri nedonošenčkih, donošenih novorojenčkih s hiperbilirubinemijo in 
pri zdravljenju z IV kalcijem.

Slika  1. Novorojenček z gonokokno neonatalno oftalmijo pred začetkom zdravljenja v starosti 
tri dni (a) in po končanju zdravljenja v starosti pet dni (b).

Nosečnica s tveganjem za SPO oftalmija

Pozitiven bris na  
N. gonorrhoeae Negativen bris Pozitiven bris na  

C. Trachomatis Bris ni bil opravljen

Je bila nosečnica ustrezno 
zdravljena?1

Znaki neonatalne 
oftalmije?

Profilaksa 
neonatalne oftalmije 

ni potrebna.

Brez profilakse, 
zdravljenja in 

brisov.

Klinično 
spremljanje dva 

meseca.

Glej diagram 
Zdravljenje 

novorojenčka 
z gonokokno 
neonatalno 

oftalmijo.

Klinično 
spremljanje. 

Brez profilakse, 
zdravljenja in 

brisov.

Znaki neonatalne 
oftalmije?

Znaki neonatalne 
oftalmije?

Bris očesne veznice, 
žrela, rektuma 

novorojenčka na  
N. gonorrhoeae, 

+  
Ceftriakson3  

25‒50 mg/kg (max. 
250 mg) 1x IV/IM, 

ali Cefotaksim  
100 mg/kg 1x IV/IM.

Azitromicin  
20 mg/kg/24 ur  

3 dni PO,  
ali  

Eritromicin  
12,5 mg/kg/6 ur  

PO 14 dni.

Profilaksa neonatalne 
oftalmije ni potrebna.

Je bila nosečnica ustrezno 
zdravljena?2

Profilaksa neonatalne 
oftalmije je potrebna.

Lokalna aplikacija 
2,5 % raztopine 
povidon jodida,  

1‒2 kapljci  
v vsako oko.

Bris nožnice nosečnice na N. gonorrhoeae in C. Trachomatis

Da

Da

Da

Ne Ne

Ne Ne

Ne Da
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Slika  3. Priporočila za zdravljenje neonatalne oftalmije.
*Kontraindiciran pri nedonošenčkih, hiperbilirubinemiji in pri zdravljenju z IV kalcijem.

CH – Chlamydia trachomatis; HSV – Herpes simplex virus; NG – Neisseria gonorrhoeae; 
PB – Patogene bakterije

Neonatalna oftalmija

Obilen gnojni izcedek  
starost ≤ 5 dni

Kemični konjunktivtis

Obilen gnojni izcedek 
starost > 5 dni

Blag gnojni izcedek 
katerakoli starost

Serozni izcedek 
katerakoli starost

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

Intenzivno spiranje očesne 
površine 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 PB in 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.

Bris očesne veznice 
na NG, CH, PB,  
ev. HSV 1 in 2.

Toaleta očesa, intenzivno 
odstranjevanje očesnega 

izcedka. 
+ 

Tobramicin 1 kapljica v 
prizadeto oko/4 ure do 

izvida brisa očesne veznice.

Če izvid na PB pozitiven, 
nadaljevanje s 

Tobramicinom oz. glede 
 na občutljivost.

Če izvid na CH pozitiven, 
Azitromicin  

20 mg/kg/24 ur 3 dni PO,  
ali  

Eritromicin  
12,5 mg/kg/6 ur PO 14 dni, 

ukinitev Tobramicina.

Če izvid na HSV 1 ali 2 
pozitiven.

Toaleta očesa, intenzivno 
odstranjevanje očesnega 

izcedka, ukrepi ob  
ev. zoženem solzevodu.

Izboljšanje po 48 urah: 
toaleta in ostali ukrepi dalje.

Ni izboljšanja po 48 urah: 
Tobramicin 1 kapljico v 
prizadeto oko/4 ure in  

ostali ukrepi dalje. 

Ni izboljšanja po 48 urah 
zdravljenja s Tobramicinom: 

bris očesne veznice  
na PB, CT, NG, HSV 1 in 2.

Če izvid na PB pozitiven, 
nadaljevanje s 

Tobramicinom oz. glede  
na občutljivost.

Če izvid na CT pozitiven, 
Azitromicin  

20 mg/kg/24 ur 3 dni PO,  
ali  

Eritromicin  
12,5 mg/kg/6 ur PO 14 dni, 

ukinitev Tobramicina.

Če izvid na HSV 1 ali 2 
pozitiven.

Serozni izcedek  
± zmerna pordelost veznic  

± edem vek  
± herpetične spremembe.

Bris očesne veznice  
na HSV 1 in 2.

Toaleta očesa,  
intenzivno odstranjevanje 

očesnega izcedka.

Če izvid očesne veznice  
na HSV 1 ali 2 pozitiven, 

odvzeti kri in likvor  
na HSV 1 in 2.

Lokalizirana okužba: 
Aciklovir  

20 mg/kg/8 ur IV 14 dni. 

Diseminirana okužba: 
Aciklovir  

20 mg/kg/8 ur IV 21 dni. 

Ob poškodbi roženice 
dodatno aciklovir lokalno.

Posvet z infektologom.

Gnojni konjunktivtis
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Masivna pljučna krvavitev 
pri ekstremno nedonošenem 
novorojenčku

Uvod 
Ena izmed pomembnih značilnosti 
ekstremnih nedonošenčkov je odprt 
Botallov vod, ki lahko v redkih primerih 
privede do masivne pljučne krvavitve. 

