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IZVLECEK

Shwachman-Diamondov sindrom je redka avtosomno recesivna motnja. Zanjo je znacilna eksokrina insufi-
cienca trebusne slinavke, moteno delovanje kostnega mozga, nagnjenost k razvoju mielodisplasticnega sin-
droma in hematoloskih malignomov ter kostne nepravilnosti. Prizadeti so lahko tudi drugi organi, npr. jetra,
zobje, srce in koza. Otroci imajo lahko ucne tezave in motnje v duSevnem razvoju. Po nasih podatkih Zivita
v Sloveniji dva otroka s Shwachman-Diamondovim sindromom. Primera smo opisali v nasem prispevku.
Kljuéne besede: Shwachman-Diamondov sindrom, eksokrina insuficienca trebusne slinavke, nevtrope-
nija, mielodisplasti¢ni sindrom.

ABSTRACT

Shwachman Diamond syndrome is a rare autosomal recessive disorder characterized by exocrine pancreatic
insufficiency, bone marrow dysfunction, predisposition to myelodysplastic syndrome and haematological
malignancies and skeletal abnormalities. Additional organs can be affected, such as the liver, teeth, heart and
skin. Children may have learning difficulties and impaired psychological development. The two children with
Shwachman Diamond syndrome currently being treated in Slovenia are described in this article.

Key words: Shwachman Diamond syndrome, exocrine pancreatic insufficiency, neutropenia, myelody-
splastic syndrome.
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UvoOD

Skupini zdravnikov pod vodstvom H. Shwachma-
na in L. K. Diamonda ter M. Bodiana sta leta 1964
prvic opisali sindrom, ki se kaze z motnjami v ek-
sokrinem delovanju trebusne slinavke in kostnega
mozga ter s pogosto pridruzenimi kostnimi nepra-
vilnostmi (1, 2). Shwachman-Diamondov sindrom
(SDS) je redka avtosomno recesivna motnja (OMIM
#260400). Zanjo so znacilne motnje v eksokrinem
delovanju trebusne slinavke in kostnega mozga, ne-
pravilnosti okostja, nizka rast ter veéje tveganje za
pojav mielodisplasti¢nega sindroma (MDS) in aku-
tne mieloi¢ne levkemije (AML). Prizadeti so lahko
tudi Stevilni drugi organi, npr. jetra, srce, ledvice,
zobje in koza. Pri majhnih otrocih so pogosto po-
viSane vrednosti jetrnih transaminaz in tipno ali ul-
trazvocno povecana jetra. Redko ugotavljamo tudi
anatomske nepravilnosti seéil in motnje v delovanju
ledvic. Kréljivost levega srénega prekata je lahko
blago oslabljena. Otroci so nagnjeni k nastanku zob-
ne gnilobe. Na kozi se lahko pojavi izpuscaj (3, 5).
Otroci imajo lahko kognitivne in vedenjske tezave
(4). SDS je za cisti¢no fibrozo drugi najpogostejsi
dedni vzrok motenj v eksokrinem delovanju trebu-
$ne slinavke, natanéne incidence bolezni pa Se ne
poznamo.

Leta 2003 so na 7. kromosomu odkrili gen SBDS in
ga poimenovali po H. Shwachmanu, M. Bodianu in
L. K. Diamondu. Gen kodira beljakovino z 250 ami-
nokislinami, ki opravlja za zdaj $e neznano funkci-
jo. Beljakovina naj bi igrala pomembno vlogo pri
dozorevanju ribosomov. Vseh mutacij gena SBDS
e ne poznamo, zato so genetski testi le v pomoc pri
diagnosticiranju bolezni (6, 7). Bolniki s tipi¢no kli-
nicno sliko, pri kateri mutacije Se ne znamo dolo¢iti,
imajo praviloma tezjo obliko hematoloske bolezni
in blazjo insuficienco trebusne slinavke (8).

