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Uvod

Prirojene srčne napake (PSN) so najpo-
gostejše prirojene strukturne napake. 
Incidenca PSN znaša približno 1/100 
živorojenih otrok. Atrezija trikuspidne 
zaklopke (TA) sodi med redkejše PSN. 
Pojavlja se v manj kot 1 % PSN (1). 

Predstavitev primera

S fetalnim UZ srca so v 22. tednu gesta-
cije ugotovili TA. Deček se je rodil v 38. 
tednu gestacije z normalno nasiče-
nostjo kisika v krvi in oceno po Apgar-
jevi 9/9. Nad celotnim prekordijem je 
bil slišen holosistolični šum, na EKG 
pa prisotna obremenitev levega pre-
kata. UZ srca v prvih dneh po rojstvu 
je prikazal TA s hipoplastičnim desnim 
prekatom, okvaro pretina preddvorov, 
večjo okvaro pretina prekatov (VSD) ter 
hemodinamsko nepomembno mišič-
no zožitev iztočnega trakta desnega 
prekata (RVOTO). Zaradi klinične slike 
z znaki srčnega popuščanja in dihal-
no stisko se je glede na sklep kardio-
kirurškega konzilija opravila bandaža 
pljučne arterije. Sčasoma se je RVO-

TO stopnjevala, zato je prišlo do življe-
nje ogrožajoče cianotične atake (CA) 
s kardiogenim šokom in potrebo po 
intenzivni terapiji z mehanskim predi-
havanjem. CA so se kljub intenzivnemu 
zdravljenju in uvedbi zaviralca beta 
skoraj v celoti, ponavljale, zato sta bila 
urgentno narejena Blalock-Taussigov 
šant in atrioseptostomija.

Razpravljanje

Ob klinični sliki je sprva kazalo na srč-
no popuščanje z dihalno stisko zaradi 
močno povečanega pretoka krvi skozi 
pljuča (posledica obilnega levo-desne-
ga šanta na ravni VSD). Nastal je pljuč-
ni edem. Za zmanjšanje pretoka krvi 
skozi pljuča je bila napravljena ban-
daža pljučne arterije. Klinična slika se 
je sčasoma spremenila – postopno se 
je razvila huda RVOTO, ki se je izrazi-
la kot CA s kardiogenim šokom. Otrok 
je zaradi tega potreboval vzpostavi-
tev dodatnega pretoka krvi skozi plju-
ča, kar se lahko doseže na tri načine: s 
katetrskim vstavljanjem stenta v RVO-
TO, s kirurškim modificiranim Blaloc-

Od pljučnega edema do centralne 
cianoze: paradoks atrezije 
trikuspidne zaklopke z velikim 
defektom prekatnega pretina 

Pia Homan, Gorazd Mlakar

k-Taussigovim šantom ali s hibridnim 
posegom, ki vključuje sternotomijo in 
katetrsko vstavitev stenta neposredno 
skozi miokard desnega prekata. Glede 
na dosedanjo literaturo so metode pri-
merljive tako po uspehu zdravljenja 
kot tudi po številu zapletov (2). Ker pa 
je bila katetrska dostopnost mesta za 
postavitev stenta zelo težka (dostop je 
bil možen le preko levega srca), hibridni 
poseg pa izvajajo le v velikih centrih, 
smo se odločili za kirurško metodo. 

Pomen za klinično prakso

CA so značilne predvsem za t.i. konot-
runkalne anomalije srca (tetralogi-
ja Fallot), pri katerih je že od začetka v 
ospredju RVOTO. Zato so CA pogoste in 
pričakovane. Izjemoma se CA pojavijo 
tudi pri drugih PSN. Naš klinični primer 
zelo jasno ilustrira, da lahko RVOTO pri 
TA hitro napreduje in v kratkem času pri-
pelje od pljučnega edema do nasprotne-
ga pomanjkanja krvnega pretoka skozi 
pljuča. Ker CA zahtevajo hitro ukrepa-
nje, je pomembno, da nanje pomislimo 
tudi v primerih, ko jih ne pričakujemo. 
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okužbe zgornjih in spodnjih dihal, lim-
fadenopatija, hepatosplenomegalija, 
EBV viremija in zgodnji pojav z EBV-po-
vezanih limfoproliferativnih bolezni in 
limfomov (4). 

Pomen za klinično prakso

Pri bronhiektazijah nepojasnjenega 
izvora je pomembno pri diferencial-
ni diagnozi pomisliti tudi na POI. Prav 
tako drži obratno – ob že potrjeni POI 
ne smemo pozabiti na možno prizade-
tost pljuč, ki jo moramo aktivno iskati, 
saj lahko simptomov ni (5). 
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Redka etiologija bronhiektazij 
nejasnega izvora

Zala Jagodic, Saša Šetina Šmid, 
Gašper Markelj

Uvod

Bronhiektazije so kronična vnetna 
pljučna bolezen, za katero je značil-
na čezmerna dilatacija bronhov, kli-
nično pa kroničen produktivni kašelj 
in ponavljajoče se okužbe spodnjih 
dihal (1). V pediatrični populaciji so lah-
ko postinfekcijske etiologije (okoli 30 
%), povezane z imunskimi pomanjklji-
vostmi (okoli 20 %), posledica genetskih 
nepravilnosti (okoli 13 %), kamor med 
drugimi uvrščamo cistično fibrozo in 
primarno ciliarno diskinezijo, ali pa so 
posledica drugih redkejših stanj. Nekaj 
več kot 10 % primerov bronhiektazij 
ostaja idiopatskih (2).

Predstavitev primera

14-letnik je bil sprejet zaradi aku-
tne okužbe spodnjih dihal s potrebo
po dodajanju kisika in antibiotičnem
zdravljenju. V anamnezi so izstopa-
le pogoste okužbe dihal v zgodnjem
otroštvu brez potrebe po hospita-
lizaciji. S kliničnim pregledom smo
ugotavljali betičaste prste, slabšo pre-
hranjenost in telesno zmogljivost, nad

pljuči je bilo slišno bronhialno diha-
nje. Iz bronhoalveolnega izpirka smo 
dokazali rinovirus, CMV in EBV ter izo-
lirali H. influenzae. Na CT prsnega koša 
so bile vidne bronhiektazije, predvsem 
v levem spodnjem režnju, ter poveča-
ne bezgavke v mediastinumu. S trans-
bronhialno biopsijo ene od bezgavk je 
bil potrjen nektrotizirajoči limfadenitis. 
Izključili smo okužbo s tuberkuloznimi 
in netuberkuloznimi mikobakterijami. 
Genetsko testiranje za cistično fibro-
zo in primarno ciliarno diskinezijo je 
bilo negativno, genetsko testiranje za 
imunske pomanjkljivosti pa je potrdi-
lo, da je deček homozigot za mutaci-
jo TNFRSF9, kar je v skladu z diagnozo 
pomanjkanja CD137, redke prirojene 
okvare imunosti (POI). 

Razpravljanje

Pomanjkanje CD137 je redka avto-
somnorecesivna bolezen, ki jo uvršča-
mo v 4. skupino POI – bolezni imunske 
disregulacije (3). V literaturi je trenutno 
opisanih manj kot 10 primerov te bolez-
ni, za katero so značilne ponavljajoče se 
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Chiarijeva malformacija tipa I 
kot vzrok centralne apneje in 
hipoventilacije v spanju pri otrocih

Uvod

Chiarijeva malformacija tipa 1 (CM1) je 
strukturna anomalija, pri kateri cerebe-
larne tonzile herniirajo vsaj 5 mm pod 
zatilnično odprtino (1). Pogostost pri 
otrocih z opravljenim magnetnoreso-
nančnim slikanjem (MRI) glave se oce-
njuje na 1‒3,6 %, pri čemer jih 15‒60 
% nima simptomov (2, 3). Simptomi 
nastanejo zaradi kompresije živčnih 
struktur zadnjih možganov in motene 
cirkulacije likvorja (2). Motnje dihanja 
v spanju (SDB) so prisotne pri 15–80 % 
otrok s CM1, od tega so v 9–34 % pri-
merov centralne etiologije (2–5). Cen-
tralna apneja v spanju (CSA) nastane 
zaradi disfunkcije dihalnih centrov, 
oslabljene kemoreceptorske funkcije 
in/ali medularne ishemije (5). Spušče-
nost cerebelarnih tonzil ima le omejeno 
napovedno vrednost za pojav central-
nih motenj dihanja, kar poudarja ključ-
ni pomen polisomnografije (PSG) za 
obravnavo bolnikov (3). Dekompresija 
zadnje lobanjske kotanje (angl. poste-
rior fossa decompression, PFD) zmanjša 
centralno komponento SDB (4, 6). 