Predstavitev primera 
Deček s porodno težo 880 g je bil rojen 
v 24. tednu gestacije po razbremenilni 
amniocentezi zaradi polihidramnija. 
Po rojstvu smo ga invazivno ventilirali, 
zdravili smo konatalno okužbo z E.Co-
li, razvila se je znotrajmožganska krva-
vitev. Zaradi slabega splošnega stanja 
zapiranje široko odprtega hemodinam-
sko pomembnega Botallovega voda ni 
bilo mogoče. Deveti dan je deček ob 
nenadnem sistemskem poslabšanju 
masivno zakrvavel iz pljuč. Potreboval 
je aspiracije, adrenalin intratrahealno, 
spiranje dihalnih poti s hladno fiziolo-
ško raztopino in nadomestni surfak-
tant. Prilagodili smo ventilacijo na 
visokofrekventne oscilacije. Uvedli smo 
dopamin v trajni infuziji in nadomešča-
li natrijev bikarbonat. Koagulacijske 
motnje smo zdravili s sveže zmrznjeno 

plazmo ter vitaminom K, potreboval je 
transfuzijo eritrocitov. Akutna pljučna 
krvavitev in septični šok sta prispevala 
k razvoju večorganske odpovedi z aku-
tno ledvično in jetrno odpovedjo ter 
paralitičnim ileusom. Sistemsko stanje 
je kljub intenzivnemu zdravljenju osta-
jalo nestabilno. Magnetno resonanč-
no slikanje glave je pokazalo obsežne 
poškodbe, ki običajno vodijo v hudo 
motorično in globalno kognitivno priza-
detost. Po odločitvi konzilija za odtegni-
tev zdravljenja je umrl v starosti 34 dni. 

Razpravljanje 
Najpomembnejši dejavniki tveganja 
za razvoj masivne pljučne krvavitve pri 
ekstremni nedonošenosti so zahira-
nost, odprt Botallov vod, obporodna 
asfiksija, sepsa, šok, mehanska venti-
lacija, motnje koagulacije, transfuzij-
sko zdravljenje in eksogeni surfktant. 
Pri predstavljenem pacientu so bili 
najpomembnejši dejavniki odprt Botal-
lov vod, nedonošenost in sepsa. Kljub 
primernim in pravočasnim ukrepom je 
pljučna krvavitev prispevala k multior-

ganski odpovedi, dodatni okvari mož-
ganov in smrti.

Pomen za klinično prakso 
Ob nenadnem poslabšanju stanja mora-
mo pomisliti tudi na možnost masivne 
pljučne krvavitve, ki se jo v začetku lah-
ko težje prepozna. Ključno 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 nedonošenčku. 
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Ljubljana, Ljubljana, Slovenija
e-naslov: laura.susnik@kclj.si

asist. dr. Tina Perme, dr. med.
Služba za neonatologijo, Klinični 
oddelek za perinatologijo, Ginekološka 
klinika, Univerzitetni klinični center 
Ljubljana, Ljubljana, Slovenija

Laura Sušnik, Tina Perme

Slovenska pediatrija 2/2025.indd   75 20/05/2025   09:53



76   |  Slovenska pediatrija 2025; 32(2)

Žariščni glivni cerebritis kot  
obdukcijska najdba pri nedonošenčku  
z multiorgansko odpovedjo

Uvod
Invazivna okužba z glivami, zlasti z gli-
vami iz skupine Candida, je pogosta pri 
kritično bolnih novorojenčkih. Pri izje-
mno prezgodaj rojenih nedonošenčkih 
je drugi najpogostejši infektivni vzroki 
smrti. Značilno je, da prizadene osre-
dnje živčevje. 

Predstavitev primera
Predstavljamo primer izjemno nedono-
šenega dečka, ki se je rodil po carskem 
rezu zaradi težke preeklampsije in znot-
rajmaterničnega zastoja v rasti. Deček se 
je rodil z gestacijsko starostjo 25 tednov 
1/7, porodna teža je bila 370 g. Po oskrbi 
dihalne poti smo takoj po rojstvu pričeli 
z empiričnim antibiotičnim zdravljenjem 
z ampicilinom in gentamicinom, ki smo 
ga 3. dan ob poslabšanju kliničnega sta-
nja zamenjali z vankomicinom in cefo-
taksimom. Ob naraščajočih vrednostih 
vnetnih kazalcev in pozitivnem izvidu 
aspirata traheje na glive kvasovke, smo 
10. dan uvedli še flukonazol. Dečkovo 
klinično stanje se je slabšalo, postavljen 
je bil sum na nekrotizirajoči enterokoli-

tis, zato je bil 28. dan deček operiran. Ves 
čas je prejemal večtirno protimikrobno 
zdravljenje z vankomicinom, merope-
nemom, rifampicinom in flukonazolom. 
Kljub intenzivnemu internističnemu 
zdravljenju se je dečkovo klinično stanje 
slabšalo z znaki prizadetosti skoraj vseh 
organskih sistemov. Zaradi slabe prog-
noze je multidisciplinarni konzilij sklenil, 
da so možnosti zdravljenja in diagnosti-
ke izčrpane in sprejel odločitev za soču-
tno nego. Deček je v starosti 79 dni umrl. 
Med obdukcijo so presenetile najdbe 
nevrosekcije, kjer je bil v cerebelarnem 
pedunklu ob 4. ventriklu viden manjši 
fokus vnetja, v makrofagih pa dokazana 
prisotnost gliv, skladno z žariščnim gliv-
nim cerebritisom.

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

vem preživetju znake nevrološke priza-
detosti morda lahko opazili še kasneje.

Pomen za klinično prakso 
Pri okužbi osrednjega živčevja s Candi-
do so izvidi preiskav vzorca likvorja in 
slikovne preiskave pogosto negativni. 
Eden glavnih dejavnikov tveganja za 
razvoj glivne okužbe je zgodnje in dol-
gotrajno antibiotično zdravljenje. Pri 
zdravljenju nedonošenčkov in novo-
rojenčkov je zato izjemno pomembna 
preudarna raba antibiotikov in protig-
livno preventivno zdravljenje.

Tajda Doupona, dr. med.
(kontaktna oseba / contact person)
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Diagnostika kostne presnovne bolezni pri 
ekstremno nedonošenih novorojenčkih– 
ali so kazalci kostne premene povednejši 
v primerjavi z meritvami kostne gostote s 
kvantitativnim ultrazvokom? 

Uvod 
Za presnovno bolezen kosti (PBK) je 
značilna zmanjšanja mineralizacija 
kosti ob prezgodnjem rojstvu. Klinič-
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 koša. Diagnostika PBK 
temelji na prepoznavanju dejavnikov 
tveganja, določitvi serumskih bio-
kemičnih označevalcev in merjenju 
kostne gostote. 