Klini¢na slika bolezni je zelo heterogena in se spre-
minja s starostjo. Novorojencki imajo nizjo porodno
tezo in dolzino. Prisotnih je le malo simptomov in
znakov, ki jih ugotavljamo kasneje (9). Pri dojencku
in mal¢ku so v ospredju znaki malabsorpcije, distro-
fije in nizke rasti. Znacilne so ponavljajoce se in tez-

ko potekajoce bakterijske okuzbe (vnetje srednjega
usesa, pljuénica, abscesi, osteomielitis, sepsa). Med
izvidi izstopa nevtropenija, lahko pa je prisotna tudi
pancitopenija (5). Redkeje se bolezen pokaze Sele v
drugem desetletju ali kasneje (10,11).

PRIKAZ PRIMEROV
Primer 1

Na Klini¢nem oddelku za gastroenterologijo, hepa-
tologijo in nutricionistiko Pediatri¢ne klinike smo
na nadaljnje diagnosticiranje okvare jeter in slab-
Sega pridobivanja telesne teze sprejeli 20-mesecno
deklico.

V druzini ne navajajo bolezni jeter, prebavil in he-
matoloskih bolezni. Deklica je bila rojena po mate-
rini prvi nosecnosti. V 20. tednu nosec¢nosti so z UZ
ugotovili zastoj rasti ploda. Porod je nastopil tri dni
pred izracunanim rokom. Ob rojstvu je deklica teh-
tala 2470 gramov (5.—10. percentil), dolga je bila 48
centimetrov (10.—25. percentil). Blato je odvajala
5- do 6-krat dnevno. Bilo je mehkejse konsistence,
obilno in z obéasno vidnimi mas¢obnimi kapljicami.
Do sprejema je trikrat prebolela akutno vnetje sre-
dnjega usesa, razvil se je tudi ognojek v levi paz-
duhi.

V regionalni bolni$nici so jo pri starosti treh mese-
cev obravnavali zaradi nezadostnega pridobivanja
telesne teze in bledice. Ugotovili so slabokrvnost
(Hb 54 g/, MCV 97 fl), zato je prejela je transfu-
zijo koncentriranih eritocitov. Poleg slabokrvnosti
so ugotovili tudi nevtropenijo in povisane vrednosti
jeternih transaminaz. Izkljucili so okuzbo s hepato-
tropnimi virusi. Vrednosti alfa 1-antitripsina, bakra
v plazmi, LDH, folne kisline in vitamina B12 so bile
v mejah normalnih vrednosti, Coombsov test je bil
negativen.

Stiri mesece kasneje so jo sprejeli na Infekcijski
kliniki zaradi slabokrvnosti in okvare jeter. Zaradi
podaljsanih ¢asov strjevanja krvi je prejela vitamin
K. Se vedno je bila prisotna nevtropenija. Protite-
lesa proti jedrnim antigenom so bila negativna. Ul-
trazvocna preiskava trebuha ni pokazala odstopan;.



14

Slov Pediatr 2013; 20

Napravili so tudi igelno biopsijo jeter, ki je pokazala
mascobno in fibrozno spremenjeno strukturo jetrne-
ga parenhima.

Zaradi moznosti presnovne okvare jeter so deklico
sprejeli na Klini¢ni oddelek za endokrinologijo, di-
abetes in presnovne bolezni Pediatri¢ne klinike. S
preiskavami so izkljucili presnovne bolezni.

Ob sprejemu na gastroenteroloski oddelek je — pri
starosti 20 mesecev — tehtala 8750 gramov (600
gramov pod 3. percentilom), v viSino je merila 76
centimetrov (2 cm pod 3. percentilom). Koza stegen
in podlaktov je bila suha in hrapava, prsni kos je
bil 0zji in prominenten. Tipen je bil rob jeter dva
centimetra po desnim rebrnim lokom. Sicer klini¢ni
status ni odstopal od normalnega.

