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ZBORNIKU NA POT....

Za nami sta dve nadvse turbulentni leti. Epidemija in Stevilni hudo omejevalni ukrepi so odlocilno, morda celo nepovratno
vplivali na celotno druzbo ter tudi in predvsem na zdravstvo. Ce se danes ozremo nazaj, bi verjetno marsikaj storili drugace,
morda celo bolje, a bi epidemija, predvsem na podrocju pediatrije, lahko potekala tudi v mnogo hujsi obliki. Nedvomno pa
bi se danes - oborozeni z novim znanjem in izkusnjami — s podobno situacijo gotovo spopadali bolj ustrezno. In zato na
izzive, ki so pred nami, glejmo z optimizmom!

Napisano velja za vsa podroc¢ja. Samo znanje in izkusnje, Ceprav nic manj zaupanje in iskreno medsebojno sodelovanije,

omogocajo, da se lahko ucinkovito odzivamo na zdravstvene tezave otrok, ki is¢ejo naso pomod, in jim nudimo ustrezno
podporo.

Tudi zato se ponovno tradicionalno srecujemo v Mariboru. Da bi se poucili o nekaterih pomembnih temah s podrocja
pediatrije in si predvsem izmenjali raznovrstne, nedvomno bogate izkusnje.

S kolegi nevrologi smo se posvetili problematiki prepoznavanja pogostih simptomov in znakov v otroski nevrologiji, ki so
velik in zahteven izziv za vsakega pediatra. Pediatri iz Enote za pediatricno gastroenterologijo, hepatologijo in prehrano
bomo spregovorili o nekaterih pomembnih boleznih, ki prizadenejo jetra, zol¢nik in trebusno slinavko. Pozornost pa smo
namenili tudi govorno-jezikovnim motnjam pri otrocih, ki jih je v danaSnjem ¢asu vse vec.

Prepri¢an sem, da se pri vsakdanjem odgovornem zdravniSkem delu srecujete z vsaj kakSnim od problemov, ki se jim
posvetamo letos. Zato si neizmerno Zelim, da bo vsakdo izmed nas tudi tokrat pridobil nova znanja, ki mu bodo pomagala

pri soo¢anju in spoprijemanju z izzivi sodobne pediatrije.

In resni¢no sem vesel, da vas tudi v letosnji pomladi ponovno vabimo v goste v nas lepi Maribor.

Jernej DolinSek
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VRTOGLAVICA IN OMOTICA V OTROSKEM OBDOBJU

VERTIGO AND DIZZINESS IN CHILDHOOD

Andreja Osterc Koprivsek,
Enota za pediatri¢no nevrologijo, Klinika za pediatrijo, Univerzitetni klini¢ni center Maribor

1ZVLECEK

Vrtoglavica in omatica v otroStvu nista redka simptoma.
Pogosto pomembno vplivata na kakovost zivljenja bolnika in
tudi njegovih starsev. Diferencialna diagnoza je pri otrocih
obsezna in drugacna kot pri odraslih. Prizadeti otroci se na
zdravljenje odzivajo relativho dobro in okrevajo hitreje kot
odrasli. Ker majhni otroci ne zmorejo opisati simptomoyv,
pediatri, otorinolaringologi in pediatricni nevrologi tezje
postavijo ustrezno diagnozo. V preglednem prispevku
obravnavamo definicije in anatomijo ter hkrati na kratko
predstavljamo  etiopatologijo, klinicne  manifestacije
in obravnavo vecine stanj, ki povzrocCajo vrtoglavico
pri otrocih. Pri vecini otrok lahko pravilno diagnozo
postavimo Nna osnovi Natancne anamneze ter klinicnega
in nevroloSkega pregleda, pri diagnosticiranju pa si lahko
pomagamo tudi z algoritmom obravnave. S prispevkom
zelimo bralca seznaniti z na videz zapletenimi motnjami in

aktualnimi protokoli njihovega obvladovanja.

Klju€ne besede: vrtoglavica, omotica, benigna
paroksizmalna vrtoglavica v otroStvu, migrena, vnetje
srednjega uSesa, nistagmus.

ABSTRACT

Vertigo and dizziness are not uncommon Symptoms in
childhood. They often have a significant impact on the
quality of life of the patient and his/her parents. The
differential diagnosis in children is extensive and differs
from that in adults. Affected children respond relatively
well to treatment, and they recover faster than adults.
The inability of affected young children to describe
their symptoms makes it harder for paediatricians,
otorhinolaryngologists and paediatric neurologists to
establish the appropriate diagnosis. This review article
discusses the definitions and anatomy, while also
briefly providing insight into the aetiopathology, clinical
manifestations and management of most conditions
causing vertigo in children. While in most cases children
can be diagnosed accurately by a detailed medical history
and physical and neurological examination, an evaluation
algorithm was formed to simplify the diagnostic process.
The aim of this article is to familiarise the reader with
these seemingly complex disorders and current protocols
in their management.

Key words: vertigo, dizziness, benign paroxysmal
vertigo in childhood, migraine, otitis media,
nystagmus
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1. UVOD, ANATOMIJA IN DEFINICIJA

Vsakdo je ze izkusil nenavaden, najveckrat neprijeten
obcutek pri vrtenju na vrtiljaku ali okoli svoje osi, tudi med
voznjo z avtomobilom, na ladji ali pri pogledu navzdol z
viSine, ki ga zaznamo kot motnjo ravnotezja. Ravnotezje
telesa v mirovanju in pri usklajenem gibanju v prostoru
ter jasno gledanje omogocajo zapletene povezave Cutil
(vid, sluh, taktilni sistem, proprioceptorji v misicah in kitah)
z ravnoteznim sistemom. Za definicijo in razvrscanje
motenj ravnotezja je pomembno, da poznamo anatomijo
ravnoteznega sistema. Ravnotezni sistem je sestavljen
iz perifernega dela in centralnega dela. Periferni del
sestavljajo labirint v notranjem uSesu (polkrozni kanali
in vestibul), ravnotezni ganglij in ravnotezno-slusni VIII.
mozganski zivec. Po ravnoteznem delu Zivca potujejo
aferentni drazljaji v centralne dele, ki so kot ravnotezna
jedra umesceni v mozganskem deblu, malih mozganih
in mozganski skorji. Eferentni impulzi potujejo v obratni
smeri po vestibulospinalnem traktu do perifernih misic
(vestibulospinalni  refleks, ki stabilizira polozaj telesa
in glave) in po medialnem longitudinalnem fasciklu
do motoricnih jeder I, IV. in VI. moZganskega Zivca,
ki ozivCujejo zunanje oCesne misice (vestibulookularni
refleks, ki s premiki zrkel ohranja sliko v centralnem delu
vidnega polja) (1,2).

Bolniki motnje ravnoteZja opisujejo z razlicnimi izrazi,
pogosto tudi nepravimi, ali jih zamenjujejo. Vrtoglavico, ki je
podtip omoatice, opredelimo kot iluzijo gibanja ter obcutek
vrtenja telesa okoli svoje osi in/ali prostora okoli telesa.
Nastane zaradi okvare kjer koli v ravnoteznem sistemu.
Pri okvari ravnoteznega organa in slusno-ravnoteznega
Zivca govorimo o periferni, pravi vrtoglavici, pri kateri so
obcutku vrtenja, lebdenja ali padanja praviloma pridruzeni
vodoravni nistagmus, slabost in bruhanje. Okvara v
osrednjem Zziv€evju povzro€a centralno vrtoglavico, pri
kateri obCutek pijanosti, nihanja ali splosne nestabilnosti
pogosto spremljajo glavobol, centralni (navpicni  ali
rotatorni) nistagmus, motnje koordinacije in hoje ter
Zariseni nevroloski izpadi. Omotica, tudi psevdovrtoglavica,
je ohlapen izraz, ki vkljuCuje nestabilnost, negotovost v
prostoru, strah pred padci, simptome presinkope, obcutek
prazne ali lahke glave in Sibkost, ter je posledica Stevilnih
pogostih stanj, kot so hipoglikemija, anemija, ortostatska
hipotenzija, presinkopa, zastrupitve, kardioloski vzroki,
vrocinska kap in psihogeni vzroki (hiperventilacija, tesnoba
in depresija).