Predstavitev primera 
Od maja 2022 do septembra 2023 je v 
EITN KO za perinatologijo v Porodni-
šnici Ljubljana potekala prospektivna 
klinična študija za sistematično ugotav-
ljanje osteopenije pri ekstremno nedo-
nošenih novorojenčkih, rojeni med 23 
0/7 ter 27 6/7 tedni gestacije. Vključe-
nih je bilo 42 otrok. Raziskovalno nalo-
go je odobrila Komisija za medicinsko 
etiko Republike Slovenije (št. odobritve 
0120-503/2021/5).

Pri postkoncepcijski starosti 30‒32 
tednov ter 36‒40 tednov smo pri pre-
iskovancih določali 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 I N-terminal pro-
peptide) – kazalec kostne tvorbe. Soča-
sno so bile z odvzemom krvi opravljene 
meritve kostne gostote s kvantitativ-
nim ultrazvokom (QUZ). 

Razpravljanje 
Pri 95 % ekstremnih nedonošenčkov 
smo potrdili znižano kostno gostoto, 
ki se je ob terminski starosti izboljša-
la, vendar je zaostajala v primerjavi z 
donošenimi novorojenčki. 

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

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

Pomen za klinično prakso 
Povečana klinična občutljivost za dia-
gnostiko in sistematično spremljanje 
PBK pri nedonošenčkih. Prepoznavanje 
dejavnikov tveganja nas vodi pri izbiri, 
koga presejati. Meritev kostne gostote 
s QUZ je ustreznejša metoda za odkri-
vanje PBK v primerjavi s serumskimi 
biokemični kazalci, vendar njihovega 
pomena pri nedonošenčkih ne smemo 
podcenjevati. 
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Uvod 
Mišične distrofije predstavljajo hete-
rogeno skupino dednih bolezni s pro-
gresivno oslabljenim delovanjem 
mišičnega tkiva zaradi okvar v genih, 
ki kodirajo ključne strukturne ali funk-
cionalne beljakovine. Klinična slika 
se pogosto izrazi že v neonatalnem 
obdobju ali zgodnjem otroštvu. Zaradi 
fenotipske variabilnosti je postavitev 
diagnoze pogosto zahtevna in zahteva 
poglobljeno genetsko diagnostiko. 

Predstavitev primera 
Tri dni star novorojenček je bil sprejet 
na Klinični oddelek za neonatologijo 
zaradi kifoze hrbtenice. Ob hipotoni-
ji so bili v kliničnem statusu prisotni 
še pectus carinatum, flektorne kon-
trakture obeh kolkov, kolen, gležnjev, 
komolcev ter laksni sklepi v zapestjih. 
Izključili smo prizadetost drugih orga-
nov. Analiza sekvenciranja celotnega 
eksoma je pokazala prisotnost pato-
gene različice v genu COL6A1, ki se kli-
nično kaže s tip 6 kolagenom povezano 
mišično distrofijo. 

Razpravljanje 
Opisan redka bolezen nastane zaradi 
okvare gena, ki kodira tip 6 kolagena. 
Prizadeto je mišično in vezivno tki-
vo. V spekter bolezni uvrščamo blažjo 
– Bethlem miopatijo, in težjo – Ullrich 
mišično distrofijo. Obliki se razlikuje-
ta v času pričetka težav, stopnji nap-
redovanja bolezni ter se med seboj 
lahko prekrivata – t. i. intermediarni tip 
bolezni. Bolezen se kaže s hipotonijo, 
hiperlaksnostjo sklepov ter sklepnimi 
kontrakturami, kar smo klinično ugotovi-
li tudi v prikazanem primeru. Pričakovan 
je motorični zaostanek že pri samostoj-
nem sedenju ali hoji, bolezen lahko pri-
zadane dihalne mišice. Poteka bolezni se 
ne da napovedati. Fenotip je pri nosilcih 
iste mutacije lahko različen. Vzročnega 
zdravljenja ni, zdravljenje je podporno.(2)

Pomen za klinično prakso 
Dobro opredeljena klinična slika in mul-
tidisciplinarni tim sta ključnega pome-
na pri določitvi diagnostičnih preiskav 
ter postavitvi diagnoze. Glede na to, 
da bolezen lahko močno vpliva na 
kakovost življenja, življenjsko dobo in 

da vzročno zdravljenje trenutno ni na 
voljo, sta za ogrožene družine pomemb-
ni genetsko svetovanje in možnost 
prenatalne diagnostike. S prikazom 
primera želimo osvetliti pomen zgodnje 
klinične prepoznave, diferenciacije med 
sorodnimi nevromišičnimi boleznimi ter 
vlogo genetske diagnostike pri oprede-
litvi redkih prirojenih sindromov.
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Lažno hranjenje – most do uspeha 
pri novorojenčku z atrezijo 
požiralnika z dolgim razmakom

Uvod 
Atrezija požiralnika (AP) je najpogostej-
ša prirojena nepravilnost požiralnika. 
Pri dolgem razmaku med krnoma je 
dokončna kirurška poprava odložena 
za več mesecev. Nezmožnost zgodnje-
ga peroralnega hranjenja poveča tve-
ganje za razvoj motenj hranjenja.

Predstavitev primera
Deček 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 požiralnika prevelik za 
primarno anastomozo, zato je bila za 
zagotavljanje enteralnega hranjenja 
vstavljena gastrostoma.

Neprekinjeno odstranjevanje sline je 
bilo omogočeno s pomočjo Replogle-
jeve cevke, vstavljene v zgornji krn 
požiralnika. Hranjenje je potekalo 
preko gastrostome. Prvih 14 dni je 
novorojenček dodatno prejemal tudi 

parenteralno prehrano. V postmen-
strualni starosti 40. tednov smo zače-
li s postopkom t. i. lažnega hranjenja. 
Količina mleka je bila postopoma 
povečevana do polnih obrokov, kasne-
je je bil tudi dojen. Pogoltnjena tekoči-
na (mleko in slina) je bila iz zgornjega 
krna požiralnika med hranjenjem izse-
sana preko Reploglejeve cevke in vbriz-
gana v želodec preko gastrostome. Z 
nadaljevanjem lažnega hranjenja se je 
vidno izboljševala koordinacija sesanja 
in požiranja.