V hemogramu z diferencialno krvno sliko je bila
prisotna nevtropenija (absolutno stevilo nevtrofilcev
600—900/mm?), slabokrvnost (Hb 94—110 g/, MCV
86—88 fl) in trombocitopenija (Stevilo trombocitov
72-149x10°/1).

Zaradi podatka o pogostem in obilnem odvajanju
mastnega in smrdecega blata smo opravili preiska-
ve, s katerimi smo zeleli dokazati slabse delovanje
trebusne slinavke. Pregled blata na prebavljivost je
pokazal prisotnost mascob. Vrednosti amilaze in li-
paze v serumu sta bili znizani, z 72-urnim merje-
njem mascob v blatu pa smo potrdili steatorejo. Vre-
dnost pankreati¢ne elastaze v blatu je bila znizana,
znizane pa so bile tudi vrednosti v masc¢obah topnih
vitaminov. Na podlagi normalnih izvidov iontofore-
ze smo izkljucili prisotnost cisti¢ne fibroze.
Povisane so bile vrednosti jetrnih transaminaz (AST
2,76 pkat/l, ALT 3,22 pkat/l, yGT 0,62 pkat/l) ob
sicer ohranjeni funkciji jeter.

Zaradi moznosti SDS smo opravili rentgensko sli-
kanje okostja in ugotovili primerno skeletno starost
in razsirjeno stegnenico v distalnem delu.

Z aspiracijsko biopsijo kostnega mozga smo ugoto-
vili hipoplasti¢nost kostnega mozga brez obrocastih
sideroblastov in brez izrazite vakuolizacije ter brez
znacdilnosti za Pearsonov sindrom (Slika 1).
Klini¢ni sum na SDS smo potrdili z molekular-
nogenetsko analizo krvi, ki je pokazala mutaciji
c.183-184TA>CT in ¢.258+2T>C v genu SBDS na

kromosomu 7q11.21.

Ob nadomescanju encimov trebusne slinavke ter v
mascobah topnih vitaminov, zdravljenju z ursode-
oksiholno kislino in uzivanju hiperkalori¢nih pre-
hranskih dodatkov je deklica pricela pridobivati
telesno tezo. Telesna visina se je izboljsala le del-
no, zato smo pri starosti pet let uvedli zdravljenje z
rastnim hormonom. Dekli¢ina viSina in teza sta na
10.— 25. percentilni krivulji za starost.

Zaradi vroc¢inskega stanja ob zmerni nevtropeniji so
deklico veckrat obravnavali v regionalni bolni$nici.
Prebolela je bronhopnevmonijo, bronhiolitis, pov-
zrocen z respiratornim sincicijskim virusom, tezko
obliko aftoznega stomatitisa zaradi okuzbe z viru-
som herpes simpleks in pandemsko gripo. Odstrani-
li so ji zrelnico. Zaradi pogostih tezkih oblik strep-
tokokne angine nacrtujejo tudi odstranitev nebnic.
Bolnica prihaja na redne preglede v gastroentero-
losko ambulanto vsakih Sest mesecev. V kontrolnih
izvidih krvne slike vztrajajo levkopenija z zmerno
nevtropenijo, zmerna trombocitopenija in blaga ma-
krocitna anemija.

Redno hodi na preglede k zobozdravniku in derma-
tologu, ki jo obravnava zaradi luskavice.

Primer 2

Na Klini¢ni oddelek za gastroenterologijo, hepa-
tologijo in nutricionistiko Pediatricne klinike smo
zaradi suma na malabsorpcijo sprejeli triletnega
decka.

Rodil se je po materini prvi nosecnosti, spocet s
postopkom umetne oploditve (IVF). Rodil se je ob
roku in ob rojstvu tehtal 2530 gramov (5. percentil),
v dolzino pa meril 49 centimetrov (25. percentila).
Ugotovili so palatoshizo, ki so jo operirali pri staro-
sti treh let, ter levostransko atrezijo nosnih skoljk,
kar obravnava otorinolaringolog.