2. EPIDEMIOLOGIJA

V literaturi so primer otroka z vrtoglavico prvi¢ opisali
leta 1962 (3). Vrtoglavica se v otroSkem obdobju pojavlja
redkeje kot pri odraslih, a ni tako redka, kot kazejo
podatki iz preteklosti. V veljih epidemioloskih raziskavah
ocenjujejo, da je razsirjenost (prevalenca) omoti¢nosti in
motenj ravnotezja v otroskem obdobju med 0,45 % (4)
in 159% (5,6). Na veliko heterogenost podatkov vplivajo
razlicni dejavniki, kot so zasnova in metodologija raziskav
ter kje so bile opravljene (centri za otrosko nevrologijo ali
centri za otorinolaringologijo (ORL)).

V letu 2021 je bila objavljena velja metaanaliza sedmih
retrospektivnin raziskav, opravljenih v obdobju zadnjih 10
let, ki podaja razsirjenost razlicnih vzrokov vrtoglavice in
omotice pri otrocih v starosti 9 mesecev do 21 let in po
razlicnin starostnih skupinah. Najpogostejsa diagnoza je
bila vestibularna migrena in druge migrenske razlicice
(32,7 %), ki ji sledijo slusno- ravnoteznostne motnje
(23,9 %), psihogena vrtoglavica (11,3 %), nevroloSke
motnje (10,4 %) in posttravmatska vrtoglavica (8,8 %).
Med redkejSimi vzroki so potovalna bolezen ter sr¢no- zilne
in oCesne bolezni (skupaj 5,5 %). Sporadicni primeri, kot so
dentalne bolezni, presnovne bolezni in sistemske bolezni,
sodijo med meSane vzroke (skupaj 4,7 %), medtem ko
v 0,9 % vzroka vrtoglavice ne uspemo pojasniti. Delez
posameznih vzrokov se glede na starostne skupine
nekoliko razlikuje. V starostni skupini predSolskih otrok 0-5
let si po pogostosti sledijo migrenske razlicice (benigna
paroksizmalna vrtoglavica v otrostvu), nevroloSke motnje
(mozganski tumorji, meningitis in encefalitis, epilepsija,
dizavtonomija) in slusno- ravnoteznostne motnje (benigna
paroksizmalna polozajna vrtoglavica, vestibularni nevritis,
nespecifitne vestibulopatije, vnetje srednjega usess,
holesteatom in Méniérova bolezen). V Solskem obdobju
6-11 let migreni in njenim razlicicam sledijo slusno-
ravnoteznostne motnje in meSani vzroki. V mladostniskem
obdobju je najpogostejsi vzrok Se vedno migrena, ki ji
sledijo sluSno-ravnoteznostne motnje ter sr¢no-zilni vzroki
in mesani vzroki (7).

3. RAZVRSTITEV IN KLINICNE
ZNACILNOSTI NAJPOGOSTEJSIH
STANJ

Vrtoglavica in omotica nista bolezni sami po sebi, ampak
sta simptom Stevilnih drugih bolezni in stanj. Pediater na
primarni ravni ali v bolnisnici, ki obravnava otroka s tem
simptomom, mora najprej oceniti, ali gre za vrtoglavico
ali za omotico. Znotraj obeh glavnih skupin razlikujemo
Zivljenje ogrozajota stanja, ki potrebujejo takojsnjo
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obravnavo in zdravljenje, ter nenevarna, pogosta in druga
stanja, ki jih prikazujemo v Tabeli 1. V prispevku nadalje
na kratko obravnavamo klini¢ne znacilnosti pogostejsih
in drugih vzrokov, bolezni in stanj s pravo vrtoglavico.

Omenjamo tudi psihogeno omotico.

Tabela 1: Vzroki vrtoglavice in omotice pri otroku.

VRTOGLAVICA ‘ OMOTICA

Zivljenje ogroZajoca stanja

okuzba osrednjega zivénega sistema | motnje srcnega

poskodbe glave ritma

zastrupitve ali neZeleni utinki zdravil | Vrotinska kap

kap hipoglikemija
mozganski tumor

Pogosti razlogi

benigna paroksizmalna vrtoglavica v |anemija

otrostvu anksioznost

labirintitis — vestibularni nevritis

depresija
migrena hiperventilacija
potovalna bolezen e
vnetje srednjega usesa z zapleti hipotenzija
zastrupitve ali nezeleni ucinki zdravil | nosecnost
presinkopa
Druga stanja
benigna paroksizmalna polozajna somatizacijska
vrtoglavica motnja
paroksizmija
razvojne nepravilnosti notranjega
usesa
mastoiditis

Ménierova bolezen
poskodba srednjega uSesa
multipla skleroza
perilimfaticna fistula
holesteatom

Ramsay Huntov sindrom

epilepti¢na vrtoglavica

3.1. ZIVLJENJE OGROZAJOCA STANJA

Padci, Sportne poskodbe in prometne nesrece s poskodbo
glave so pogostejSe v predSolskem obdobju. Glede na
mehanizem poSkodbe lahko pride do poSkodbe srednjega
uSesa z raztrganino bobni¢a in/ali poskodbe slusnih
koscic, zloma temporalne kosti s poskodbo labirinta,
pretresa labirinta in natega bazilarne arterije pri Nihajni
poskodbi vratu (angl. whiplash). Vrtoglavici so pridruzeni
izquba sluha, hemotimpanum, slabost in nistagmus,

pogost zaplet penetrantne ali tope poSkodbe pa je lahko
tudi perilimfati¢na fistula (8). Okuzbe osrednjega zivCevja
ob vrtoglavici praviloma spremljajo Se povisana telesna
temperatura,glavobol, pozitivnimeningealniznakiinmotnje
zavesti (6). Infratentorialni tumorji pontocerebelarnega
kota, malih mozganov in mozganskega debla z ucinkom
mase pritiskajo, odrivajo ali povzrocajo lokalno vnetje v
prilezni mozganovini. Vrtoglavici so pridruzeni glavobol,
nistagmus, izguba sluha in ohromelost obraznega zivca.
Zelo redek vzrok vrtoglavice je ishemicna kap v povirju
bazilarne arterije ali zil, ki oskrbujejo vestibularne centre
v mozganski skorji. V. miladostniSkem obdobju pogosto
spregledamo uzivanje rekreacijskih drog (barbiturati,
etanol, ketamin in fenciklidin).

3.2. POGOSTA STANJA

Z3 benigno paroksizmalno vrtoglavico v otrostvy, ki
je migrenska razlicica zgodnjega otroStva, so znacilne
ponavljajoCe se in kratkotrajne epizode neravnotezja, ob
katerih deluje otrok prestrasen, sicer popolnoma priseben,
opotekajoc, nezmozen samaostojnega stanja ali hoje in se
oprijema bliznjih ali predmetov. Lahko ima nistagmus,
prisotni so potenje, slabost in bruhanje. Epizode obicajno
trajajo nekaj minut in si sledijo v serijah preko dneva,
veC dni zapored. Diagnozo postavimo zgolj na podlagi
anamneze. Klinicni nevroloSki pregled zunaj epizod ne
pokaze odstopanj, specificnih laboratorijskih kazalnikov ni.
Ob pomiritvi star3ev je zdravljenje simptomatsko z zdravili
proti slabosti in bruhanju. V veC kot 50 % je pozitivha
druzinska anamneza migrene (9). Z odrascanjem lahko te
epizode v 35 % preidejo v migreno (10).