V kronološki starosti treh mesecev je 
bil razmak med krnoma požiralnika še 
vedno prevelik za kirurško anastomo-
zo. Bolnik je bil odpuščen v domačo 
oskrbo s prenosnim sistemom za dre-
nažo sline iz zgornjega krna. Mati je v 
domačem okolju samostojno nadalje-
vala z izvajanjem lažnega hranjenja, do 
zapletov ni prišlo. V kronološki starosti 
devetih mesecev je bila zaradi zadostne 
spontane rasti krnov izvedena primar-
na kirurška anastomoza. Mesec dni po 
operaciji bolnik nima znakov motene 
orofaringealne koordinacije.

Razpravljanje in pomen 
za klinično prakso
Obdobje novorojenčka je ključno za 
razvoj orofaringealne koordinacije. 
Lažno hranjenje omogoča ustrezen 
razvoj veščine hranjenja, spodbuja 
rast krnov požiralnika in tako izboljša 
končni izid kirurške poprave AP z dol-
gim razmakom ter zmanjša tveganje 
za motnje hranjenja. Predstavljeni pri-
mer predstavlja prvo uspešno vpeljavo 
postopka lažnega hranjenja v sloven-
sko klinično prakso.
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Razumevanje skrivnosti motnje 
glikozilacije tip 2: od zlatenice do 
presaditve jeter in nadomeščanja 
imunoglobulinov

Uvod
Predstavljamo bolnika z motnjo glikozi-
lacije tip 2 zaradi na kromosom X-veza-
ne mutacije v genu ATP6AP1, za katero 
so značilne napredujoča hepatopatija z 
možno jetrno odpovedjo, hipogamag-
lobulinemija s ponavljajočimi okužba-
mi in nevrološka okvara.

Predstavitev primera
5-mesečnega dečka smo pregledali v 
sprejemni ambulanti zaradi zlatenice 
in povečanega obsega trebuha. V izvi-
dih krvi so izstopale povišane vrednos-
ti transaminaz, hiperbilirubinemija, 
hiperamoniemija in koagulopatija, 
neodzivna na dodatek vitamina K. 
Deček 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 povzroča motnjo 
glikozilacije zaradi okvare vakuolar-
ne ATPaze. Pri šestih mesecih je bila 
opravljena presaditev jeter, po kate-

ri je bil deček sprva stabilen, nato pa 
je v kratkem času prebolel več okužb. 
Ob vztrajajoči hipogamaglobulinemiji 
smo uvedli zdravljenje z intravenskimi 
imunoglobulini, po katerem je prišlo 
do stabilizacije kliničnega stanja.

Razpravljanje
V literaturi je trenutno opisanih 30 
bolnikov z mutacijo v genu ATP6AP1. 
Klinična slika našega bolnika je skla-
dna z objavljenimi primeri, kjer pre-
vladujeta imunska pomanjkljivost in 
jetrna okvara. Pri nekaterih bolnikih 
so poročali tudi o nevroloških okva-
rah, vezivnih motnjah, glomerulopa-
tiji in tubulopatiji ter senzorinevralni 
naglušnosti. Zdravljenje je večinoma 
simptomatsko, vključuje intravenske 
imunoglobuline. Presaditev jeter je 
izvedena redko, doslej so jo opisali le 
pri petih bolnikih. Ob ponovnem pos-
labšanju kliničnega stanja je biopsija 
presajenih jeter pri dečku presentlji-
vo pokazala masiven steatohepatitis, 
česar zaenkrat ne znamo pojasniti, 

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

Pomen za klinično prakso
Tip 2 motnje glikozilacije je redka bole-
zen in predstavlja diagnostični izziv. 
Zgodnje prepoznavanje je ključno za 
pravočasno ukrepanje, ki sestoji iz uvr-
stitve bolnika na seznam za transplan-
tacijsko ob grozeči jetrni odpovedi ter 
genetsko svetovanje pri načrtovanju 
družine. Na bolezen je treba pomisli-
ti pri bolnikih z okvaro jeter in motnjo 
imunosti, ki imajo nevrološke znake 
ali pa so brez njih. Intravenski imu-
noglobulini so verjetno učinkoviti pri 
preprečevanju okužb, medtem ko dol-
goročni izid po presaditvi jeter ostaja 
nejasen.
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Stridor pri dojenčku – ne le laringitis: 
zgodnje prepoznavanje subglotisnega 
hemangioma kot življenje 
ogrožajočega stanja

Anja Babič, Jasna Rodman Berlot, 
Daša Gluvajić, Orjana Velikonja

Uvod
Pri otrocih s stridorjem je ključno 
razmišljati o širšem spektru diferen-
cialnih diagnoz, posebno pri ponavlja-
jočih se težavah. Predstavljamo primer 
1,5-mesečnega dečka, prvotno hospi-
taliziranega zaradi suma na akutni 
laringitis, pri katerem je endoskopska 
preiskava dihal po ponovitvi simpto-
mov razkrila subglotisni hemangiom. 
Pravočasna postavitev diagnoze in 
uvedba propranolola sta omogočila 
hitro izboljšanje kliničnega stanja. 

Predstavitev primera
Prej zdrav 1,5-mesečni deček 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, mikrobiološki izvidi za opredelitev 
povzročitelja okužbe so bili negativni. 
Po inhalacijah adrenalina se je stanje 
izboljšalo. Dan po odpustu se je vrnil 
z bifaznim stridorjem. Prejel je deksa-
metazon peroralno ter inhalacije bude-

zonida. Deseti dan po pričetku težav je 
endoskopija dihal v splošni anesteziji 
razkrila hemangiom s pomembno zoži-
tvijo subglotisa in ogrožanjem dihalne 
poti. Po uvedbi propranolola je stridor 
v treh dneh izzvenel. Do dopolnjenega 
prvega leta je dvakrat preboleval viru-
sne okužbe brez stridorja. Kontrola pri 
16. mesecih starosti je pokazala, da 
hemangiom ne zožuje več subglotisa, 
zato smo propranolol ukinili.