Predstavitev primera

10-letna deklica z večletno anamnezo
smrčanja in apnej v spanju je opravila
nočno poligrafijo (PG), ki je pokazala
izrazito obstruktivno apnejo v spanju
(OSA) s pridruženimi centralnimi mot-
njami. Po adenoidektomiji je bil na
kontrolni PG še vedno viden pomem-
ben delež CSA. PSG je potrdila klinično
pomembne centralne apneje v spa-
nju, ki so se v mirnem spanju javljale
po periodičnem vzorcu. MRI je potrdil
CM1 s herniacijo cerebelarnih tonzil za 
približno 2 cm. Pri 12-tih letih je bila
opravljena PFD, po kateri je bilo uvede-
no neinvazivno predihavanje v spanju.
Kontrolna PSG je pokazala pomembno
izboljšanje centralnih motenj dihanja in 
normalizacijo arhitekture spanja.

Razpravljanje

Čeprav je huda CSA redek zaplet kom-
presije možganskega debla pri CM1, so 
kratke, z zbujenjem sprožene epizode 
periodičnega dihanja in blaga central-
na hipoventilacija pogosto stanje (3). V 
naši Ambulanti za motnje spanja otrok 

smo v zadnjih 5 letih s PSG pri treh bol-
nicah odkrili klinično pomembne cen-
tralne motnje dihanja v spanju, zaradi 
katerih smo jih napotili na MRI glave, ki 
je potrdilo CM1. V dveh primerih je bila 
že opravljena PFD, ki je izboljšala cen-
tralne motnje dihanja.

Pomen za klinično prakso

CM1 je pomemben, vendar pogosto 
spregledan vzrok centralnih apnej pri 
otrocih. Pri otroku s centralnimi motnja-
mi dihanja brez drugih jasnih vzrokov je 
na mestu MRI. PSG je nepogrešljivo dia-
gnostično orodje, saj spuščenost cere-
belarnih tonzil ne zadošča za napoved 
prisotnosti dihalnih motenj. Multidisci-
plinarni pristop zagotavlja optimalno 
obravnavo teh bolnikov. 
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Pomen za klinično prakso

SMS je pogosto pozno prepoznan vzrok 
motenj spanja pri otrocih z razvojnim 
zaostankom. Zgodaj opravljene genet-
ske preiskave, razumevanje inverznega 
ritma izločanja melatonina in večdi-
sciplinarni pristop k zdravljenju so 
ključnega pomena za optimizacijo 
spanja ter za posledično izboljšanje 
vedenjskih in kognitivnih funkcij, kar 
pomembno vpliva na kakovost življe-
nja bolnikov in njihovih družin.
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Ko je dan noč in noč dan: inverzen 
ritem izločanja melatonina in spanje 
pri Smith-Magenis sindromu 

Uvod

Smith–Magenis sindrom (SMS) je redka 
kompleksna nevrorazvojna motnja, ki 
jo v 90 % povzroča 3,7-Mb mikrodele-
cija, ki vključuje gen RAI1 (angl. retino-
ic acid-induced 1, RA1) na kromosomu 
17p11.2, ali patogena varianta v genu 
RAI1. Glavne značilnosti so značilne 
kraniofacialne in skeletne anomalije, 
razvojni zaostanek, intelektualna ovi-
ranost, vedenjske težave ter izrazite 
motnje spanja (1). Haploinsuficienca 
RAI1 vodi v moteno transkripcijo CLOCK 
in zato v spremembo izražanja cirkadi-
anih genov (PER2, PER3, CRY1, BMAL1), 
kar povzroči inverzen cikel izločanja 
melatonina – visoke vrednosti podnevi 
in nizke ponoči – ter posledično motnjo 
ritma spanja in budnosti (2, 3).

Predstavitev primera

Deček je prvič obiskal našo ambu-
lanto pri 6 letih. Diagnoza SMS je bila 
postavljena pri 3 letih; ob tem so bili 
prisotni globalni razvojni zaosta-
nek, hipotonija in epilepsija, urejena z 
valproatom. Težave s spanjem so vklju-

čevale zgodnja jutranja prebujanja, 
oteženo večerno uspavanje, pogosta 
nočna prebujanja in pogoste dnevne 
počitke. Po uvedbi melatonina s podalj-
šanim sproščanjem in optimizaciji higi-
ene spanja se je kontinuiteta spanja 
bistveno izboljšala. Kasnejša uvedba 
zaviralca β1-adrenergičnih receptorjev 
je bila povezana z izboljšanim dnevnim 
funkcioniranjem in vedenjem.

Razpravljanje

Težave s spanjem so osrednja značilnost 
SMS. Pogosto se pojavijo že zgodaj v živ-
ljenju in vztrajajo v odraslost. Obrav-
nava motenj spanja je kompleksna in 
zahteva multimodalni pristop, usmer-
jen v bolnika. Zdravljenje motenj spanja 
običajno vključuje kombinacijo ukrepov 
higiene spanja, terapijo z eksogenim 
melatoninom in drugimi zdravili kot so 
β1-adrenergični antagonisti (4, 5). V naši 
Ambulanti za motnje spanja otrok smo v 
zadnjih 20 letih obravnavali 6 bolnikov s 
SMS; motnje spanja so bile prisotne pri 
5/6, melatonin je prejelo 4/6, β1-adre-
nergični antagonist pa 3/6 bolnikov. 
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Fetalni hidrops zaradi kongenitalnega 
nevroblastoma z metastatsko 
infiltracijo posteljice – prikaz primera
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Uvod

Hidrops ploda opredelimo kot preko-
merno nabiranje intersticijske tekoči-
ne v dveh ali več predelih telesa ploda 
in predstavlja zadnjo stopnjo različnih 
bolezenskih stanj. V približno 10 % pri-
merov je vzrok imunski, 90 % pa pred-
stavlja heterogena skupina neimunskih 
vzrokov, med njimi tudi metastatski 
tumorji kot npr. kongenitalni nevro-
blastom. Metastatska prizadetost pos-
teljice je izjemno redka in nakazuje 
visok potencial hematogenega razsoja 
tumorja (1, 2). 

Predstavitev primera

Deklica s prenatalno ugotovljenim 
hidropsom je bila rojena po dopolnje-
nem 34. tednu gestacije. Po rojstvu je 
imela dihalno stisko ob obsežnih obo-
jestranskih plevralnih izlivih, prisoten 
je bil tudi ascites. Deklica je bila intu-
birana v porodni sobi, po vstavitvi 
obojestranske torakalne drenaže se je 
vitalno stabilizirala. Za razjasnitev eti-
ologije hidropsa smo opravili obsežno 
diagnostiko, s katero smo ovrgli infek-

cijske in imunske vzroke za hidrops. 
Šestnajsti dan življenja je bila ugoto-
vljena paravertebralna masa in pare-
za spodnjih udov; slikovne preiskave 
so potrdile obsežen tumor z intraspi-
nalnim širjenjem in kompresijo hrbte-
njače. Prisotna je bila večorganska 
prizadetost, vključno s holestazo, pre-
hodno ledvično odpovedjo in arte-
rijsko hipertenzijo. Histopatološka 
analiza je potrdila slabo diferenciran 
nevroblastom brez MYCN amplifika-
cije. Retrospektivna analiza postelji-
ce je razkrila metastatsko infiltracijo v 
fetalni in maternalni cirkulaciji. Kemo-
terapevtsko zdravljenje je privedlo do 
pomembne regresije tumorja in delne-
ga nevrološkega izboljšanja. 