Vestibularnamigrenavkljucuje ponavljajoce sevestibularne
simptome pri bolnikih z znano anamnezo migrene ali
pa je vrtoglavica v casovni povezavi z drugimi klinicnimi
znacilnostmi migrene. Nastane spontano ali v povezavi s
premiki glave. V nasprotju z odraslimi, pri katerin

prevladuje glavobol, so pri otrocih vrtoglavici pridruzeni
nistagmusindrugisimptomimigrene, kot so avra, fotofobija
in fonofobija. Vrtoglavica se pojavi pred glavobolom
(vertiginozna avra), med glavobolom ali lo¢eno od njega.
Epizode trajajo 5 minut do 72 ur (11). Diagnosticna merila
so podana v Mednarodni klasifikaciji glavobolov (12). Znani
sprozilci so pomanjkanje spanja, menstruacija in izpusceni
obroki hrane. Diagnoza je klinicna. NefarmakoloSki
ukrepi, kot so ustrezna hidracija, urejena higiena spanja,
uravnotezena prehrana, rekreativha Sportna dejavnost,
vedenjsko-kognitivna terapija, zdravljenje s povratno
zanko (angl. biofeedback) in izogibanje sprozilnim
dejavnikom, niso samo zdravljenje prve izbire, temvec tudi
protimigrenska zascita (13).
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Pri vnetju srednjega usesa, tako izlivhem kot gnojnem ter
akutnem ali kroni¢nem, je mozen zaplet labirintitis. Pojavijo
se omotica, vrtoglavica, in/ali izquba sluha. Diagnozo
postavimo z otoskopskim pregledom in najdbo pordelegs,
izboCenega bobnica z znaki tekocCine. Simptomi pri 96 %
otrok po miringotomiji z vstavitvijo timpanalnih cevk
izzvenijo (14). Gnojno vnetje moramo zdraviti z antibiotiki.

Vestibularni nevritis je postinfekcijsko vnetje ravnoteznega
Zivca po virusni okuzbi zgornjih dihal. Pogosti povzrocitelji
SO Virus mMumpsa, 03pic, virus Epstein-Barr, herpesvirusi in
tudi virus SARS Cov-2 (15). Otrok je nenadno prizadet s
hudo vrtoglavico in slabostjo, ki trajata nekaj ur do nekaj
dni. Bruha in ga zanaSa ter pada na prizadeto stran.
Navaja oscilopsijo, medtem ko je sluh ohranjen. LeZanje
s prizadetim uSesom navzgor nekoliko olajSa simptome.
Klini¢no vidimo trzljajni nistagmus s hitro fazo v nasprotni
smeri prizadete strani. Zdravljenje s kortikosteroidi in
vestibularna rehabilitacija prideta v postev tudi pri otrocih,
vendar so potrebne nadaljnje raziskave. Pri mlajsih otrocih
v primerjavi z mladostniki je poprava popolna (16).

Potovalna bolezen nastane zaradi neujemanja 0z
neusklajenosti  (intersenzornega  konflikta) vidnih in
vestibularnih zaznav. Med potovanjem z avtom, viakom,
ladjo ali letalom vrtoglavico spremljajo vegetativni znaki,
kot so bledica, potenje, slabost in bruhanje. Pojavlja se
pri otrocih med 2. in 12. letom z vrhom pojavnosti pri 9
letih, pri Solarjih pa je razsirjenost priblizno 40 % (17). Kot
zanimivost navajamo, da se enaki simptomi in znaki lahko
pojavijo tudi pri igranju konzolnih videoiger pri otrocih in
odraslih (18). Potovalno bolezen preprecujemo s stabilnim
polozajem pri sedenju v vozilu, s Sirokim vidnim obzorjem
in pogledom naprej, omejenimi premiki glave in dovolj
svezeqa zraka, v tezjih primerih pa z dimenhidrinatom v
odmerku 1- 1,5 mg/kg telesne teZe pred potovanjem (19).

Pri Stevilnih zdravilih je vrtoglavica mozen nezelen ucinek
zaradi prizadetosti labirinta. Kot ototoksicni so najbolj
znani aminoglikozidi, furosemid, tetraciklin minociklin in
salicilati. Antimalariki (kinin in kinidin) lahko ob prekomerni
uporabi lahko privedejo do kroni¢ne zastrupitve. Poznamo
sindrom »sinhonizem« s tinitusom, slabostjo, glavobolom,
omotico in motnjami vida.

3.3. DRUGA STANJA

Benigna paroksizmalna polozajna vrtoglavica je v otrostvu
bolj pogosta, kot so domnevali sprva. Pojavlja se pri otrocih,
starejsih od 5 let. Pogosta je soobolevnost s pretresom pri
poskodbi glave in vestibularno migreno (20). Vrtoglavico,
ki jo lahko spremljata slabost in bruhanje, sprozi nenaden
premik glave (obracanje v postelji, vstajanje, sklanjanje,
skakanje) in je posledica prostega premikanja otokonijev in

endolimfe, najpogosteje v zadajsnjem polkroznem kanalu.
Klinicno vidimo horizontalni trzljajni nistagmus. Epizode so
kratke, saj trajajo manj kot minuto. Diagnozo postavimo
s Dix-Hallpikeovim testom, zdravimo pa S preprostim
repozicijskim Epleyjevim manevrom, pri katerem s premiki
glave spravimo otokonije Nazaj v utrikul.

Vestibularna paroksizmija je edinstvena klinicna entiteta z
zelo kratkimi epizod ami hude vrtoglavice z nestabilnostjo,
oscilopsijo in/ali tinitusom ter naglusnostjo v trajanju
nekaj sekund do nekaj minut, ki se lahko preko dneva
ponovijo tudi do 30-krat. Sprozi jih lahko dolocen poloZgj
glave oz. telesa v mirovanju ali njihov premik. Vzrok je
nevrovaskularni konflikt, ki jo povzroCi zanka arterije
(cerebelarne ali vertebralne), manj pogosto vene okrog
korenine ravnotezno-slusnega zivca. Zelo uspesno
je zdravljenje z nizkimi odmerki karbamazepina ali
okskarbazepina. Kirurska dekompresija pride v postev le v
redkih, za zdravljenje trdovratnih primerih (21,22).

Ménierova bolezen je v otrostvu zelo redka, saj so opisanile
posamezni primeri pri otrocih, mlajsih od 10 let. Znacilna
je triada simptomov s polnostjo usesa, ki se stopnjuje do
tinitusa, hudo epizodi¢no vrtoglavico in spreminjajoco se
zaznavno naglusnostjo. Vzrok, endolimfni hidrops labirinta,
je tem starostnem obdobju najpogosteje povezan s
prirojenimi nepravilnostmi usesa, vnetji in alergijami.
Zdravljenje je enako kot pri odraslih in vkljuCuje dieto
z omejenim vnosom soli, labirintne sedative, diuretike,
antihistaminike in v trdovratnih primerih otokirursko
dekompresijo (23,24).

Epilepticna vrtoglavica je med Zzaris¢nimi epilepsijami
redka oblika napadov. Napadi, ki trajajo nekaj sekund
do nekaj minut, se pojavljajo izolirano kot avra ali pa
se pred vrtoglavico pojavijo druge oblike avre (slusne
zaznave). PogostejSi so napadi vrtoglavice v kombinaciji
z motnjo zavesti ali z zariS¢nimi napadi z motoricnimi
fenomeni (25). Epileptiformna aktivhost je umescena v
kortikalne vestibularne centre frontalnega, temporalnega
in parietalnega reznja obeh mozganskih polobel. Pri
zdravljenju so uspesni  karbamazepin, okskarbazepin,
valproat in levetiracetam (26).