Razpravljanje
Subglotisni hemangiomi predstavlja-
jo 1,5‒3 % prirojenih anomalij grla s 
pojavnostjo 2‒4/100.000 novorojenč-
kov. Najintenzivnejša proliferativna 
faza tumorja poteka do 3. meseca sta-
rosti, v tem času dosežejo hemangiomi 
80 % končne velikosti, faza proliferacije 
se zaključi do 6. meseca. Kljub benig-
ni naravi lahko zaradi lokacije ogrozi-
jo dihalno pot. V našem primeru je bil 
ključen zgodnji sum na subglotisno 
patologijo. Pravočasna uvedba propra-
nolola je učinkovito zavrla proliferacijo 
in spodbudila involucijo hemangioma.

Slovenska pediatrija 2/2025.indd   82 20/05/2025   09:53



Slovenska pediatrija 2025  |   83

Klinični primer malignega oslovskega 
kašlja pri novorojenčku, pri katerem 
je bila zaradi hiperlevkocitoze prvič 
v Sloveniji opravljena izmenjalna 
transfuzija

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

Uvod
Oslovski kašelj je zelo nalezljiva bole-
zen, ki jo povzroča gramnegativna 
bakterija Bordetella pertussis (BP). 
Težij potek in zapleti so pogostejši pri 
dojenčkih, predvsem necepljenih. Prič-
ne se s simptomi akutne okužbe zgor-
njih dihal, nato sledi paroksizmalen ali 
spazmotičen kašelj. Poleg značilnega 
paroksizmalnega kašlja je za oslovski 
kašelj pri dojenčkih in majhnih otro-
cih pogosto značilno izrazito povišanje 
števila levkocitov. Primarna pljučnica, 
povzročena z BP, je povezana s hiper-
levkocitozo, pljučno hipertenzijo in 
visoko umrljivostjo, zlasti pri majhnih 
dojenčkih. Ena izmed metod zdravlje-
nja je tudi izmenjalna transfuzija.

Predstavitev primera
Predstavljamo primer 27 dni starega 
dečka, ki je bil 8 tednov hospitaliziran 
na Pediatrični kliniki zaradi dihalne 
odpovedi ob prebolevanju pljučnice, 
povzročene z BP ter P. aeruginosa (PA). 
Zaradi hiperlevkocitoze (60x10⁹/L) 

smo prvič v Sloveniji opravili izmenjal-
no transfuzijo, po kateri je prišlo do 
normalizacije levkocitov in kliničnega 
izboljšanja. Devetnajst dni je bil mehan-
sko ventiliran, nato je več dni potrebo-
val neinvazivno podporo s kisikom. 
Zaradi sekundarne pljučnice, povzro-
čene s PA, je 28 dni prejemal parente-
ralno antibiotično zdravljenje (AZ). Ob 
dolgotrajani izolaciji PA je še mesec 
dni po odpustu nadaljeval z inhalator-
no AZ s tobramicinom. Še več mesecev 
po preboleli okužbi je imel na CT prei-
skavi pljuč vidne kronične infiltrate in 
le blag regres konsolidacij brez znakov 
intersticijske prizadetosti. Genetske 
preiskave niso opredelile sprememb, 
ki bi bile lahko povezane s težko kli-
nično sliko, izključena je bila imunska 
pomanjkljivost. Mama v nosečnosti ni 
bila cepljena proti oslovskemu kašlju. 

Pomen za klinično prakso
Pertusis je življenje ogrožujoča bolezen 
predvsem za novorojenčke in majhne 
dojenčke. Hiperlevkocitoza, ki je napo-
vednik najtežjega poteka okužbe s 

Pomen za klinično prakso
Primer poudarja pomembnost širšega 
razmišljanja pri diferencialni diagnozi 
stridorja, zlasti pri dojenčkih s ponav-
ljajočimi se težavami in negativnimi 
mikrobiološkimi izvidi. Bifazni stridor 
nakazuje na subglotisno patologijo. Zgo-
dnje prepoznavanje in zdravljenje sta 
ključna za preprečevanje zapletov. Mul-
tidisciplinarni pristop je nepogrešljiv, 
propranolol pa je zdravilo prvega izbora 
pri otrocih, ki imajo zaradi infantilnega 
hemangioma funkcionalne težave. 
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številnimi zapleti, mora biti pravočas-
no razrešena z izmenjalno transfuzi-
jo. Najpomembnejše je preprečevanje 
bolezni pri novorojenčkih in majhnih 
dojenčkih, zato je podbujanje ceplje-
nja nosečnic proti oslovskemu kašlju 
izredno pomembno.
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Presnovna acidoza pri težkem 
poslabšanju astme 

Nada Tavčar, Jasna Rodman Berlot

Uvod
Laktacidoza pri otroku s poslabšanjem 
astme ni pogosto opisana. Mehanizem 
nastanka je povezan z uporabo glu-
kokortikoidov in β2-agonistov, zlasti 
inhalacije salbutamola, ki povečujejo 
glukoneogenezo, glikogenolizo, gliko-
lizo in lipolizo. To vodi do povečane 
tvorbe laktata in laktacidoze tipa B 
(presnovne, ne hipoksične). Stanje je 
običajno samoomejujoče ob ustre-
znem zdravljenju, vendar lahko vodi 
do hiperventilacije, ki se lahko napač-
no interpretira kot poslabšanje dihalne 
stiske, kar vodi do neprimerno stopnje-
vanje bronhodilatatornega zdravljenja.