Razpravljanje

Kongenitalni metastatski nevro-
blastom je izjemno redka oblika bolez-
ni, saj je bilo v literaturi v zadnjih 
desetletjih opisanih le malo primerov. 
Čeprav lahko spontano regradira, pri-
sotnost življenje ogrožajočih simp-
tomov zahteva zgodnje sistemsko 

zdravljenje (3‒5). Neimunski fetalni 
hidrops je lahko eden prvih kliničnih 
znakov nevroblastoma, zato sta v tret-
jem trimesečju nosečnosti ključnega 
pomena natančna ultrazvočna dia-
gnostika ter sistematična obravnava 
etiologije. Histopatološka analiza pos-
teljice je razkrila metastatsko infiltraci-
jo fetalne in maternalne cirkulacije, kar 
poudarja diagnostični pomen patohis-
tološkega pregleda posteljice pri raz-
jasnitvi nepojasnjenega hidropsa in 
lahko prispeva k hitrejši postavitvi dia-
gnoze in pravočasnemu ukrepanju. 

Pomen za klinično prakso

Kongenitalni nevroblastom je redko 
stanje, ki ga najpogosteje odkrijemo z 
ultrazvočno preiskavo v tretjem trime-
sečju nosečnosti. Redkeje je simpto-
matski z znaki neimunskega hidropsa, 
zato je ob hidropsu ploda in negativnih 
izidih ostalih diagnostičnih preiskav 
pomembno pomisliti tudi na to etiolo-
gijo in razmisliti o rutinskem histopa-
tološkem pregledu posteljice. Zgodnja 
prepoznava malignega stanja lahko 
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omogoči hitrejšo diagnozo in uvedbo 
onkološkega zdravljenja ter izboljša 
izid bolezni.
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Slika  1. MR prsne hrbtenice in prsnega koša . A: MR, 18. dan: desnostranska   paravertebralna   
tumorska  masa, ki odriva trebušne organe, se širi v spinalni kanal  in desne paraspinalne  mišice 
ter povzroča pomembno kompresijo duralne vreče in hrbtenjače; na MR ni bilo zanesljivih znakov 
metastaz. B: MR, 146. dan: izrazita regresija tumorja z rezidualno desnostransko paravertebral-
no boleznijo, ki se širi v intervertebralne foramne brez kompresije duralne vreče, s stanjšanjem 
hrbtenjače ter likvorsko votlino, skladno s postkompresijsko mielomalacijo.
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Uvod

Inkontinenca pigmenta je redka, 
na kromosom X vezana dominan-
tno dedna bolezen s pojavnostjo do 
1 : 40000 živorojenih (1). Bolezen pri-
zadene skoraj izključno deklice, saj 
večina dečkov zaradi težke prizade-
tosti umre pred rojstvom. Vzročna 
mutacija v genu IKBKG pomembno 
vpliva na preživetje celic, imunski 
in vnetni odziv. Značilni so izpuščaji 
v poteku Blaschkovih linij z značilno 
dinamiko, v neonatalnem obdobju 
pa je značilna tudi eozinofilija (1–3). 
Kožne spremembe se lahko inten-
zivirajo ob vročinskih stanjih (4, 5). 
Pogosto so prizadeta druga ekto-
dermalna tkiva (1, 3, 6, 7). Doslej opi-
sani sistemski zapleti pri bolnikih z 
inkontinenco pigmenta so: imunska 
pomanjkljivost in vnetne vaskulopa-
tije s prizadetostjo mrežnice, živčevja 
in pljuč (1, 6, 8, 9).

Opisa progresivne sistemske skleroze 
kot zapleta inkontinence pigmenta v 
literaturi nismo zasledili.

Predstavitev primera

2-letno deklico z genetsko potrjeno
inkontinenco pigmenta in normal-
no imunsko funkcijo smo obravnavali
zaradi 2 meseca napredujočih bolečin
v udih, splošnih težav (subfebrilnost,
utrujenost), ki so se pričele po prebo-
leli okužbi z EBV, cepljenju in hkratnem 
prebolevanju respiratornih okužb.

V izvidih smo ugotavljali levkocitozo z 
eozinofilijo ob normalnem CRP in sedi-
mentaciji eritrocitov ter povišane kon-
centracije IL6, interferona gama, TNFα, 
limfocitov T in B, klinično pa progresiv-
no zadebelitev kože udov distalno in po 
trebuhu.

S slikovno in histološko diagnostiko smo 
potrdili difuzno vnetno prizadetost kože, 
podkožja in fascij. Zaradi obsežne in hit-
ro napredujoče skleroze je prejela inten-
zivno kombinirano imunosupresivno 
terapijo: pulzno terapijo z metilprednizo-
lonom, mofetilmikofenolat in zaviralec 
JAK ‒ tofacitinib. Odtlej opažamo regre-
sijo fibroze z izboljšano gibljivostjo in 
upad posrednih označevalcev vnetja. 

Razpravljanje 

Predstavljamo prvi primer bolnice z 
inkontinenco pigmenta s progresivno 
vnetno sklerozantno boleznijo. Gle-
de na mehanizem vnetnega procesa 
(vpliv na IL6, interferone, TNFα) ter 
dobro učinkovitost pri nekaterih sis-
temskih vezivnotkivnih boleznih je 
poleg metilprednizolona prejela kom-
binirano zdravljenje s tofacitinibom in 
mofetilmikofenolatom (10).

Pomen za klinično prakso

Pri bolnikih z inkontinenco pigmenta 
je potrebno biti pozoren na redke vne-
tne zaplete. Zaviralci JAK so učinkovita 
dodatna terapija pri mnogih vezivnot-
kivnih boleznih (10–12). Pri redkih 
vnetnih boleznih je ob razumevanju 
mehanizma vnetja smiselna individu-
alizirana terapija.

Literatura

1. How KN, Leong HJY, Pramono ZAD, Leong KF, Lai 
ZW, Yap WH. Uncovering incontinentia pigmenti: From 
DNA sequence to pathophysiology. Front Pediatr 2022; 
10: 900606.

Progresivna sklerozantna bolezen 
pri deklici z inkontinenco pigmenta

Slovenska pediatrija 2/2026 (original).indd   111 10/05/2026   19:00



112   |  Slovenska pediatrija 2026; 33(2)