Pri starosti nekaj mesecev je zbolel za atopi¢nim
dermatitisom. Potrdili so alergijo na beljakovine
kravjega mleka in jajca, ki pa je s¢asoma izzvenela.
Kasneje je postal preobcutljiv na Stevilne inhalacij-
ske alergene in araSide, zato redno obiskuje alergo-
losko ambulanto.
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Pogosto je preboleval vnetja srednjega usSesa in
vroCinska stanja z znaki okuzbe zgornjih in spo-
dnjih dihal.

Med prebolevanjem obojestranskega otitisa so pri
starosti dveh let ugotovili poviSane vrednosti jetr-
nih encimov. V regionalni bolni$nici so izkljucili
okuzbo s hepatotropnimi virusi.

Veckrat je tozil za bole¢inami v trebuhu, imel je slab-
Si tek, starSi pa so ob¢asno opazali sluzavo blato.

Ob sprejemu na Klini¢ni oddelek za gastroenterolo-
gijo, hepatologijo in nutricionistiko Pediatricne klini-
ke sta bili telesna teza in viSina primerni za starost. V
somatskem statusu ni bilo odstopanj od normalnega
stanja. Izvidi opravljenih preiskav so pokazali zviSa-
ne vrednosti jetrnih encimov in pozitivho serologijo
na celiakijo. Uvedli so brezglutensko dieto, ¢eprav
s histoloskim pregledom sluznice dvanajstnika glu-
tenske enteropatije niso potrdili. Ob uvedbi diete je
blato postalo normalne konsistence, vrednosti jetrnih
transaminaz pa se niso normalizirale. Ultrazvocna
preiskava trebuha je pokazala bolj ehogeno trebusno
slinavko. Vzroka za okvaro jeter z dodatnimi prei-
skavami niso nasli. Izkljucili so avtoimunsko bolezen
jeter, presnovne bolezni in cisti¢no fibrozo.

Povisano vrednost lipaze so prvi¢ zabelezili pri
starosti Sest let in pol. Vrednosti jetrnih encimov

so bile se vedno nekoliko povisane. Opravljena
magnetnoresonan¢na holangiopankreatografija je
pokazala spremembe pankreati¢nih vodov, ki so
znacilne za kroni¢ni pankreatitis. Steatoreje v blatu
niso dokazali.

Zaradi blage mikrocitne anemije je pri starosti tri
leta in pol zacel prejemati pripravke zeleza. Vredno-
sti hemoglobina so se normalizirale.

V krvnih izvidih smo opazali levkopenijo z najnizjo
vrednostjo levkocitov 2,8x10%1 in trombocitope-
Nevtropenija je bila ve¢inoma zmerna, le nekajkrat
tezka s Stevilom nevtrofilcev manj kot 500/mm3.
Obcasno je bila prisotna tudi makrocitoza brez ane-
mije. Vrednosti folne kisline in vitamina B12 sta bili
v normalnem obmoc¢ju. V serumu ni bilo prisotnih
protiteles proti nevtrofilcem.

Zaradi ugotovljenih sprememb v krvni sliki so dec-
ka obravnavali tudi hemato-onkologi. Z aspiracijsko
biopsijo kostnega mozga so ugotovili hipoplasti¢ni
kostni mozeg z nekaterimi dismorfnimi znaki eritro-
in mielopoeze. Citogenetska preiskava je pokazala
pojavljanje izokromosoma 7. Z analizo kromosom-
skih lomov so izkljuéili Fanconijevo anemijo.
Klini¢ni sum na SDS smo potrdili z molekularnoge-
netsko analizo krvi, ki je pokazala prisotnost muta-

Slika 1. Hipoplasticen kostni mozeg (povecava 1000 x).

Figure 1. Hypoplastic bone marrow (magnification 1000 x).
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cij ¢.183-184TA>CT in ¢.258+2T>C v genu SBDS
na kromosomu 7q11.21

Ultrazvocna preiskava je potrdila normalno funkci-
jo in strukturo srca.