Med ne tako redkimi vzroki velja omeniti Se psihogeno
omotico, ki obsega somatoformno in kroni¢no subjektivno
vrtoglavico z razSirjenostjo 11,3-24 % (2,7). Znacilna
je veC mesecev trajajoca nespecifitna omoticnost, ki
pomembno vpliva na bolnikove vsakdanje dejavnosti
(odsotnost iz Sole, tezave v medvrstniskin odnosin,
druzinski konflikti). Somatski in nevroloski pregled sta
v mejah normale, s Stevilnimi preiskavami pa vzroka ne
moremo pojasniti. Tezave so pogosto povezane s tesnobo
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in drugimi psihiatricnimi motnjami, zato je potreben
posvet s pedopsihiatrom. Ob pomiritvi bolnika in starsev
v zdravljenju pridejo v poStev predvsem nefarmakoloski
ukrepi (tehnike sproscanja, telesna dejavnost) in psinoloska
obravnava (27).

4. 1ZZIVI DIAGNOSTICIRANJA,
OBRAVNAVA OTROKA IN PREISKAVE

V  zgodnjem otroskem obdobju je diagnosticiranje
otezeno, predvsem pri dojenckih in predSolskih otrocih, ki
ne znajo opisati svojih tezav. Nepoznavanje najpogostejsin
vzrokov s strani otrokovega primarnega pediatra, strah

in zaskrbljenost starSev ter medicinsko-pravne teznje
terjajo nepotrebne preiskave in napotitve k razlicnim
specialistom. Za postavitev pravilne diagnoze je kljucen
celovit, strukturiran pristop, ki vkljuCuje sodelovanje
pediatra, otroskega nevrologa, specialista ORL in po
potrebi tudi oftalmologa. Nasprotno pa lahko v tako
obseznih obravnavah spregledamo pogoste vzroke, kot so
duSevne tezave ali izCrpanost, uzivanje psihoaktivnih snovi
in neZeleni ucinki rednega zdravljenja.

Pri diagnosticiranju je dale¢ najbolj pomembna natancna
anamneza. Pri mlajSem otroku, ki Se ne govori ali ne zna

opisati svojih tezav, so nam v pomocC navedbe starsev,

Tabela 2: Posebnosti anamneze pri otroku z vrtoglavico in omotico ter mozen pomen.

ANAMNEZA

| MOZEN VZROK

tipi¢ne ugotovitve

akuten zacetek, epizodi¢nost

kroni¢nost

vestibularna migrena, BPVO, potovalna bolezen, perilimfati¢na fistula,
epilepticni napadi, BPPV, Ménierova bolezen; kroni¢na vrtoglavica
neobi¢ajna, tudi pri trajni okvari ravnoteznega organa se mozgani
prilagodijo in vrtoglavica izzveni v nekaj tednih

slabost in bruhanje

periferni vzroki; BPVO, v povezavi z glavobolom; vestibularna
migrena, v povezavi s pozitivnimi meningealnimi znaki, ataksijo,
okvarami mozganskih Zivcev; povisan IKT (tumor, absces, okuzba)

sprozilni dejavniki:

premiki/poloZaj glave in telesa

 predhodna poskodba glave in srednjega
usesa

» sprememba tlaka v srednjem usesu

» potovanje z avtom, ladjo, letalom

poslabsanje pri vecini vzrokov; BPPV; presinkopa

poskodba perifernega in centralnega dela ravnoteznega aparata
perilimfati¢na fistula (pri kaslju, kihanju, Valsalvovem manevru)
potovalna bolezen, perilimfati¢na fistula (potovanje z letalom)

druge ugotovitve

povisana telesna temperatura

okuzba srednjega uSesa ali osrednjega zivCevja

sprememba zavesti

meningitis, encefalitis, znotrajlobanjski absces, epilepticni napad,
ishemicna kap, tumor, zastrupitev

Moznost zastrupitve

nenamerno zauzitje zdravil iz domace lekarne pri manjsem otroku,
uporaba rekreacijskin drog pri mladostniku

simptomi iz mozganskega debla

tumorji v zadajsnji kotanji, okuzba, vnetje, disekcija VA

izquba sluha

zlom temporalne kosti, vnetje srednjega usesa, labirintitis, Ménierova
bolezen, perilimfaticna fistula, utesnitev VIIIl. mozganskega zivca,
zdravila (aminoglikozidi, furosemid, minociklin, salicilati)

akutna okuzba zgornjih dihal

vnetje srednjega usesa, vestibularni nevritis

ponavljajoca se vnetja srednjega usesa

mastoiditis, gnojni labirintitis

glavobol v preteklosti pri bolniku ali v druzini

vestibularna migrena in njene razlicice

omoti¢nost

presinkopa

vazovagalna, ortostatska; hiperventilacija, anksioznost, depresija

neravnotezje

pretres mozganov, Guillain Barréjev sindrom, akutna cerebelarna
ataksija, uzivanje etanola in benzodiazepinov

nespecifitna omoti¢nost

blag pretres ali nihajna poskodba vratu, hipoglikemija, antiholinergiki,
CO, benzodiazepini

Legenda: BPVO - benigna paroksizmalna vrtoglavica v otrostvu; BPPV - benigna paroksizmalna polozajna vrtoglavica; IKT - intrakranialni
(znotrajlobanjski) tlak; VA - vertebralna arterija; CO - ogljikov monoksid.
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kot so bruhanje, razdrazljivost, zelja po mirovanju,
motnje hoje s padci in nehotni oCesni gibi, ki Nakazujejo
na vrtoglavico. V Tabeli 2 prikazujemo znacilne in druge
pogoste anamnesti¢ne ugotovitve pri vrtoglavici, ki so
klju¢ne za razlikovanje med vrtoglavico in omoti¢nostjo,
ter njihov mozen vzrok. Oceniti moramo otrokov umsko-
gibalni razvoj.

Opravimo splosni somatski klini¢ni pregled. Pri vitalnih
znakin smo pozorni Na povisano telesno temperaturo
(mozna okuzba) in odstopanja v krvnem tlaku ter sréni
frekvenci (hipertenzija in bradikardija pri povisanem
znotrajlobanjskem tlaku, hipertenzija in tahikardija pri
zastrupitvi s ketaminom in fenciklidinom, hipotenzija
in bradikardija pri zastrupitvi z etanolom in barbiturati,
ortostatske spremembe ali pozitiven ortostatski preiskus
pri presinkopi). Pri nistagmusu, ki je najpogostejsa klinicna
manifestacija vrtoglavice, opazujemo tip in smer nihanja
(Cisti navpicni, vodoravni ali rotatorni nistagmus kaze na
centralno vestibularno okvaro), vpliv fiksacije pogleda
(oslabitev pri periferni vestibularni okvari) in spremembo
nistagmusa v razlicnih  smereh pogleda (ojacanje
v smeri pogleda hitre komponente pri vestibularni
okvari). Kljucne najdbe otoskopske preiskave, ki kazejo
na periferno vestibularno okvaro, so pordel, napet ali
slabo podajen bobni¢ (vnetje srednjega uSesa), oteklina
rdecCina in palpatorna bole¢nost mastoida (mastoiditis),
hemotimpanum, otoreja, perforacija bobnica in /ali
prekinitev stika slusnih kos¢ic (zlom temporalne kostiin /ali
poskodba srednjega usesa), izguba sluha (vnetje srednjega
uSesa, mastoiditis, poSkodba srednjega usesa, labirintitis),
vezikule na uhlju ali v sluhovodu (Ramsay Huntov sindrom),
vrtoglavica ali nistagmus, izzvana glasnim zvokom
ali s pnevmatsko otoskopijo (perilimfaticna fistula), in
retrakcijski zep ali bela masa za bobni¢em (holesteatom).
Klini¢no obravnavo dopolnimo z nevroloskim pregledom;
motnja zavesti (predvsem pri okuzbi osrednjega
Ziv€evja, povisSanem znotrajlobanjskem tlaku, zastrupitvi,
epilepticnem napadu), motoricni in senzibilitetni izpadi v
podrocju mozganskih zZivcev ter na zgornjih in spodnjih
udih, motena koordinacija gibov, patoloski refleksi in
motnje hoje nas usmerijo v centralne vzroke. Nacin hoje in
smer nagibanja, padanja nam sicer lahko podajo koristne
informacije o vzroku, a v praksi bolnik s hudo vrtoglavico
ni zmozen hoditi.