2. Yin L, Li Z, Zhan W, Kang Y, Tian Q, Li D, et al. Cen-
tral nervous system anomalies in 41 Chinese children 
incontinentia pigmenti. BMC Neurosci 2024; 25(1): 25.
3. Bodemer C, Diociaiuti A, Hadj‐Rabia S, Robert MP, 
Desguerre I, Manière M ‐C., et al. Multidisciplinary con-
sensus recommendations from a European network for 
the diagnosis and practical management of patients 
with incontinentia pigmenti. J Eur Acad Dermatol 
Venereol 2020; 34(7): 1415–24.
4. Berlin AL, Paller AS, Chan LS. Incontinentia pig-
menti: A review and update on the molecular basis 
of pathophysiology. J Am Acad Dermatol 2002; 47(2): 
169–90.
5. Bodak N, Hadj-Rabia S, Hamel-Teillac D, De 
Prost Y, Bodemer C. Late Recurrence of Inflammato-
ry First-Stage Lesions in Incontinentia Pigmenti: An 
Unusual Phenomenon and a Fascinating Pathologic 
Mechanism. Arch Dermatol 2003; 139(2). doi:10.1001/
archderm.139.2.201
6. Fusco F, Pescatore A, Conte MI, Mirabelli P, Paciolla 
M, Esposito E, idr. EDA-ID and IP, Two Faces of the Same 
Coin: How the Same IKBKG / NEMO Mutation Affecting 
the NF-κB Pathway Can Cause Immunodeficiency and/
or Inflammation. Int Rev Immunol 2015; 34(6): 445–59.
7. Novak AP, Šalamon AS. Spekter klinične slike nov-
orojenčkov z inkontinenco pigmenta. Med Razgl 2019. 
58(4): 491-500.
8. Scheuerle AE, Ursini MV. Incontinentia Pigmenti. 
GaneReviews 1999. 1: 1-24.
9. Rosain J, Le Voyer T, Liu X, Gervais A, Polivka L, 
Cederholm A, idr. Incontinentia pigmenti underlies 
thymic dysplasia, autoantibodies to type I IFNs, and 
viral diseases. J Exp Med 2024; 221(11): e20231152.
10. Luo F, Zhang Y, Wang P. Tofacitinib for the treat-
ment of severe rare skin diseases: a narrative review. 
Eur J Clin Pharmacol 2024; 80(4): 481–92.
11. Sassetti C, Borrelli C, Mazuy M, Guerriero C, Rig-
ante D, Esposito S. New Challenging Systemic Ther-
apies for Juvenile Scleroderma: A Comprehensive 
Review. Pharmaceuticals 2025; 18(5): 643.
12. Pin A, Tesser A, Pastore S, Moressa V, Valencic E, 
Arbo A, et al. Biological and Clinical Changes in a Pedi-
atric Series Treated with Off-Label JAK Inhibitors. Int J 
Mol Sci 2020; 21(20): 7767.

Peter Kunstelj, dr. med.
(kontaktna oseba / contact person)
Pediatrična klinika, Univerzitetni klinični 
center Ljubljana, Ljubljana, Slovenija
e-naslov: peterkuns@gmail.com

Ana Gazikalović, dr. med.
Služba za radiologijo, Pediatrična 
klinika, Univerzitetni klinični center 
Ljubljana, Ljubljana, Slovenija

Anja Praprotnik Novak, dr. med.
Klinični oddelek za gastroenterologijo 
in hepatologijo, Pediatrična klinika, 
Univerzitetni klinični center Ljubljana, 
Ljubljana, Slovenija

asist. Gašper Markelj, dr. med.
Klinični oddelek za imunologijo in 
alergologijo, Pediatrična klinika, 
Univerzitetni klinični center Ljubljana, 
Ljubljana, Slovenija

Peter Kunstelj, Saša Ilovar Strehar, 
Saša Šetina Šmid, Rok Zbačnik,  
Tina Vesel Tajnšek, Marina Praprotnik, 
Nataša Toplak

Miokarditis in intersticijska pljučna 
prizadetost pri 13-letnem dekletu 
z eozinofilno granulomatozo s 
poliangiitisom 

Uvod

Eozinofilna granulomatoza s poliangii-
tisom (EGPA) je idiopatski nekrotizira-
joči vaskulitis drobnih žil, za katerega 
so značilni astma, izrazita eozinofilija 
in eozinofilno vnetje (1, 2). V otroškem 
obdobju je bolezen izredno redka – v 
francoskem registru EGPA so v letih 
1980–2012 zabeležili 14 primerov pri 
otrocih (3). Prizadene lahko srce, plju-
ča, živčevje, kožo, prebavila in zgornja 
dihala. Srčna prizadetost je pogostejša 
pri bolnikih brez protiteles ANCA (1, 4).

Predstavitev primera

Obravnavali smo 13-letno dekle s hudo 
obliko ANCA negativnega EGPA z mio-
karditisom in intersticijsko pljučno 
prizadetostjo. Sprejeta je bila zara-
di vaskulitičnega izpuščaja, kašlja in 
znane astme. Ugotavljali smo zmer-
no povišane vnetne kazalce, izrazito 
eozinofilijo, močno povišan troponin 
s spremembami v EKG in infiltrate na 
rentgenski sliki pljuč. Z MRI srca smo 
potrdili miokarditis. Srčna funkcija je 
bila ves čas ohranjena. S HRCT pljuč 

smo ugotavljali intersticijsko pljučno 
prizadetost. Bolnica je prejela večtir-
no protivnetno terapijo (intravensko 
imunoglobuline, pulzno zdravljenje z 
metilprednizolonom, ciklofosfamid in 
biološko zdravilo benralizumab proti 
receptorjem za IL5) in podporno terapi-
jo, ob čemer smo beležili upad eozino-
filcev in troponina. Sledilo je postopno 
izboljšanje kliničnega stanja in pljučne 
funkcije.

Razpravljanje 

Po letih brez pediatričnih bolnikov z 
EGPA smo od l. 2024 zabeležili 2 prime-
ra. Prva je bila 17-letna bolnica, obrav-
navana zaradi vaskulitičnega izpuščaja 
in otekline stopala. Notranji organi 
niso bili resneje prizadeti. Izpolnjevala 
je druga merila za EGPA: astmo, eozi-
nofilijo, nosno polipozo in mononeu-
ritis multiplex (2). Tudi pri njej ni bilo 
protiteles ANCA. Prejela je terapijo 
po smernicah: pulzno zdravljenje z 
metilprednizolonom, metotreksat in 
mepolizumab, ki deluje neposredno na 
IL5, kasneje rituksimab (1). Drugo bol-
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nico, 13-letno deklico s prizadetostjo 
srca in pljuč, smo v začetku intenzivne-
je protivnetno zdravili. Namesto mepo-
lizumaba je prejela benralizumab, pri 
katerem poročajo o primerljivi učinko-
vitosti, vendar krajši potrebi po dodat-
nem glukokortikoidnem zdravljenju (5).

Pomen za klinično prakso

Ob anamnezi astme, izraziti eozinofiliji 
in vaskulitičnem izpuščaju je diagnoza 
EGPA zelo verjetna. Aktivno moramo 
iskati znake srčne in pljučne okvare. 
Ključnega pomena je zgodnje intenziv-
no protivnetno zdravljenje (1, 2).
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Uvod

Šele v zadnjih letih se v sklopu sindro-
ma Kabuki vedno pogosteje opisuje-
jo tudi avtoimunske bolezni: imunska 
trombocitopenična purpura (7,3 %), 
vitiligo (5,1 %), avtoimunska hemolitič-
na anemija (4,0 %), tiroiditis (1,1 %) in 
druge (1). Vse več opisov je hematolo-
ških avtoimunskih bolezni (1, 2). V sklo-
pu Mladih Derčev 2025 smo predstavili 
primer GLILD pri sindromu Kabuki. V 
našem prispevku prikazujemo primer 
dveh deklic s sindromom Kabuki, pri 
katerih je zgodaj prišlo do zagona avto-
imunske anemije in trombocitopenije 
(Evansovega sindroma).

Predstavitev primerov

Primer 1

Pri zdaj 16-letni deklici so se v starosti 
5 let sprva začeli zagoni avtoimunske 
hemolitične anemije, ki so bili le pre-
hodno odzivni na zdravljenje z gluko-
kortikoidi. V naslednjih dveh letih se je 
dodatno pojavila avtoimunska trombo-
citopenija, ki je bila prehodno odzivna 
na dodatno zdravljenje z intravenskimi 

imunoglobulini. Zaradi pogostih pos-
labšanj so bile izpeljane podrobnejše 
imunološke preiskave, ki so pokaza-
le imunsko disregulacijo. Ob rednem 
intravenskem nadomeščanju imunog-
lobulinov in ob imunomodulacijskem 
zdravljenju z mofetilmikofenolatom 
je prišlo do umirjanja avtoimunskega 
procesa. Polno umiritev bolezni pa smo 
dosegli šele z uvedbo rituksimaba, ko je 
bila deklica stara 13 let.