Predstavitev primera 
10-letni fant je bil sprejet zaradi težkega 
poslabšanja 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 poslabšalo, postal je izrazito 
tahidispnoičen. 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 podaljšanju 
časovnega intervala med inhalacijami 
salbutamola, se je stanje klinično in 
laboratorijsko izboljšalo (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 težke astme, pojavi hiperlaktate-
mija in da so glavni dejavniki tveganja 
starost nad 6 let, hiperglikemija in inha-
lacije salbutamola. Opisani bolnik je 
imel vse naštete 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 klinično prakso
Pri otrocih, zdravljenih z visokimi 
odmerki β2-agonistov, moramo biti ob 
poslabšanju astme pozorni na možnost 
pojava laktacidoze. Ključno je, da pre-
poznamo hiperventilacijo kot posledi-
co presnovne acidoze in jo razlikujemo 
od poslabšanja astme, da se izognemo 
nepotrebnemu stopnjevanju bronhodi-
latatornega zdravljenja (1).
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Tihi povzročitelj, glasni zapleti: 
primer težko potekajoče 
mikoplazemske pljučnice

Antonela Stepančič, Tina Plankar 
Srovin, Jasna Rodman Berlot

Uvod 
Mycoplasma pneumoniae je pogost 
povzročitelj pljučnic pri otrocih. Gre za 
bakterijo brez celične stene, kar vpli-
va na njeno občutljivost za antibiotike. 
Večina okužb poteka blago in zahteva 
zgolj ambulantno zdravljenje, vendar 
se lahko razvije resnejša oblika bolezni 
s potencialno trajnimi okvarami orga-
nov. Različna klinična slika je posledica 
patogeneze več 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 hipoksemič-
ne dihalne odpovedi ob prebolevanju 
levostranske pljučnice, povzročene 
z Mycoplasmo pneumoniae (Slika A). 
Kljub zdravljenju z azitromicinom in 
dodatkom kisika, se je stanje poslab-
šalo z napredovanjem vnetnih infil-
tratov in obsežnim plevralnim izlivom 
(Slika B). Po zamenjavi antibiotika za 

doksiciklin, uvedbi metilprednizolona 
in zdravljenja z visokimi pretoki kisika 
(do FiO2 0.4), se je plevralni izliv zmanj-
šal, kontrolno rentgensko slikanje pljuč 
je pokazalo pomembno izboljšanje 
(Slika C), prvotno povišane vrednosti 
CRP, LDH in feritina so se do odpusta 
normalizirale.

Razprava 
Pri nekaterih otrocih, ki prebolevajo 
pljučnico, povzročeno z Mycoplasmo 
pneumoniae, se lahko razvije težko 
potekajoča (povečano dihalno delo, 
hipoksemija) ali refraktarna pljučnica 
(brez kliničnega izboljšanja po sedmih 
dneh antibiotične terapije ali progres 
infiltratov na rentgenogramu prsnih 
organov), kljub ustreznemu antibio-
tičnemu zdravljenju. Raziskave kažejo, 
da imajo pri tem ključno vlogo imun-
ski mehanizmi s čezmerno aktivacijo 
imunskih celic in povečanim sprošča-
njem citokinov, zato je pri teh primerih 
indicirano adjuvantno imunosupresiv-
no zdravljenje. Naraščajoča odpornost 
Mycoplasme pneumoniae na makroli-
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de (v nekaterih azijskih državah do 
90 %) zahteva alternativno antibio-
tično zdravljenje z doksiciklinom ali 
fluorokinoloni.

Pomen za klinično prakso
Pri težko potekajoči mikoplazem-
ski pljučnici, ki zahteva zdravljenje z 
dodatkom kisika FiO2 > 0,5, zdravljenje 
z visokimi pretoki kisika, zdravljenje v 
enoti intenzivne terapije in narašča-
joči potrebi po kisiku, je po izključitvi 
drugih vzrokov in zapletov pljučni-
ce, potrebno razmisliti o zdravljenju s 
sistemskimi glukokortikoidi in menja-
vi antibiotika. Prav tako je zdravlje-
nje s steroidi indicirano pri refraktarni 
pljučnici. 
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Slika  1: Mikoplazemska  pljučnica; A) ob sprejemu; B) 4. dan hospitalizacije; C) 7. dan hospitalizacije; 
D) 2 tedna po odpustu iz bolnišnice.
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Ozaveščenost staršev o tveganju za 
aspiracijo oreščkov pri predšolskih 
otrocih 

Uvod 
Zadušitev s tujkom je eden glavnih vzro-
kov nenadne smrti pri otrocih, mlajših 
od treh let. Med pogostimi tujki so oreš-
čki, ki zaradi oblike in trdote predsta-
vljajo povečano tveganje za aspiracijo 
(1). Oreščki so tudi pomemben vir hra-
nil, zato jih je na ustrezen način in ob 
primerni starosti priporočljivo vključiti v 
prehrano otrok (2). Po priporočilih Nacio-
nalnega inštituta za javno zdravje (NIJZ) 
naj se oreščki uvajajo v ustrezni obliki, ki 
ne povečuje tveganja za zadušitev. Celih 
oreščkov se ne priporoča do 3. leta sta-
rosti, celih arašidov pa do 5. leta (3). 

Predstavitev 
Z raziskavo smo želeli oceniti, kako 
dobro so starši seznanjeni s priporo-
čili o uvajanju oreščkov v prehrano in 
postopki ukrepanja ob aspiraciji tuj-
ka. Anonimno anketo smo izvedli med 
starši predšolskih otrok ob sistemat-
skem pregledu v Zdravstvenem domu 
Kamnik marca 2025. Prejeli smo 37 
popolnih anket. Mediana starosti otrok 
sodelujočih staršev je bila 1 leto [IQR: 

0–3]. 68 % staršev je bilo vsaj delno 
seznanjenih s priporočili, vendar jih je 
35 % menilo, da je uvajanje celih oreš-
čkov varno že pred 3. letom, 86 % star-
šev pozna primerno obliko oreščkov za 
uvajanje mlajšim otrokom (zdrobljeni, 
maslo), 84 % staršev bi znalo ukrepa-
ti ob aspiraciji tujka. Najpogostejši viri 
informacij za starše so splet in tečaji 
prve pomoči, redkeje NIJZ ali pediater. 

Razpravljanje 
Večina staršev pozna splošna priporoči-
la, ostajajo pa neskladja glede primerne 
oblike in časa uvajanja celih oreščkov. 
Pomemben delež staršev zmotno meni, 
da je uvajanje varno pred tretjim letom 
starosti, del staršev pa ne pozna pravil-
nih postopkov ob aspiraciji. Informacije 
pogosto pridobijo iz neformalnih virov. 