Rutinskega nabora preiskav ni, zato jih moramo
pravilno izbrati glede na mozen vzrok vrtoglavice in jih
prilagoditi posamezniku. Redko so preiskave diagnosticne
same po sebi, zato jih najveckrat uporabliamo le za
potrditev klinicne diagnoze. Ob sumu na prizadetost
vestibularnega sistema specialist ORL opravi osnovni

pregled, avdiometrijo, timpanometrijo, meritve zvocnega
sevanja uSesa (angl Transient Evoked Otoacoustic
Emissions, TEOAE). Kvalitativni testi za oceno ravnotezne
funkcije, ki jih pri otroku lahko opravimo z doloCenimi
prilagoditvami glede na starost, vkljuCujejo kaloricno
testiranje, ravnotezno vzbujene misic¢ne potenciale (vratne
in oCesne), test z vrtljivim stolom in test hitrih zasukov
glave (28). Pravilna razlaga rezultatov testiranja terja
izkusenega specialista. Med nevroslikovnimi preiskavami
je racunalniska tomografija (angl. computed tomography,
CT) glave s ciljanim protokolom za temporalno kost
indicirana pri poskodbi, magnetno resonancno slikanje
(angl. magnetic resonance imaging, MRI) glave pa pri
sumu na centralni vestibularni vzrok, motnjah zavesti
in pri zaris¢nih nevroloskih izpadih. Ko z nevroslikovno
preiskavo izkljucimo povisan znotrajlobanjski tlak, pri sumu
na okuzbo osrednjega zivCevja ali na multiplo sklerozo
opravimo ledveno punkcijo. Elektroencefalografija (EEG) je
Zlati standard pri sumu na epilepticno vrtoglavico. Vse v
prispevku navedene preiskave, ki jih moramo opraviti pri
otroku z vrtoglavico, pregledno in stopenjsko prikazujemo
z algoritmom na Sliki 1 (29,30).

Pri otroku s simptomi omoti¢nosti, ki vkljucujejo
presinkopo, neravnotezje ali nespecifictho omoticnost,
so smiselne laboratorijske preiskave, kot so kompletna
krvna slika ter doloCitev vrednosti glukoze, transaminaz,
ledvicnih retentov, elektrolitov, Zeleza, feritina in totalne
vezavne kapacitete za zelezo v serumu, presejalni test
urina Nna prisotnost psihoaktivnin snovi in po potrebi
usmerjene toksikoloSke preiskave krviin uring, pri dekletin
v rodnem obdobju tudi test nosec¢nosti. Pri vseh sinkopah
moramo opraviti 12-kanalno elektrokardiografijo (EKG),
razsirjene kardioloske preiskave (ultrazvoCno preiskavo
srca, 24-urno ali vecdnevno EKG, test z nagibno mizo) pa
le v posameznih primerih ob sumu na sréno-zilni vzrok.

5. ZAKLJUCEK

Vrtoglavica in omotica sta v otroStvu precej pogosti
tezavi. Kljub Stevilnim vzrokom je vecina nenevarnih in
ozdravljivih. Pa vendar moteli simptomi pomembno
vplivajo na kakovost Zivljenja bolnika in njegovih starsev.
Opozoriti moramo, da v zgodnjem otroStvu spregledane
slusno-ravnotezne motnje pomembno vplivajo na otrokov
gibalni razvoj in vidno ostrino, nenazadnje tudi na duSevno
zdravje. V mladostniSkem obdobju ob prevliadujoci migreni
ni zanemarljiv delez bolnikov s psihogeno omotico. Ta
zaradi zaskrbljenosti starSev obicajno terja razsirjeno
diagnosticiranje, s katerim izklju¢imo ostale vzroke,
mladostnik pa potrebuje predvsem psiholoSko podporo.
Pediater na primarni ravni ali v bolnisnici, ki se prvi sreca z
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Prava vrtoglavica:
- obCutek vrtenja ali gibanja
- nistagmus

1 Omoti¢nost

NE

- slabost in/ali bruhanje Lo
|
Predhodna poskodba glave
/DA NE
\
Patoloski izvid CT Motnja zavesti
DA / \ ]\iE DA / \ NE
| } !
Zlom temporalne Postkomocijski Povisana telesna temperatura

kosti

sindrom

Patoloske najdbe pri otoskopiji

KT Pretres labirinta \ / \
DA NE DA NE
Poposkodbena migrena i l *
Meningitis Patoloski Spremembe v sluhovodu (¢ep
izvid cerumna, tujek, herpes zoster
Encefalitis MRI/CT otikus)
Izlivno vnetje (labirintitis)
Poskodba bobnica (holesteatom Potovanje z avtom, ladjo
NE perilimfati¢na fistula) ali letalom
DA
\ / [
l Prevelik odmerek DA NE
N B zdravil L l
Mozganski tumor
. Potovalna bolezen Patoloski testi ravnotezja
Kap Migrena

DA

+

/

NE

~

Slabsi sluh, izguba sluha Patoloski izvid

MRI
DA NE DA /

! | v

MoZganski tumor

Méniérova bolezen Patoloski izvid

MRI
NeZeleni u¢inki zdravil / \ Kap
MoZganski tumor BPVO
Kap Vestibularni
nevronitis

Migrena z avro iz
mozZganskega debla

Epilepti¢ni napad

Slika 1: Algoritem obravnave otroka z vrtoglavico (29,30).

Legenda: BPVO - benigna paroksizmalna vrtoglavica v otrostvu; CT - racunalniska tomografija; IKT - intrakranialni (znotrajlobanjski) tlak; MRI -

magnetnoresonancno slikanje.
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BPVO
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Epilepti¢ni napad
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otrokom s tovrstno problematiko, mora biti ves¢ anamneze
ter dobro poznati klini¢ne znacilnosti in diagnosti¢na merila
najpogostejsin vzrokov v razlicnih starostnih skupinah.

Na

podlagi diagnoze oziroma moznega vzroka otroka

ustrezno napoti Na dodatne preiskave in po potrebi tudi k
otroskemu nevrologu, specialistu ORL ali k psihologu. Pri
tem si lahko pomaga z algoritmom obravnave, ki poudarja
pomen natancne anamneze in celovitega somatskega
klinicnega pregleda.
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AKUTNA ATAKSIJA V OTROSTVU

ACUTE ATAXIA IN CHILDHOOD

Peter Gradisnik
Enota za pediatri¢no nevrologijo, Klinika za pediatrijo, Univerzitetni klini¢ni center Maribor

1ZVLECEK

Akutna ataksija je motnja koordinacije gibanja, ki se
pri otrocih najpogosteje izrazi kot nestabilna hoja ali
zavracanje hoje. V prispevku opisujemo klini¢ne osnove
odkrivanja ataksije pri otrocih. Ataksija je namrec
nevroloSki znak, ki ga je pri otrocih tezko prepoznati.
Obravnavamo tudi poglavitne bolezni, ki so vzrok akutno
nastale ataksije v otrodtvu. Ceprav v vecini primerov
akutna ataksija pri otrocih ni nevarna, je pomembno, da
prepoznamo morebitne nevarne vzroke. Poznati moramo
¢asovni potek nastopa tezav in morebitna dodatna
nevroloSka odstopanja. V prispevku opisujemo poglavitne
vzroke ataksije v otroStvu in razpravljamo o pristopu k
diagnosti¢ni obravnavi.