Primer 2

Pri zdaj 3-letni deklici se je v staros-
ti enega leta razvil Evansov sindrom. 
Zdravljenje smo začeli z metilprednizo-
lonom in mofetilmikofenolatom. Ob 
prehodnem zdravljenju z intravenski-
mi imunoglobulini smo ob prvih znakih 
ponovnega zagona bolezni v terapijo 
uvedli rituksimab, po katerem je prišlo 
do hitre umiritve bolezni. 

Razpravljanje

V primeru prve bolnice je bilo o imun-
skih pojavih v sklopu sindroma Kabuki 
zelo malo znanega (3, 4) in je ob iska-

Melisa Lazarevič, Gašper Markelj

Evansov sindrom v sklopu 
sindroma Kabuki

nju najbolj učinkovite terapije pred sta-
bilizacijo stanja minilo več kot 8 let. V 
drugem primeru smo na podlagi pre-
tekle izkušnje umiritev bolezni dosegli 
v približno enem letu.

Pomen za klinično prakso

Ker je sindrom Kabuki fenotipsko zelo 
raznolika bolezen, je pomembno spre-
mljanje različnih organskih sistemov, 
zdaj z večjim poudarkom na krvni in 
imunološki sliki. To omogoča tudi pre-
poznavo do zdaj manj znanih, vendar 
resnih pojavov.
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Konoplja je najpogosteje uporabljena 
prepovedana droga v Sloveniji, kate-
re uporaba v zadnjih letih naraša. Nje-
na glavna psihoaktivna substanca je 
Δ9-tetrahidrokanabinol (THC), ki deluje 
modulatorno na kanabinoidne recep-
torje (CB1) v osrednjem živčevju in ima 
izrazito različno farmakokinetiko med 
posamezniki, zato lahko poleg dobro 
znanih učinkov povzroča tudi redkejše 
zaplete. 

Predstavitev primera 

15- letni deček je bil v krajšem obdobju 
večkrat obravnavan v urgentni ambu-
lanti Pediatrične klinike Ljubljana
zaradi stanja po spontano izzvenelih
tonično-kloničnih krčih, pred kateri-
mi je vsakokrat kadil marihuano. Pri
obravnavah sta bila somatski in nevro-
loški klinični status normalna, razen
pri zadnjem obisku, ko je bil ugotovljen 
sprednji izpah rame. V laboratorijskih
izvidih je vsakokrat izstopala hipofos-
fatemija, ki se je spontano normalizi-
rala. Ob vsaki obravnavi smo dokazali

izpostavljenost THC-ju. Prvi EEG je bil 
brez epileptiformnih sprememb. Zara-
di nenormalnega EEG posnetka ob 
tretji obravnavi je bila v terapijo uve-
dena valprojska kislina, kontrolni EEG 
je bil normalen. Po uvedbi terapije so 
se epileptični napadi enkrat ponovili, 
ponovno po kajenju marihuane in ob 
nerednem jemanju zdravil. 

Razpravljanje 

Ob upoštevanju vseh dejavnikov pred-
videvamo, da so bili epileptični napadi 
pri našem bolniku sproženi s THC, saj ta 
preko CB1 receptorjev povzroči motnjo 
regulacije inhibicijskih in ekscitacij-
skih nevronskih poti, kar pri dovzetnih 
posameznikih lahko vodi do akutnega 
prokonvulzivnega učinka. Vsakokrat 
prisotna hipofosfatemija je zanimiva 
spremljajoča ugotovitev in je v našem 
primeru zaradi spontanega popravlja-
nja verjetno posledica transcelularne-
ga premika, katerega mehanizem še ni 
pojasnjen. Opisana je sicer kot redek 
zaplet kanabinoidnega hiperemetič-
nega sindroma pri dolgotrajni zlora-

bi marihuane, pri čemer pa naš bolnik 
simptomov tega sindroma ni imel. 

Pomen za klinično prakso 

Z naraščajočo uporabo konoplje pri 
mladostnikih lahko pričakujemo več 
primerov redkih zapletov, zato je ob 
izključitvi drugih vzrokov za zaple-
te smiselno testiranje urina na priso-
tnost psihoaktivnih substanc. Poleg 
tega je potrebno dovzetne posamezni-
ke poučiti o prokonvulzivnih učinkih 
marihuane.

Sara Malik, dr. med.
(kontaktna oseba / contact person)
Zdravstveni dom Koper, Koper, 
Slovenija
e-naslov: sara.malik@zd-koper.si
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Pasti zlorabe THC 
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Zdravljenje zastrupitve vključuje ukre-
pe primarne dekontaminacije in elimi-
nacije, s katerimi želimo zaužiti strup 
odstraniti iz prebavil, preden se absor-
bira, zmanjšati njegove toksične učinke 
in izboljšati izid zdravljenja. V ta namen 
pomagajo izpiranje želodca, odvajala 
ter aktivno oglje, predvsem pri zaužitju 
strupa brez antidota (1). Takšen je anti-
depresiv bupropion, zaviralec ponovne-
ga privzema dopamina in noradrenalina. 
Stranski učinki predoziranja vključuje-
jo agitiranost, konvulzije, tahikardijo, 
podaljšanje QT-dobe, kardiogeni šok 
in smrt, zdravljenje je le simptomat-
sko (2). Pomembno vlogo pri obravnavi 
zastrupitve z bupropionom ima upora-
ba aktivnega oglja, ki pa se lahko zaplete 
z obstipacijo, bruhanjem in aspiracijo z 
akutno respiratorno odpovedjo ter sis-
temskim vnetnim odzivom (3).

Predstavitev primera

Šestnajstletnik je v samomorilne name-
ne zaužil 3.600 mg bupropiona. Ob spre-
jemu v bolnišnico je po izpiranju želodca 
prejel aktivno oglje, odvajalo in prokine-

tik. Po zaključenem opazovanju je med 
transportom večkrat bruhal in aspiriral, 
zaradi akutne respiratorne odpovedi je 
potreboval intubacijo. Po premestitvi 
smo ugotavljali ileus, opravljena je bila 
laparotomija in mehanska izpraznitev 
črevesnih vijug. Po posegu je prišlo do 
sistemskega vnetnega odziva s hemo-
dinamsko nestabilnostjo in multiorgan-
sko odpovedjo, potreboval je večtirno 
vazopresorno terapijo v maksimalnih 
odmerkih. V nadaljevanju je bila zaradi 
nekroze stene debelega črevesja s per-
foracijo opravljena subtotalna kolekto-
mija in ileostoma. Ob ledvični odpovedi 
je potreboval kontinuirano veno-vensko 
hemofiltracijo.

Razpravljanje

Med pričakovane hujše stranske učin-
ke zastrupitve z bupropionom spadajo 
konvulzije, aritmije in kardiogeni šok, 
do česar pri našem pacientu ni priš-
lo. Serumska raven bupropiona je le 
enkrat presegla toksični nivo, najver-
jetneje zaradi učinkovitih ukrepov pri-
marne dekontaminacije. Po drugi strani 
je zaradi zapletov aplikacije aktivnega 
oglja pri bolniku prišlo do kritičnega 

Gaja Markovič, Kaja Silič,  
Tanja Dukić Vuković

Zapleti ukrepov primarne 
dekontaminacije in eliminacije 
pri zastrupitvi z bupropionom

poslabšanja. Aspiracija je redek zaplet, 
opisan pri 1 % pacientov, ki večinoma 
potrebujejo intubacijo (4, 5). Obstipaci-
ja z obstrukcijo črevesja je prepoznan 
zaplet aplikacije aktivnega oglja, ki lah-
ko podaljša absorpcijo strupa, hkrati pa 
tudi stranski učinek bupropiona, naj-
verjetneje zaradi inhibicije acetilholin-
skih receptorjev (3, 4, 6).