Fant je sicer aktiven Sportnik in nima s prebavili
povezanih tezav, je primerno razvit in prehranjen,
vrednosti jetrnih encimov in lipaze pa so se norma-
lizirale. Se vedno uZiva prehrano brez glutena in
oresckov. Redno prihaja na preglede v Ambulanto
za hematologijo in onkologijo (na tri mesece) ter v
gastroenterolosko ambulanto (na 6 mesecev). V kon-
trolnih izvidih krvne slike vztrajata blaga levkopenija
7 zmerno nevtropenijo ter zmerna trombocitopenija.

RAZPRAVLJANJE

Klini¢ni znaki SDS so zelo raznoliki. Posebno pri
starejSih otrocih, pri katerih je steatoreja Ze izzvenela,
nevtropenija pa je prisotna le ob¢asno, je diagnosti-
ciranje bolezni zelo zahtevno (12). V pomo¢ so nam
diagnosticna merila, ki jih prikazujemo v Tabeli 1.

Pri diagnosticiranju nam pomagajo znacilne spre-
membe na kosteh, predvsem metafizne dizostoze.

Novorojencki imajo nizjo porodno tezo in dolzino
glede na vrstnike. Pri dojencku se pojavijo znaki

malabsorpcije, podhranjenost in neuspevanje ter
ponavljajoc¢e se okuzbe (5, 9). Povprecna starost, pri
kateri se pojavijo znaki in simptomi Schwachman-
-Diamondovega sindroma, je 1,5 meseca; ker je dia-
gnosticiranje zahtevno, bolezen v povprecju prepo-
znamo $ele pri 1. letu starosti (8).

Eksokrina insuficienca trebusne slinavke je posledi-
ca motnje v razvoju acinusov. S histoloskim pregle-
dom ugotavljamo ohranjene vode in otocke trebu-
$ne slinavke. Stevilo acinusnih celic je zmanj$ano
in nadomesca jih mascobno tkivo. Ve€ina dojenc-
kov ima steatorejo, delovanje trebusne slinavke pa
se pri polovici bolnikov z leti izbolj$a. Nadomesc¢a-
nje encimov in v mascobah topnih vitaminov tako
ni ve¢ potrebno. Vrednosti pankreaticnih encimov
ostajajo nizje, kar nam lahko pomaga pri diagnosti-
ciranju bolezni pri starejsih otrocih, ko so klini¢ni
simptomi zZe izzveneli (13, 14).

Nezdravljena insuficienca trebusne slinavke prive-
de do pomanjkanja v mascobah topnih vitaminov
in motenj strjevanja krvi. Zaradi podaljSanih testov
strjevanja krvi je nasa bolnica pri starosti 7 mesecev
prejela vitamin K.

Pri nasem bolniku z genetsko potrjenim SDS so bile
vrednosti lipaze v serumu v nekajletnem ¢asovnem

Tabela 1. Diagnosticna merila za Shwachman-Diamondov sindrom. Prilagojeno po Hashmi et al. (8).

Table 1. Diagnostic criteria for Shwachman Diamond syndrom. Adapted according to Hashmi et al. (8).

Izpolnjeni morata biti vsaj 2 od navedenih meril.

1. merilo: prisotnost vsaj dveh od nastetih znakov:

kroni¢na citopenija — citopenija, ugotovljena vsaj 2-krat v obdobju vsaj 3 mesecev;

zmanj$ano Stevilo progenitornih celic v kostnem mozgu;

c. trajno zvisane vrednosti hemoglobina F (izmerjene vsaj 2-krat v razmiku vsaj 3 mesecev) ob izkljucitvi prisotnosti hemoglo-

binopatij z neucinkovito eritropoezo in visokim HbF ;

d. vztrajajoca eritrocitna makrocitoza (izmerjena vsaj 2-krat v razmiku vsaj 3 mesecev) ob izkljucitvi makrocitoze, ki je posle-

dica hemolize ali prehranskih primanjkljajev.