Klju¢ne besede: ataksija, definicija, etiologija,
diagnosticni prijemi, otrok.

ABSTRACT

Acute ataxia is a disorder of coordination of movement.
In children, it most commonly presents as an unsteady
gait or refusal to walk. We describe the primary clinical
ways of detecting ataxia, a neurological sign not easily
recognisable in children. We also report on the main
disorders that cause acute ataxia in childnood. In children,
most cases of acute ataxia are benign, but it is important
to identify potentially serious causes. Childhood ataxia
can be diagnostically approached by consideration of the
temporal course and the presence or absence of associated
neurological abnormalities. The paper describes the main
causes of ataxia in childhood and discusses the approach
to diagnostic treatment.

Key words: ataxia, definition, aetiology, diagnostic
manoeuvres, child
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ATAKSIJA KOT NEVROLOSKI ZNAK

Beseda ataksija izvira iz grske besede dtagia, ki pomeni
neurejenost. V medicinski terminologiji je ataksija motnja
organizacije ali modulacije hotenega giba (1). Najpogosteje
se kaze z nestabilno hojo, pri otrocih z zavracanjem hoje
(2). V vecini je posledica motnje delovanja kompleksnega
omrezja, ki povezuje bazalne ganglije, male mozgane
in  mozgansko skorjo, kar imenujemo »cerebelarna
ataksija«. |zraz »senzoricna ataksija« se nanasa Na MotNjo
propriocepcije, ki je posledica senzoricne okvare perifernih
ziveev ali zadajsnjih stebrickov hrbtenjace.

Manjznano je,dalahko obojestranska okvara Celnegareznja
privede do simptomov in znakov, ki jih kliniéno ne moremo
razlikovati od cerebelarne okvare, a so tovrstne okvare,
zlasti pri otrocih, zelo redke. Znacilni znaki cerebelarne
ataksije so opotekajoCa hoja, asinergija gibov, dismetrija,
intencijski tremor in zatikajoC se govor, ki je sakadiran,
z razmikom med besednimi zlogi (1,2). Posebna oblika
dismetrije so hipometricne ali hipermetricne sakade.
Pri hipnih in ciljanih oCesnih gibih amplituda giba zrkla
nekoliko zastane ali preseze vidni cilj. Te oblike dismetrije
pri vecini nevroloskih motenj v otroStvu ne najdemo,
izjema je ataksija-teleangiektazija, pri kateri ugotavljamo
hipometricne sakade. Najbolj ociten znak cerebelarne
okvare, zlasti pri otrocih, so tezave prihoji. Ta je Sirokotirna,
opotekajoca in se zatika. Posnema hojo zdravih ljudi, ki
se znajdejo Na vozilu, ki se hkrati premika v vec smereh,
na primer na colnu ali v tramvajskem vagonu. Mesto
okvare bolj natan¢no opredelimo s klinicnimi znaki. Motnja
delovanja vermisa malih mozganov se kaze predvsem
kot neravnovesje trupa, titubacija glave in nistagmus.
Okvara polobel malih mozganov povzroci nestabilno hojo
7 zanaSanjem proti strani prizadete poloble ter dismetrijo
in hipotonijo udov ipsilateralne strani. Posledica okvare
globokih cerebelarnih jeder so tremor, ki je viden tudi pri
mirovanju, mioklonus udov in misic mehkega neba ter
opsoklonus. NevroloSki znaki se pri cerebelarnem tipu
ataksije ob zapiranju in odpiranju oci ne spreminjajo (2,3).

Priotrocih je senzori¢na ataksija mnogo redkej$a. Zaradi
izgube senzori¢nega dotoka v male mozgane mora bolnik
pogosto pogledovati proti stopalom, da ve, kje sploh so.
Tudi hoja je Sirokotirna, vendar bolj pocasna in previdna,
manj opotekajoca. Znacilen je tudi vzorec stopniCaste
hoje. Ob vsakem koraku bolnik visoko dvigne stopalo, na
tla pa ga postavi s trdim udarcem. Za razliko od bolnikov
s cerebelarno ataksijo, pri katerih je pogosto ugotavljamo
visokoamplitudne, pendularne reflekse, imajo bolniki s
perifernimi nevropatijami oslabljene miotaticne reflekse.
Pri stanju na mestu mize (Rombergov znak) ima bolnik
hude teZave in lahko tudi pade. Se kar natancen je pri

cijanih gibih oziroma poseganju po predmetih, vecje
tezave pa ima pri finih gibih prstov. Vcasih na udih vidimo
tudi znake poSkodb, ki so posledica motenj senzibilitete (1).

MlajSi kot je otrok, bolj tezavna je ocena ataksije. Sprva
si lahko pomagamo le z oceno spontane motorike. V
sedeCem polozaju vidimo moteno kontrolo trupa in glave,
pri hoji pa otrok izqublja ravnotezje in Siri polozaj stopal.
Po 4. letu starosti veCina otrok ze lahko sodeluje pri
pregledu na podoben nacin, kot bi pregledovali odraslega,
Ce si le uspemo pridobiti njegovo zaupanje. Najbolj
preprosta menevra, ki ju zmore vecina otrok v tej starosti,
sta Rombergov preizkus in drzanje z vodo napolnjenega
kozarca v iztegnjeni dlani. Nekoliko starejSi otroci zmorejo
tudi poskusa prst-nos in peta-koleno ter ponavljajoce se
alternirajoce gibe dlani (4).

VZROKI AKUTNE ATAKSIJE V
OTROSTVU

Najbolj verjetna vzroka sta otrokova starost in okoliscine
zatetka tezav. Zivljenje ogroZajoca stanja so redko vzrok
otroSke ataksije. Diferencialna diagnoza se pri otroku z
akutno ataksijo ali ponavljajocimi se epizodami ataksije
praviloma zelo razlikuje od tiste pri otroku s kroni¢no
ataksijo, ki se ne spreminja ali napreduje pocasi. Od
etiologije je odvisen tudi potek otrokovih tezav. Akuten
zacetek ataksije v vecini pomeni bolj ugodno napoved izida.
Ob pregledu otroka, ki se opoteka ali hojo v celoti zavraca,
moramo ugotoviti, ali so se njegove tezave zacele nenadno
ali postopno, vec dni ali tednov. UpoStevati moramo, da
starsi veasih »nenadno« postanejo pozorni Na nevroloske
znake, ki so se v resnici razvijali zelo pocasi. Vzroke
ataksije pri otrocih prikazujemo v Tabeli 1. Podrobneje
predstavljamo le najpogostejse vzroke akutnih ataksij in
redke vzroke, ki so lahko nevarni. V Tabeli 1 naStevamo
tudi vzroke ataksij z intermitentnim in kroni¢nim potekom,
ki jih v prispevku sicer ne obravnavamo. Tudi ataksija, Ki
poteka s ponavljajocimi se epizodami, se namrec enkrat
pojavi prvic. Med intermitentnimi oblikami ataksij je
najpogostejSi benigni paroksizmalni vertigo, ekvivalent
migrene pri otrocih, ki se kaze s ponavljajocimi se kratkimi,
nekajminutnimi epizodami vrtoglavice, ki v redkih primerin
trajajo dlje, najve¢ 72 ur. Otroka moc¢no zanas$a pri hoji,
starsi pa vcasih opiSejo tudi nistagmus. Epizodicne ataksije
(EA) so klinicno heterogena skupina bolezni z napadi
akutne ataksije, ki trajajo nekaj minut ali ur. Pri EA otrokove
tezave povzrocajo mutacije v petih razlicnih genih,
najpogosteje v genu KCNAT in genu CACNAIA (4). Ataksija
pri Friedreichovi ataksiji, ki je prav tako genetsko pogojena
bolezen, vecinoma nastane postopno, a bolniki pogosto
prvi¢ poiscejo pomoc, ko se simptomi izrazito poslabsajo.
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Tudi ataksija pri mozganskih tumorjin naceloma napreduje
pocasi, a se lahko hitro poslabsa in postane bolj ocitna, ce
se ob tem razvije obstruktivni hidrocefalus ali ¢e pride do
krvavitve v tumorsko tkivo. Tumorji zadajsnje kotanje se
kazejo s pocasi Napredujoco okornostjo pri hoji, ki sta ji
lahko pridruzena jutranji glavobol in bruhanje. Odsotnost
klinicnih znakov zviSanega znotrajlobanjskega tlaka in
odsotnost zastojne papile ne izkljucujeta moznosti, da gre
za tumorsko rasco (2).