Pomen za klinično prakso

Pri obravnavi zastrupitev je ključna var-
na izvedba ukrepov primarne dekon-
taminacije z varovanjem dihalne poti 
med izpiranjem želodca in aplikacijo 
aktivnega olja ter natančnim spremlja-
njem stanja trebuha in ukrepanjem v 
primeru nastajajočega ileusa.
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Nikotin sodi med agoniste nikotinskih 
acetilholinskih receptorjev in deluje 
na osrednje in avtonomno živčevje ter 
živčnomišični stik. Klinična slika zastru-
pitve je pestra in se razlikuje glede na 
trajanje izpostavljenosti in odmerek, 
ki ga posameznik prejme. Poleg kla-
sične cigarete obstajajo na trgu tudi 
elektronske cigarete, ogrevani tobačni 
izdelki, nikotinske vrečke ter brezdimni 
tobačni izdelki. 

Predstavitev primera 

13-mesečna deklica brez pridruženih
kroničnih bolezni je bila obravnavana v 
urgentni ambulanti Pediatrične klinike 
v Ljubljani zaradi zaužitja več nastavkov 
IQOS® za ogrevane tobačne izdelke. Ob 
pregledu (približno 3 ure po dogodku)
je bila deklica vitalno stabilna, klinični 
status pa brez posebnosti. Laborato-
rijski izvidi so bili v mejah normalnih
rezultatov. Opravili smo rentgenog-
ram trebuha, na katerem so bili vidni
3 radiopačni tujki v črevesju, in sicer v
področju ascendentnega kolona, lie-

nalne fleksure in v rektumu. Tujki so 
bili po videzu med seboj različni. Znaki 
ileusa niso bili prisotni. Vsi tujki so bili 
zunaj dosega gastroskopa. Po posvetu 
s toksikologom smo se odločili za hospi-
talizacijo deklice in opazovanje. Kljub 
temu, da je bila deklica približno 4 ure 
po zaužitju še vedno brez simptomov, 
je obstajala negotovost glede hitrosti 
absorpcije nikotina iz ovojev nastavkov. 

Razpravljanje

Nenamerna zastrupitev z nikotinom se 
lahko večkrat spregleda zaradi razno-
like klinične slike. Ob manjši izposta-
vljenosti prevladujejo znaki stimulacije 
(slinjenje, potenje, hipertenzija, tre-
mor), medtem ko pri višjih odmer-
kih ali dolgi izpostavljenosti pride do 
depresije osrednjega živčevja (bradi-
kardija, konvulzije, koma). Našo bolni-
co smo kljub odsotnosti simptomov v 
zgodnjem obdobju po zaužitju hospita-
lizirali, da bi jo opazovali zaradi nepred-
vidljive absorpcije nikotina ter tveganja 
za zaplete zaradi prisotnosti kovinskih 
tujkov v prebavni cevi.

Pomen za klinično prakso

Z večjo dostopnostjo nikotinskih 
izdelkov na trgu ter z razvojem bolj 
privlačnih oblik in arom narašča upo-
raba visokih koncentracij nikotina med 
mladimi. Zato lahko pričakujemo večje 
število tako namernih kot nenamernih 
zastrupitev. Ob upoštevanju naraščajo-
če problematike in ustrezni klinični sli-
ki je potrebno vedno pomisliti tudi na 
možnost zastrupitve z nikotinom in o 
tem tudi ciljno postavljati vprašanja ob 
anamnezi.

Lea Naimi, dr. med.
(kontaktna oseba / contact person)
Zdravstveni dom dr. Janeza Oražma, 
Ribnica, Slovenija
e-naslov: lea.naimi@zdribnica.si
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Nove oblike nikotinske 
izpostavljenosti pri otrocih in 
mladostnikih ‒ prikaz primera Pripravek

Količina 
nikotina 

Ocenjena 
absorpcija 

po vnosu 
per os

Začetek simp-
tomov ‒ letalni 

odmerek za 
otroka s TT 

10 kg

Navadne 
cigarete

10‒14 mg 2‒7 mg 1–7 kosov

Nastavki 
IQOS®

63‒12 mg 1‒6 mg 1–8 kosov

Nikotinska 
vrečka

4-‒2 mg 1‒6 mg 1–8 kosov

Tabela 1: Količina zaužitih pripravkov z nikoti-
nom pri 10 kg težkem otroku.
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Tumorji osrednjega živčevja so po 
levkemijah drugi najpogostejši raki v 
otroštvu in najpogostejši solidni tumor-
ji (1). Gliomi visokega gradusa (HGG) 
predstavljajo 8–12 % vseh primarnih 
možganskih tumorjev pri otrocih (1). Pri 
diagnosticiranju se danes poleg histo-
patologije, imunohistokemije in genet-
skih analiz vse pogosteje uporablja tudi 
metilacijsko profiliranje.

Predstavitev primera

Pri 15-mesečnem dečku smo ob glavo-
bolu in bruhanju diagnosticirali mož-
ganski tumor. Tumor je bil kirurško 
odstranjen skoraj v celoti. Histopatolo-
ško je šlo za difuzni gliom središčne lini-
je stopnje IV po SZO. Dokazana je bila 
redka kombinacija mutacij H3 K27M 
in BRAF V600E. Zaradi nizke starosti je 
bolnik prejel kemoterapijo po protoko-
lu BBSFOP (karboplatin, prokarbazin, 
etopozid, cisplatin, vinkristin, ciklofos-
famid) (2). Marca 2026, več kot 5,5 let 
po postavitvi diagnoze je brez klinič-
nih znakov bolezni; zadnji MR (decem-

ber 2025) ni pokazal ponovitve. Otrok 
je vključen v multidisciplinarno spre-
mljanje, rehabilitacijo in se vključuje v 
šolanje s prilagoditvami.

Razpravljanje

Sočasna prisotnost mutacij H3 K27M 
in BRAF V600E je redka. Mutacija H3 
K27M je običajno povezana s slabo 
napovedjo izida, čeprav novejši podat-
ki že kažejo na možni boljši izid ob poja-
vu sočasne mutacije BRAF V600E (3,4). 
Metilacijsko profiliranje, ki ga takrat, 
ko je bil opisani bolnik obravnavan, še 
nismo izvajali, bi lahko dodatno prispe-
valo k natančnejši opredelitvi tumorja.

Pomen za klinično prakso

Primer poudarja pomen celostne dia-
gnostike, vključno z genetskimi in 
epigenetskimi analizami, za optimal-
no obravnavo otrok z možganskimi 
tumorji.
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Gliom središčne linije s hkratnima 
mutacijama H3 K27M in BRAF V600E 
pri otroku: ugoden izid po zdravljenju 
z resekcijo in kemoterapijo
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15-letno dekle z vstavljenim ICD, spre-
mljano drugod, je bilo napoteno v
ambulanto za srčne spodbujevalnike
na Pediatrični kliniki zaradi iztrošene
baterije ICD in potrebe, da se zamenja.

Predstavitev primera

Dekle je imelo vstavljen ICD pred 7 leti 
zaradi srčnega zastoja, ki je nastal pri 
verouku, ravno ko je deklica hodila 
proti tabli, kamor je bila poklicana ob 
nenapovedanem izpraševanju. Vzrok 
za zastoj je bil v dokumentaciji pri-
pisan sindromu podaljšane QT dobe 
(LQTS), ki pa z genetskim testiranjem 
ni bil potrjen. Deklico so sicer že pred 
zastojem nekaj let spremljali v aritmo-
loški ambulanti zaradi suma na LQTS.