2. merilo: prisotnost vsaj enega od nastetih znakov:

a. pankreati¢na lipomatoza, prikazana z UZ, s CT, z MRI,

b. znizane vrednosti (glede na starost) vsaj dveh encimov trebusne slinavke (elastaza v blatu, tripsinogen v serumu, izoamilaza
v serumu ali encimi v dvanajstniku po stimulacijskem testiranju);

merilo: pozitivni genetski test na SDS;

4. merilo: sorodnik v prvem kolenu s SDS.
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obdobju povisane, vrednosti amilaze pa normalne,
Cesar do sedaj v literaturi Se niso opisali.

Pri dojenckih in majhnih otrocih ugotavljamo po-
viSane vrednosti jetrnih encimov in normalne vre-
dnosti bilirubina, z ultrazvo¢no preiskavo pa pove-
Cana jetra. Histoloski pregled jetrnega tkiva pokaze
steatozo, lahko fibrozo in znake periportalnega ter
portalnega vnetja. S starostjo se vrednosti encimov
normalizirajo in jetra se popolnoma obnovijo (13,
14, 15).

Najpogostejsa hematoloSka motnja je nevtropenija,
ki je prisotna pri 98 % bolnikov (14). Obcasno se
pojavi pri dveh tretjinah bolnikov, pri tretjini pa je
trajna in tezke oblike z absolutnim Stevilom nevtro-
filnih granulocitov, ki je manjse od 500/mm?3 krvi.
Pri nevtrofilcih lahko ugotovimo moteno kemotakso
(16, 17, 18). Predvsem mlajsi otroci pogosto prebo-
levajo tezje bakterijske okuzbe. Trombocitopenija je
v ve€ini primerov blaga in klini¢cno nepomembna.
Anemijo ima ve¢ kot polovica bolnikov. Najveckrat
je blage do zmerne stopnje, eritrociti pa so vecji ali
normalne velikosti. Stevilo retikulocitov ni poveéa-
no, ker je slabokrvnost posledica motenj v delova-
nju kostnega mozga. Vrednosti hemoglobina F so
pogosto poviSane.

Napoved izida bolezni je manj ugodna, e se razvijeta
mielodisplasti¢ni sindrom (MDS) in AML. Ob kon-
trolnih pregledih moramo zato spremljati krvno sliko,
ker je SDS dejavnik tveganja za razvoj MDS in AML.
Rutinsko pregledovanje vzorcev kostnega mozga ob
rednih kontrolnih pregledih ne omogocajo nikakrSnih
preventivnih ali terapevtskih ukrepov, zato je po mne-
nju otroskih hematologov in po trenutnih priporo¢ilih
dovolj rutinsko spremljanje krvne slike (19). Najpo-
gostejSa citogenetska klonska nepravilnost v vzorcu
kostnega mozga je pojav izokromosoma 7(ql0) in
delecija 20(ql1). Nepravilnosti nista vedno povezani
z maligno preobrazbo (8, 20).

Najpogostejsi kostni nepravilnosti sta metafizna di-
sostoza dolgih kosti in nepravilnosti skeleta prsnega
koSa. Znacilna znaka sta kostohondralna zadebeli-

tev in zozitev prsnega kosa. Opisujejo primer hude
torakalne distrofije z motenim delovanjem plju¢ v
neonatalnem obdobju (13). Vec¢ina kostnih spre-
memb je brez klini¢nih simptomov. Nepravilnosti
na rentgenogramu dolgih kosti se pojavijo Sele po
drugem letu starosti, medtem ko lahko anomalije
skeleta prsnega kosa opazimo ze pri mlajsih otrocih
(13, 14, 21). Mozne so deformacije hrbtenice (kifo-
za, skolioza, kolaps vretenc) (5).

Za sindrom je znacilna nizka rast kljub normalni
prehranjenosti (14). Mozno je zdravljenje z rastnim
hormonom ob minimalno poveCanem tveganju za
razvoj levkemije. Pri nasi bolnici se je endokrino-
loski konzilij odlo¢il za zdravljenje nizke rasti z ra-
stnim hormonom.