Tabela 1: Etiologija ataksije glede na bolnikovo starost in
¢asovni potek. Povzeto po (2).

Malcki in
pred3olski otroci

Solski otroci in
mladostniki

Akutni potek

Akutni potek

» sindrom Joubert

degenerativne bolezni

Solski otroci in
mladostniki

Malcki in
predsolski otroci

Akutni potek Akutni potek

akutna postinfekcijska akutni labirintitis

cerebelarna ataksija

zloraba alkohola ali
narkotikov

zastrupitve z zdravili

Guillain-Barréjev sindrom | Guillain-Barréjev sindrom

mozganski tumor mozganski tumor

nevroblastom poskodba glave

posSkodba glave vertebrobazilarna disekcija

encefalitis mozganskega
debla

kap v predelu
vertebrobazilarnega ozilja

akutni cerebelitis akutni cerebelitis

akutni demielinizacijski
encefalomielitis

akutni demielinizacijski
encefalomielitis

konverzivna reakcija

Intermitentni potek Intermitentni potek

benigni paroksizmalni
vertigo

bazilarna migrena

epilepti¢ni napad benigni paroksizmalni

vertigo

prirojene presnovne
bolezni

epizodicne ataksije

» Hartnupova bolezen epilepsija
« bolezen javorjevega prirojene presnovne
bolezni

sirupa

e pomanjkanje piruvatne
dehidrogenaze
« izovaleri¢na acidemija

e pomanjkanje piruvatne
dehidrogenaze

Kronicni potek

Kronicni potek
kongenitalne anomalije
zadajsnje kotanje

atakti¢na oblika cerebralne
paralize

kongenitalne anomalije hereditarne in
zadajsnje kotanje degenerativne ataksije

» Dandy-Walkerjev sindrom | e Friedreichova ataksija

 Arnold-Chiarijeva « olivopontocerebelarna

deformacija atrofija

osrednjega zivénega
sistema
« abetalipoproteinemija

» cerebelarna hipoplazija,
aplazija, displazija

Hereditarne in

degenerativne ataksije

» ataksija teleangiektazija

e M2 gangliozidoza

e metakromatska
levkodistrofija
multipla skleroza

» bolezen Roussy-Lévy

» Marinescu-Sjogrenov
sindrom

* spinocerebelarna ataksija

Dale¢ najpogostejsa vzroka akutnih ataksij, ki jin sreCujemo v predSolskem
obdobju, sta akutna postinfekcijska cerebelarna ataksija in
zastrupitev (3).

Akutna postinfekcijska cerebelarna ataksija (APCA)
je s 40 % najpogostejsi vzrok ataksije v otrostvu (1).
Patogenetski mehanizmi, ki sprozijo okvaro malih
mozganov, Niso docela pojasnjeni, vemo pa, da gre za
imunski vzrok, ki ga sprozi okuzba. Dokazali so prisotnost
avtoprotiteles  proti  centrosomom,  glutamatnemu
receptorju delta 2, mielinu pridruzenemu glikoproteinu
in triozefosfatni izomerazi (5,6). Otroci zbolijo vecinoma
dva do tri tedne po preboleli okuzbi, v€asih ze po nekaj
dneh. Najpogosteje zbolevajo otroci v starosti 2-5 let, a jo
sreCamo tudi pri starejSih otrocih, celo pri mladostnikin.
Bolj pogosto zbolevajo decki. Pred uvedbo cepljenja proti
vodenim kozam v Severni Ameriki in zahodni Evropi, so
okuzbe z virusom varicele povzrocile vec kot cetrtino vseh
primerov. Ceprav v Sloveniji cepivo proti vodenim kozam ni
vklju€eno v drzavni program cepljenja, so okuzbe z varicelo
Se vedno najpogostejsi sprozilec. Drugi sprozilci so razlicne
virusne okuzbe, redkeje bakterijske okuzbe. Opisujejo tudi
primere, ki so nastali po cepljenju, a so bistveno redkejsi
kot nevroloSke tezave ob okuzbi. Za virus varicele velja,
da je tveganje nevroloskih tezav ob okuzbi 35-krat vecje
kot ob cepljenju proti temu virusu (7). Nevroloske tezave
se zacnejo nenadno. Ataksija je najbolj izrazena prvega
dne. Nevroloski znaki vkljuCujejo motnje hoje, nestabilnost
trupa, nihanje glave, intencijski tremor in dismetrijo. Lahko
se poslabsujejo v prvih urah po nastopu simptomoyv, redko
do drugega dne. DaljSe obdobje poslabSevanja ali nihajoc
potek ne kazeta na diagnozo APCA (2). Otroci so vcasih
razdrazljivi, vendar zavest in senzorij nista prizadeta.
Otroci nimajo poviSane telesne temperature, sistemske
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prizadetosti in znakov drazenja mening. Nistagmus je
vecinoma blag in ga vcasih sploh ni. Simptomi se zacnejo
izboljSevati po nekaj dneh, do popolnega izboljSanja pa
vecinoma pride v treh tednih. Ob znacilni predhodni
anamnezi in klinicni sliki lahko diagnozo APCA naceloma
postavimo tudi brez slikovnih preiskav in lumbalne punkcije
(1,2).

V spekter akutne cerebelarne ataksije so nekdaj pristevali
tudi akutni cerebelitis, ki ga vecCina sodobnih avtorjev
na podlagi klini¢nih in radioloskin meril razlikuje od APCA.
Gre za zelo redko bolezen, a jo moramo poznati, saj ob
hudem poteku lahko ogrozi bolnikovo Zivljenje. Anamneza
predhodne okuzbe je podobna kot pri APCA, a sta ataksiji ze
v zaCetku pridruzena izrazit glavobol in bruhanje. Ataksija
ni nikoli edini nevroloski znak (8). Bolniki so prizadetega
videza in se vcasih tudi slabSe odzivajo. Priblizno polovica
ima zvisano telesno temperaturo. Magnetnoresonancno
slikanje (MRI) pokaze simetricne T2 hiperintenzivnosti
cerebelarnega korteksa in znake otekanja malih mozganov
(9). Otekanje lahko s pritiskom na Sylvijev akvedukt povzroCi
obstruktivni  hidrocefalus. Lumbalno punkcijo  zaradi
nevarnosti herniacije odsvetujemo, sicer pa pricakujemo
normalen izvid. Za zdravljenje uporabljamo visoke
odmerke glukokortikosteroidov, vC€asih pa je potrebna
zunanja likvorska drenaza ali kirurska dekompresija.

Ce ima otrok zvisano telesno temperaturo, mMoramo
pomisliti tudi na moZnost direktne okuzbe. Ataksija
je lahko del klinicne slike meningitisa, encefalitisa ali
labirintitisa, vendar v teh primerih ni vodilni nevroloski
znak. Otroci z okuzbo centralnega zivCevja kazejo znake
sistemske prizadetosti in so videti ocitno bolni. Ce ob
ataksiji ugotovimo tudi znake drazenja mozganskin
ovojnic, konvulzije, moteno zavest ali zgolj vrocino, je Nujna

lumbalna punkcija.