Na EKG, posnetem v ambulanti, dekle 
ni imelo podaljšanega QTc. Po pregledu 
pretekle dokumentacije na vseh dose-
danjih EKG posnetkih ni bilo niti enega 
dokumentiranega posnetka s podalj-
šano QTc dobo. Zaradi tega in še dru-
gih nejasnosti v pretekli obravnavi smo 

dekle sprejeli na oddelek za ponovno 
evalvacijo.

Ob podrobnejšem pregledu dokumen-
tacije se je izkazalo, da je imela bolnica 
pred zastojem epizode palpitacij, omotic 
in sinkop med naporom ter ob stresnih 
situacijah. Ob srčnem zastoju ni jasno, 
ali je šlo za VF ali VT. V 24-urnem holter-
skem EKG posnetku, ki ga je opravila že 
pred zastojem, so vidne VES, ki se prič-
nejo pojavljati zgolj ob sinusni tahikardiji 
sprva posamič, nato pa ob višjih frekven-
cah sinusne tahikardije vse pogosteje, 
dokler se ne pojavi bidirekcionalna VT, 
ki izzveni z znižanjem srčne frekvence, 
s pojavom zopet posamičnih VES. Te pa 
povsem izzvenijo, ko izzveni tudi sinus-
na tahikardija. Gre za najdbe 24-urnega 
holterskega EKG, ki so patognomonične 
za kateholaminergično polimorfno ven-
trikularno tahikardijo (CPVT).

Odvzeli smo kri za genetske preiska-
ve, ki je pokazala prisotnost mutacije 
v genu CALM2 (kalmodulin-2), ki se lah-
ko klinično kaže bodisi kot LQTS tip 15 
bodisi kot CPVT, kar je ob jasni klinični 
sliki dokončno potrdilo diagnozo CPVT.

Žiga Pokorn, Mirko Topalović, 
Gorazd Mlakar

Ko sindrom podaljšane QT dobe ni 
sindrom podaljšane QT dobe (primer 
novoodkrite kateholaminergične 
polimorfne ventrikularne tahikardije)

Razpravljanje

CPVT je redka kanalčkopatija, pri kate-
ri lahko pride do življenje ogrožajočih 
motenj ritma med telesnim ali čustve-
nim stresom (ob adrenergični stimu-
laciji). Bolezen se pogosto odkrije v 
otroštvu ali mladosti. Zato je postavi-
tev zgodnje diagnoze ključnega pome-
na za preprečevanje nenadne srčne 
smrti (predstavlja do 15 % nenadnih 
srčnih smrti pri otrocih).

Pomen za klinično prakso

Ob pravočasni prepoznavi CPVT bi srč-
ni zastoj lahko preprečili s primerno 
urejeno antiaritmično terapijo in tako 
morda ne bi bilo potrebe po vstavi-
tvi ICD. Zato sta nadvse pomembna 
poznavanje bolezni in hitra napotitev 
otrok s sumom na kardiogeno sinkopo 
v ustrezno terciarno ustanovo.
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Uvod

Hipoksično-ishemična encefalopati-
ja (HIE) je najpogostejši vzrok neona-
talne encefalopatije (NE), ki vključuje 
širok spekter drugih etiologij, med nji-
mi tudi genetske epilepsije z začetkom 
v novorojenčkovem obdobju (1). Te so 
najpogosteje posledica kanalčkopatij 
ali motenj sinaptičnega signaliziranja. 
Klinična slika poleg epileptičnih napa-
dov pogosto vključuje motnje čuječ-
nosti, hipotonijo in epizode apneje. 
Zato lahko zgodnji pojav teh motenj 
fenotipsko posnema HIE. Med mož-
nimi vzroki kanalčkopatij pri novoro-
jenčkih s klinično sliko, podobno HIE, je 
tudi patogena različica gena SCN2A (2, 
3). Predstavljamo primer novorojenč-
ka z genetsko epilepsijo, pri katerem 
se je po rojstvu pojavila klinična slika, 
podobna HIE.

Predstavitev primera

Novorojenček, rojen po dopolnjenem 
36. tednu gestacije, je bil zaradi peri-
natalne asfiksije, encefalopatije in kli-
nično izraženih konvulzij zdravljen s

terapevtsko hipotermijo z namenom 
nevroprotekcije ob sumu na HIE. V sta-
rosti 1 dan se je pri njem razvil refrak-
tarni neonatalni epileptični status, 
neodziven na standardno kombinacijo 
več protiepileptičnih zdravil. Nadaljnje 
diagnosticiranje, vključno z genetsko 
analizo, je pokazalo patogeno mutaci-
jo v genu SCN2A. Na podlagi teh ugoto-
vitev je bilo zdravljenje preusmerjeno v 
uporabo karbamazepina, kar je prived-
lo do kliničnega izboljšanja in umiritve 
epileptičnih napadov.

Razpravljanje

Patološke različice v genu SCN2A, ki 
kodira podenoto napetostno odvi-
snega natrijevega kanalčka NaV1.2, 
so povezane z zgodnjo epileptično NE. 
Za to obliko bolezni so značilni zgo-
dnji epileptični napadi, izrazita mišič-
na hipotonija ter značilne spremembe 
na MRI osrednjega živčevja, vključno s 
prizadetostjo bele možganovine, bazal-
nih ganglijev in/ali možganskega debla. 
Takšni izvidi lahko fenotipsko posne-
majo spremembe, značilne za hipoksič-
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Vloga patogene različice SCN2A pri 
fenotipu, podobnem hipoksično-
ishemični encefalopatiji

no-ishemično poškodbo možganov (4, 
5). Začetna obravnava novorojenčkov 
z encefalopatijo je praviloma enaka 
ne glede na etiologijo, ob izpolnjeva-
nju ustreznih meril pa se uvede tera-
pevtska hipotermija. Ključno vlogo pri 
opredelitvi etiologije NE imajo slikovne 
preiskave in genetsko testiranje (6).

Pomen za klinično prakso

Zgodnje prepoznavanje stanj, ki 
posnemajo klinično sliko HIE, omogo-
ča hitrejše ukrepanje, krajše trajanje 
konvulzij ter s tem manjšo sekundarno 
poškodbo možganov in boljši nevrolo-
ški razvojni izid. 
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Uvod

Noonanin sindrom spada med t. i. RAS
-opatije, tj. skupino genetskih bolezni, 
ki nastanejo zaradi motenj v signalni
poti RAS/MAPK, pomembni za uravna-
vanje celične rasti, proliferacije in dife-
renciacije (1, 2). Klinična slika je zelo
raznolika, in sicer od blagih fenotipskih 
značilnosti do hudih oblik z večorgan-
sko prizadetostjo (1). Posebna podsku-
pina je Noonanin sindrom z multiplimi
lentiginami, tj. kožnimi madeži (NSML
oz. sindrom LEOPARD), ki je pogosto
povezan z zgodnjim razvojem hiper-
trofične kardiomiopatije (3–5).

Predstavitev primera

Pri novorojenčku z znaki dihalne stiske 
in sumom na prirojeno srčno napako, je 
ultrazvočna preiskava srca (UZ) pokaza-
la izrazito hipertrofijo sten, predvsem 
levega prekata, z obstrukcijo iztoka iz 
levega prekata in stenozo pulmonalne 
zaklopke. Genetska analiza je potrdila 
patogeno različico v genu PTPN11, skla-
dno z diagnozo NSML. Zaradi napredo-
vanja hipertrofične kardiomiopatije, 

znakov srčnega popuščanja in težav s 
hranjenjem, je bil uveden propranolol v 
visokih odmerkih, vendar brez klinične-
ga učinka. Po posvetu z ustreznim cen-
trom v tujini sta bila v terapijo dodana 
inhibitorja signalne poti mTOR in MEK
-everolimus in trametinib. Toda prepri-
čljivega izboljšanja nismo zaznali. Ob
postopnem napredovanju hipertrofije
in slabšanju obstrukcije iztočnih traktov
obeh prekatov smo v terapijo dodatno 
uvedli dasatinib. Ob tem se je napredo-
vanje bolezni ustavilo in se delno celo
zmanjšala obstrukcija iztočnih traktov.