Pomen za klinično prakso 
Rezultati poudarjajo potrebo po jas-
nem ozaveščanju staršev o primernem 
času uvajanja celih oreščkov v prehra-
no otrok in preprečevanju aspiracije. 
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Dolgotrajna rotavirusna okužba v 
obdobju imunske rekonstitucije po 
presaditvi krvotvornih matičnih celic

Uvod
Okužba z rotavirusom je eden najpogo-
stejših vzrokov driske pri otrocih, mlaj-
ših od 5 let. Za zamejitev in odstranitev 
rotavirusne okužbe je ključno delova-
nje prirojene imunosti (NK celice), kot 
tudi pridobljene imunosti (limfociti T - 
predvsem citotoksične T celice CD4+). 
Predstavljamo primer dojenčka s priro-
jeno okvaro imunosti v času zdravlje-
nja s presaditvijo krvotvornih matičnih 
celic (PKMC) z dolgotrajno rotavirusno 
okužbo.

Predstavitev primera
Tri-tedenski romski deček je bil sprejet 
v bolnišnico zaradi neješčnosti, slabega 
pridobivanja na telesni teži in pogoste-
ga odvajanja blata. Ugotovljena je bila 
okužba z rotavirusom. Zaradi fenotip-
skih lastnosti (albinizem) in značilnih 
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 več dokazali. Deček je v sta-
rosti 5 mesecev opravil alogeno PKMC 
z uspešno ugnezditvijo po treh tednih. 
Kmalu zatem je deček pričel odvajati 
večje količine blata, vse do 100ml/kgTT 
dnevno. Ob tem je bil brez znakov sis-
temske okužbe in bolezni presadka proti 
gostitelju (angl. graft versus host disea-
se, GVHD). Povečevanje količin odvaja-
nega blata smo pripisali naraščujočemu 
rotavirusnemu bremenu. Za zmanjšanje 
replikacije virusa smo uvedli zdravlje-
nje z nitazoksanidom. Ob odsotnosti 
znakov GVHD smo zaradi čim hitrejše 
imunske rekonstitucije pospešeno zni-
ževali imunosupresivno terapijo. Tri 
mesece po presaditvi, ko smo ugotavlja-
li pomembno poraščanje limfocitov T in 
NK celic ter nastajanje novih limfocitov, 
je prišlo do postopnega zmanjševanja 
odvajanja blata in zamejitev rotavirus-
ne okužbe. (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 
razločevanje infektivnih razlogov od 
GVHD.

Podrobno mikrobiološko sledenje je 
omogočilo hitrejše zniževanje imu-
nosupresivnega zdravljenja, posle-
dično zgodnejšo vzpostavitev celične 
imunosti ter zamejitev rotavirusne 
okužbe.

Pomen za klinično prakso
Primer nam omogoča vpogled v imun-
ske mehanizme, ki so ključni za prebo-
levanje rotavirusnih okužb.
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Tabela 1: časovna korelacija odvzetih vzorcev blata in prisotnosti rota-
virusa v njih dokaza  s PCR, CT (cycle treshold) vrednosti, količine odva-
jenega dnevnega blata ter sočasne vrednosti limfocitnih subpopulacij

CT (cycle treshold), EM – elektronska mikroskopija
* opravljena presaditev krvotvornih matičnih celic (PKMC) 27.1.2025

Datum

Prisotnost 
rotavirusa v 
blatu (PCR)

CT 
 vrednosti

Prisotnost 
virusa na EM 

(+/-)

Količina 
odvajanega 

blata 
 (ml/kgTT/dan)

Konc.  
limfocitov T 

(CD3+) [x 106]
Razmerje 

 CD4+/CD8+

Konc. NK 
(CD16+CD56+) 

[x 106]

Konc. RTE 
limfocitov T 

(CD4+) [x 106]

11.10.2024 pozitivno 25 -

18.10.2024 pozitivno 27 4203 4,02 689

27.12.2024* negativno 4575 2,55 828 1576

28.1.2025 pozitivno 28 - 31

14.2.2025 pozitivno 12 + 47 46 0,76 41 0

13.3.2025 pozitivno 12 + 71

28.3.2025 pozitivno 12 + 67 142 6,19 54 1

7.4.2025 pozitivno 27 - 109

23.4.2025 pozitivno 37 - 32 223 7,88 331 6

28.4.2025 negativno 21
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Granulomatozna limfocitna 
intersticijska pljučna bolezen pri deklici 
s sindromom Kabuki 

Uvod
Sindrom Kabuki povzroča bialelna 
mutacija (KMT2D ali KMD6A). Značilni 
sta dismorfizem in multiorganska pri-
zadetost. V zadnji letih se v sklopu sin-
droma opisujejo okvare T- in B-celične 
imunosti ter predvsem hematološke 
avtoimunske bolezn. Prikazujemo pri-
mer deklice s sindromom Kabuki in z 
granulomatozno limfocitno intersticij-
sko boleznijo pljuč (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 klinične slike, šele sekvencira-
nje naslednje generacije je pri 8. letih 
dokazalo mutacijo v genu KMT2D. V 
starosti 6 let je bila zaradi pogostih 
okužb dihal napotena v imunološko 

ambulanto. Ugotavljali smo nižje vred-
nosti imunoglobulinov ter ustrezen 
specifični protitelesni odziv na revak-
cinacijo. Prve spremembe na pljučih 
so se pojavile ob ponavljajočih okužbah 
spodnjih dihal pri 10. letih. Leto kasne-
je smo slikovno in histološko potrdili 
GLILD in splenomegalijo. Ob pričetku 
nadomeščanja imunoglobulinov in 
imunomodulatornem zdravljenju z 
azatioprinom je prišlo le do delnega 
izboljšanja. Ob nadaljnjem nastajanju 
mikrokalcinacij v pljučnem intersticiju 
in pojavljanju novih granulomskih lezij 
smo zdravljenje uspešno 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 manjšem deležu bolnikov 
s protitelesno okvaro imunosti (angl. 
combined variable immunodeficiency, 
CVID), običajno med 20. in 50. letom 
starosti. Pri naši bolnici se je granulom-

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

Pomen za klinično prakso 
Sindrom Kabuki sindrom je redka, feno-
tipsko zelo raznolika bolezen, pri kateri 
se pogosto pojavljajo tudi zapleti imun-
ske disregulacije. Redno spremljanje 
pri imunologu in zgodnja prepoznava 
zapletov omogoči uspešno zdravljenje 
življenje ogrožujočih zapletov. 
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Kardiogena akutna možganska kap 
pri otroku – ali se za redkim stanjem 
skriva še redkejša bolezen?