Motnje v metabolizmu kosti so lahko razlog za niz-
ko kostno gostoto, ki ni povezana s pomanjkanjem
vitamina D (22).

Bolniki s SDS imajo lahko motnje v delovanju Stevil-
nih drugih organov ali njihove strukturne nepravilno-
sti. V obsirni raziskavi z 88 bolniki so pri treh otrocih
ugotovili prisotnost palatoshize (razcep neba) (14).
Zaradi moznosti displazije in hipoplazije zob ter
zobne gnilobe priporo¢amo redno obiskovanje zo-
bozdravnika (5).

Prizadetost srca je redka (23). Najveckrat gre za
blage motnje krcljivosti levega prekata. Sré¢no po-
puséanje se navadno pokaze Sele med indukcijsko
kemoterapijo pred presaditvijo krvotvornih matic-
nih celic (24).

Opisujejo tudi malformacije secil (13), trdovratni
ekcem in ihtiozo (5). Stevilni otroci imajo tudi uéne
in vedenjske tezave, vkljuéno z motnjami pozorno-
sti in s tezavami pri nadzorovanju ustev (4).

Pri diagnosticiranju bolezni moramo izkljuciti druge
motnje eksokrinega delovanja trebusne slinavke (cistic-
na fibroza, Pearsonov sindrom, Johanson-Blizzardov
sindrom) in prirojene sindrome z odpovedjo kostnega
mozga (Fanconijevo anemijo, Blackfan- Diamondovo
anemijo, Kostmannovo kongenitalno nevtropenijo),
kar smo opravili tudi pri nasih bolnikih.
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Pri postavitvi diagnoze si lahko pomagamo tudi z
genetskim testiranjem (6, 7). Ker pa vseh mutacij
gena SBDS $e ne poznamo, z negativnim rezultatom
genetskega testiranja ne moremo izkljuciti moznosti
sindroma. Genetska analiza krvi, ki smo jo opravili
pri obeh bolnikih, je potrdila prisotnost ze znanih
mutacij gena SBDS.

Otroka s potrjeno diagnozo SDS moramo obravnavati
multidisciplinarno. Poleg gastroenterologa, ki skrbi za
nadomescCanje pankreaticnih encimov in v mascobah
topnih vitaminov ter za primerno pridobivanje telesne
teZe, je potrebna Se obravnava v hemato-onkoloski am-
bulanti. Hemato-onkolog redno spremlja krvno sliko,
ker je SDS dejavnik tveganja za razvoj MDS in AML.
Glede na trenutna priporocila in mnenja otroskih hema-
tologov je to dovolj, saj rutinski pregledi vzorcev ko-
stnega mozga ne omogocajo nikakrs$nih preventivnih
ali terapevtskih ukrepov (19). Bolnika z vro€inskim
stanjem ob prisotni nevtropeniji moramo ustrezno
obravnavati po nacelih, ki veljajo za bolnike s febrilno
nevtropenijo.

Priporo¢amo psiholosko testiranje in pomoc¢ ob
ugotovljenih tezavah.

Ce so prisotne simptomatske kostne nepravilnosti,
otrok potrebuje obravnavo pri ortopedu in po njego-
vi presoji tudi kirursko korekcijo.

ZAKLJUCEK

SDS je redka avtosomno recesivna bolezen, ki se
kaze predvsem z motnjami v delovanju trebusne
slinavke in kostnega mozga. Klini¢na slika bolezni
je zelo pestra in se s starostjo spreminja. Neugoden
potek bolezni nakazuje razvoj mielodisplasti¢énega
sindroma in akutne mieloi¢ne levkemije.

V prispevku smo opisali dva primera bolezni, ki sta
v Sloveniji za zdaj edina prepoznana primera SDS v
otroskem obdobju. Oba bolnika redno obravnavajo
pediatri subspecialisti na Pediatri¢ni kliniki v Lju-
bljani.
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