Razpravljanje 

Pri NSML s patološko različico v genu 
PTPN11 pride do zmanjšane aktivnosti 
proteina SHP2, kar spremeni signaliza-
cijo poti RAS/MAPK in poveča aktivnost 
poti PI3K/AKT. To vodi v moten razvoj 
srca in drugih organov (2, 6). Napredo-
vale oblike so pogosto povezane z izra-
zito hipertrofično kardiomiopatijo (3, 
4). Doslej so v literaturi opisani 4 pri-
meri otrok, zdravljenih s kombinacijo 
zaviralcev MEK in mTOR. Zdravljenje z 
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dasatinibom pri NSML pa v literaturi še 
ni bilo opisano in so ga doslej preučeva-
li le na živalskih modelih (5, 6).

Pomen za klinično prakso

Opisani klinični primer je prva uporaba 
dasatiniba za zdravljenje hude hiper-
trofične kardiomiopatije v okviru NSML 
na svetu. Zdravljenje hipertrofične kar-
diomiopatije pri NSML z inhibitorji MEK 
in mTOR doslej ni bilo del običajne kli-
nične prakse. Primer poudarja pomen 
zgodnjih genetskih preiskav ter ponuja 
v razmislek novo terapevtsko možnost 
pri hudih oblikah hipertrofične kardio-
miopatije v okviru spektra te bolezni.
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Uvod 

Ploščate baterije sodijo med najnevar-
nejše tujke v prebavilih zaradi visokega 
tveganja za resne zaplete, ki lahko tudi 
pri sicer zdravih otrocih vodijo v življenje 
ogrožajoča stanja ali smrt. Najnevarnej-
še poškodbe nastanejo ob zagozdenju v 
svetlini požiralnika. Ključni dejavnik za 
obseg poškodbe je čas zagozditve.

Predstavitev primera 

14-mesečni deček je bil sprejet na 
Infekcijsko kliniko zaradi dihalne stiske 
ob akutnem bronhiolitisu. Ob sprejemu 
so bili prisotni znaki okužbe dihal, 7 dni 
pa je imel povišano temperaturo. četrti 
dan hospitalizacije je zaradi poslabša-
nja kliničnega stanja opravil rentgen-
sko slikanje prsnih organov, kjer je bila 
v projekciji požiralnika vidna plošča-
ta baterija. Deček je bil premeščen na 
gastroenterološki oddelek Pediatrič-
ne klinike. Čas zaužitja baterije ni bil 
znan, težave pa so trajale več kot 10 
dni, zato je pred odstranitvijo opravil 
CT angiografijo prsnih organov zaradi 
iskanja zapletov. V prisotnosti torakal-

nih kirurgov je gastroenterolog opra-
vil ezofagogastroskopijo. Vidna je bila 
zagozdena ploščata baterija v podro-
čju zgornjega požiralnikovega sfinktra. 
Po odstranitvi tujka se je razkrila tra-
heoezofagealna fistula premera 2 cm. 
Deček je ostal intubiran, vstavljena je 
bila nazogastrična sonda, s simptomat-
skim zdravljenjem pa smo nadaljevali 
na oddelku intenzivne medicine. Kljub 
možnosti spontanega zaprtja fistule do 
tega v 2 mesecih ni prišlo. Potrebno je 
bilo izvesti kirurško zaprtje z dobrim 
kliničnim izidom.

Razprava 

Incidenca zaužitja ploščatih baterij 
narašča. Največje tveganje za zaple-
te je pri zagozditvi v požiralniku, zlas-
ti pri otrocih, mlajših od 6 let, in/ali pri 
baterijah s premerom ≥ 20 mm. Naj-
pomembnejši mehanizem poškodbe 
sluznice je elektroliza. Ob sumu na zau-
žitje sta na mestu rentgensko slikanje v 
dveh projekcijah in urgentna odstrani-
tev iz svetline požiralnika. Če je baterija 
v požiralniku več kot 12 ur, je potrebno 

Zataknjena baterija v požiralniku –  
bitka s časom

opraviti CT s kontrastom za opredeli-
tev zapletov (npr. fistula, mediastinitis, 
poškodba arterij). Zgodnja odstranitev 
zmanjša tveganje za hude zaplete. 

Pomen za klinično prakso 

Cilj predstavitve je poudariti nevarnost 
zaužitja ploščatih baterij z vsemi mož-
nimi zapleti, ki tudi pri sicer zdravih 
otrocih lahko vodijo do smrti. Hkrati 
so predstavljena najnovejša priporoči-
la za obravnavo otrok po zaužitju ploš-
čate baterije, ki jih je leta 2021 izdalo 
evropsko pediatrično gastroenterolo-
ško združenje ESPGHAN. 
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Uvod 

Mutacija v eksonu 2 gena MEFV – p.Se-
r242Arg povzroča s pirinom povezano 
avtoinflamatorno bolezen z nevtrofilno 
dermatozo. Ta mutacija je bila odkrita 
pri 2 bolnicah, sorojenkah, vodenih v 
ambulanti KO za alergologijo, revmato-
logijo in klinično imunologijo na Pedi-
atrični kliniki (PeK), pri katerih pa se 
klinična slika pomembno razlikuje od 
pričakovane.

Predstavitev primera 

Danes 19-letna LK se v revmatološki 
ambulanti PeK vodi zaradi ponavlja-
jočih se aftastih sprememb ustne slu-
znice, 17-letna NK ima poleg tega še 
ponavljajoče se genitalne razjede. V 
poteku bolezni je imela genitalno raz-
jedo enkrat tudi LK (dokazana okužba 
s HSV-1). Obe sestri imata tudi bolečine 
in otekline spodnjih udov s povišanimi 
parametri vnetja. Klinična slika je skla-
dna z Behçetovo boleznijo. Opravljeno 
je bilo genetsko testiranje za avtoinfla-
macijske bolezni, pri obeh pa bila pri-
sotna mutacija v eksonu 2 gena MEFV 

– p.Ser242Arg. V terapijo smo uvedli 
kolhicin. Februarja 2026 sta imeli pos-
labšanje z otekanjem in bolečinami v 
spodnjih udih. NK je bila hospitalizira-
na, izključena je bila globoka venska 
tromboza. Ob povečanju odmerka kol-
hicina na 2 mg dnevno sta danes obe 
klinično brez težav.

Razpravljanje

Mutacije v genu MEFV so dejavnik 
tveganja za avtoinflamatorne bolez-
ni. Povezane so predvsem s familiar-
no mediteransko vročico, za katero 
so značilne epizode povišane telesne 
temperature s pridruženimi bolečina-
mi v trebuhu, prsnem košu in sklepih. 
Mutacije so opisane tudi pri akutni 
febrilni nevtrofilni dermatozi in neka-
terih drugih avtoinflamacijskih bole-
znih. Nedavno so v povezavi z mutacijo 
p.Ser242Arg poročali o monogenski 
obliki nevtrofilne dermatoze, za kate-
ro je značilno nevtrofilno vnetje kože, 
epizode povišane telesne temperature 
in bolečine v sklepih. Glede na dosto-
pne podatke iz literature pri tej mutaciji 

Mutacija v genu za familiarno 
mediteransko vročico pri sorojenkah  
s klinično sliko Behçetove bolezni

doslej še ni objavljen noben primer kli-
nične slike Behçetove bolezni. 

Pomen za klinično prakso

Iz opisanih primerov je razvidna razno-
likost klinične slike pri mutacijah znot-
raj istega gena in celo znotraj iste 
mutacije. Ključnega pomena je, da ob 
ustreznih simptomih v diagnosticira-
nje vključimo tudi genetsko testiranje, 
ki nam lahko olajša tudi odločitev glede 
zdravljenja.
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