Uvod 
Akutna možganska kap (MK) pri otroku 
je redko, a nujno stanje v pediatriji. Kar-
diogeni vzroki predstavljajo četrtino 
dejavnikov tveganja za MK pri otrocih. 

Predstavitev primera 
9-letni deček je prišel v urgentno 
ambulanto zaradi povešenega leve-
ga ustnega kota in blagega glavobo-
la. V družinski in osebni anamnezi ni 
bilo posebnosti z izjemo slabše teles-
ne zmogljivosti, ki so jo starši opažali v 
zadnjem letu ter upad višine na percen-
tilnih krivuljah ob nižji telesni teži, opre-
deljen na rednih pregledih pri izbrani 
pediatrinji. Ob sprejemu smo ugotovili 
povečana jetra, parezo levega ustnega 
kota in plantarni odgovor v ekstenzi-
ji na levi strani. Urgentna MR preiska-
va glave je pokazala akutno ishemično 
MK v povirju veje M1 a. cerebri medie z 
verjetnim neokluzivnim trombembolu-
som. Na UZ srca smo opredelili znake 
za restriktivno kardiomiopatijo (RKMP) 
z mejno povišanim tlakom v pljučnem 

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

Razpravljanje 
RKMP je najredkejši podtip kardiomi-
opatij pri otrocih. Glavna značilnost 
RKMP je diastolična disfunkcija preka-
tov, ki vodi v dilatacijo atrijev, zaradi 
česar se lahko pojavijo motnje srčne-
ga ritma in nastanejo trombi v levem 
atriju. Otroci z RKMP se v primerjavi s 
sovrstniki hitreje utrudijo, slabše zmo-
rejo napore. Ob venskem zastoju imajo 
povišan centralni venski tlak in polne 
vratne vene ter povečana jetra. Do 98 % 
otrok z RKMP ima nenormalnosti v EKG; 
največkrat znake obremenitve atrijev, 
lahko spremembe ST/T segmenta in 
vala T, včasih tudi atrijske motnje srč-
nega ritma. 
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Pomen za klinično prakso 
Prvi znak RKMP, ki je redka bolezen, je 
lahko tudi kardioembolični dogodek. Ob 
anamnezi slabše tolerance za napor so 
nujno natančen klinični pregled z dobro 
anamnezo in EKG. Bolnike z RKMP lahko 
pravočasno prepoznamo, kar je ključno 
za preprečevanje zapletov. 
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Bistvo je rentgenogramu 
nevidno – ali kaj več sta nam 
razkrila UZ in MR

Neja Turk Hojs, Tadej Petek,  
Irmina Šefić Pašić

Uvod 
Akutni hematogeni osteomielitis v 
zgodnjem otroštvu najpogosteje pri-
zadene metafize dolgih kosti. V anam-
nezi pogosto, a ne vedno, pridobimo 
podatek o nedavni poškodbi kože. V 
nekaterih primerih se okužba razvija 
subakutno in uspemo potrditi diagno-
zo šele s pomočjo naprednejših slikov-
nih preiskav.

Predstavitev primera 
6-letna deklica je bila obravnavana v 
urgentni pediatrični ambulanti zaradi 
dehidracije in suma na okužbo sečil. 
Tri tedne predhodno je prebolevala 
virusno obolenje s subfebrilnim sta-
njem in oslabelostjo, sledilo je deset 
dnevno izboljšanje ter nato ponov-
no poslabšanje z vrtoglavico, drisko, 
bruhanjem, bolečinami v trebuhu in v 
spodnjih okončinah. Med obravnavo 
je bila septičnega videza, izrazito bole-
činsko prizadeta pri palpaciji trebuha 
in obeh spodnjih okončin. V laborato-
rijskih izvidih smo ob odsotnosti levko-

citoze ugotavljali povišan C-reaktivni 
protein, trombocitopenijo in hipona-
triemijo. Dan po sprejemu je porasel 
prokalcitonin, začela je tožiti za izrazi-
timi bolečinami v levi nogi. Levi kolk je 
držala v fleksiji, gibljivost je bila bole-
činsko zavrta. Rentgenogram kolkov ni 
pokazal patoloških sprememb, ultra-
zvočna preiskava pa je razkrila obse-
žen levostranski izliv in zadebeljeno, 
hipertrofično sinovijo. V hemokulturi in 
punktatu kolka je porasel Staphylococ-
cus aureus. Magnetnoresonančna prei-
skava je potrdila septični artritis levega 
kolka in osteomielitis femurja z absce-
som v priležnem mišičevju. Uvedena je 
bila parenteralna terapija s flukloksaci-
linom in opravljena trepanacija femur-
ja, ki je bila peti dan ponovljena zaradi 
napredovanja okužbe. Po štiritedenski 
parenteralni antibiotični terapiji je bilo 
zdravljenje nadaljevano peroralno.

Razpravljanje 
Pri deklici, ki ob nastanku težav ni ime-
la opredeljenega izbranega pediatra, je 
šele 8 dni po pričetku težav in razvoju 
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UZ levega kolka  (10.3.2025) - poslabšanje

MR kolkov (11.3.2025) - poslabšanje

MR kolkov (20.3.2025) - kontrola

UZ levega kolka  (5.3.2025)

MR kolkov (5.3.2025)
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septičnega stanja prišlo do zakasne-
le obravnave osteoartikularne okuž-
be. Zaradi bolečnosti skoraj celotnega 
spodnjega dela telesa, povišanih para-
metrov vnetja in patološkega vzorca 
urina je bil postavljen sum na okužbo 
sečil, ki pa je po dodatnih preiskavah 
in lokaliziranju klinične slike bil ovržen. 

Pomen za klinično prakso 
V primerih zakasnitve diagnoze lah-
ko osteoartikularna okužba spodnjih 
okončin posnema okužbo sečil ali gri-
pi podobno obolenje. Nanjo pomislimo 
tudi ob odsotnosti podatka o predho-
dni poškodbi. RTG pogosto ne pokaže 
sprememb, zato sta UZ in MR ključni 
slikovni metodi za zgodnje odkrivanje 
osteoartikularnih okužb. 
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