Pri akutnem demielinizacijskem encefalomielitisu
(ADEM) je, podobno kot pri APCA, praviloma pozitivha
anamneza predhodne nespecificne, vecinoma
respiratorne okuzbe. Ataksija je pogosto del klinicne slike,
a prevladujejo encefalopatski znaki motene zavesti in
veczaris¢nih nevroloskih izpadov. Pri mladostniku moramo
ob kombinaciji ataksije z veczariscnimi nevroloskimi izpadi
vedno pomisliti na prvi zagon multiple skleroze (MS). V
nasprotju z ADEM pri MS zavest ni motena.

Ataksijo lahko povzrocajo tudi bolezni, ki sodijo v spekter
akutnih demielinizacijskih nevropatij, predvsem Miller-
Fisherjev sindrom (MFS), ki ga opredeljujejo eksterna
oftalmoplegija, ataksija in misicna slabost z arefleksijo.
Ataksija pri MFS je redek primer ataksije pri otrocih in je
pretezno senzoricnega tipa. Ataksija je tudi del klinicne

slike Bickerstaffovega encefalitisa (10).

Ce gre za akuten zaCetek teZav pri otroku, ki je bil
Se dan prej popolnoma zdrav, je prav, da pomislimo
tudi na moznost zastrupitve. V sploSnem velja, da je
zastrupitev drugi najpogostejSi vzrok akutno nastale
ataksije v otrostvu. Vecinoma gre za nakljucne zastrupitve
predSolskih otrok, ki najdejo v stanovanju zavojcek zdravil
in jih zamenjgjo za bonbone. Ataksijo nNajpogosteje
povzrocajo benzodiazepini, druga zdravila proti epilepsiji
pa tudi nekateri imunosupresivi, kot sta ciklosporin in
takrolimus (1). Tudi napacno predpisan ali ¢ezmeren
odmerek nekaterih zdravil lahko privede do nevroloskih
nezelenih ucinkov. Med zdravili proti epilepsiji povzroca
ataksijo z izrazitim nistagmusom predvsem fenitoin, ki ima
nelinearno farmakokinetiko. V visokem delezu se veze na
plazemske proteine, kar lahko ob hkratni uporabi drugih
zdravil povzrocinepricakovan porast njegove koncentracije
v plazmi (11). To se nagjpogosteje zgodi pri okuzbah, ki
zahtevajo zdravljenje z betalaktamskimi antibiotiki. Drugi
vrh pogostosti je v adolescenci, a je povezan s hotenim
zauzitjem psihotropnih snovi.

Sindrom opsoklonus-mioklonus-ataksija (OMA) je
redek. Najpogosteje se pojavlja pri otrocih v starosti 1,5-2
leti, zbolijo pa lahko vse do konca predSolskega obdobja.
Pojavnost (incidenca) ne presega 0,2 primera na milijon
prebivalcev na leto. Opsoklonus je motnja ocesnih gibov,
73 katero so znacilne spontane konjugirane sakade v vse
smeri pogleda in brez vmesnega sakadnega intervala.
Mioklonus so kratki, hipni nehoteni zgibki, ki jih starsi
pPOgosto opisejo z izrazom »kot bi otroka stresla elektrikax.
Za postavitev diagnoze je dokaj znacilna kombinacija
obeh pojavov. Ker na zacetku tezav veCinoma ni ne
plesocih oci in ne mioklonizmov (12,13), lahko bolezen
napacno opredelimo kot APCA (13).Prvi bolezenski znak
je najpogosteje subakutno nastala ataksija, ki se v nekaj
dneh ali tednih postopno poslabsuje. Otrok pricne pri
hoji padati ali sploh ni zmozen hoditi. Najbolj izrazita je
titubacija trupa, ki jo vidimo pri sedenju. Mioklonizmi v udih
in misicah trupa se pojavijo kasneje, ob njih tudi intencijski
tremor in hipotonija. Otroci so razdrazljivi in imajo pogosto
tudi tezave s spanjem. Vzrok bolezni ni povsem pojasnjen,
saj zaenkrat za bolezen specificnih avtoprotiteles ni bilo
mogoce identificirati. Kljub temu gre najverjetneje za
posledico avtoimunskih procesov osrednjega ZzivCevija.
Priblizno polovica primerov OMA je namreC povezana
z nevroblastomom; pri njih so dokazali nespecificna
antinevronalna protitelesa in anti-Hu protitelesa (14).
Verjetnost, da se bo sindrom OMA pojavil pri bolniku z
nevroblastomom, je precej nizja, le 2-3 % (14). Ceprav
je nevroblastom nekoliko bolj pogost pri deckih kot pri
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deklicah, je sindrom OMA bolj pogost pri deklicah. Med
primeri, ki niso povezani z nevroblastomom, pogosto
navajajo nNedavno virusno okuzbo. Diagnoza OMA je
klinicna in je ni mogoce potrditi s specificnimi preiskavami.
Pri vsakem otroku z OMA moramo izkljuciti nevroblastom
(12). Protokol obsega preiskave kateholaminov in njihovih
presnovkov v urinu ter magnetnoresonancno preiskavo
(MRI) prsnega kosa in trebuha. Scintigrafija z MIBG je
indicirana, Ce laboratorijski izvidi podpirajo diagnozo
nevroblastom, a MRI tumorske rasce ne pokaze. Ob
negativnih izvidih preiskave po nekaj mesecih ponovimo
(15). Odstranitev dokazanega nevroblastoma ne izboljSa
nevroloSkih tezav (15). Tudi primeri, ki niso povezani z
nevroblastomom, zahtevajo dokaj agresivno zdravljenje.
Uporabljamo pulze glukokortikosteroidov v kombinaciji
z intravenskimi  imunoglobulini,  ciklofosfamidom,
azatioprimom ali mikofenolat-mofetilom. Uporabimo
lahko tudi plazmaferezo ali rituksimab (16). Piracetam
uporabljamo kot  simptomatsko  zdravljenje  za
obvladovanje mioklonizmov. Zacetno zdravljenje privede
do bistvenega ali celo popolnega izboljsanja nevroloskih
tezav pri priblizno 60 % bolnikov. Napoved izida je pri
bolnikin z enofaznim potekom lahko ugodna. Priblizno
10 9% bolnikov ozdravi brez kakrsnih koli posledic, pri vecini
bolnikov pa bolezen preide v kronicen potek z izboljSanji in
poslabsanji. Posledica je kognitivna, vedenjska in razvojna
okvara, ki jo ugotavljamo pri 70-80 % bolnikov (16). Ce je
OMA povezan s nevroblastomom, je dolgorocna napoved
izida boljsa kot pri idiopatskih primerih (15).

DIAGNOSTICIRANJE AKUTNIH ATAKSIJ

Potek preiskav je veliki meri odvisen od anamneze. Akutni
zacetek tezav pri otroku, ki je bil Se dan prej popolnoma
zdrav, kaze na zastrupitev ali na infekcijsko oziroma
postinfekcijsko etiologijo. Ob sumu na zastrupitev
preverimo, ali je otrok imel dostop do predala z zdravili. GBS
in presnovni vzroki se razvijejo pocasneje, vecinoma v nekaj
dneh. Na APCA, ADEM ali GBS pomislimo, Ce je otrok pred
kratkim prebolel okuzbo. Tumorji zadajsnje Mozganske
kotanje in mMozganskega debla rastejo pocasneje, a
lahko pride do akutne dekompenzacije ob nastanku
obstrukcijskega hidrocefalusa in ob krvavitvi v tumorsko
tkivo. Pridobiti moramo podatke o pridruzenih simptomih
in znakih. Bolecina v uSesu, nistagmus ter vrtoglavica in
bruhanje kazejo na akutni labirintitis, ponavljajoce se
epizode jutranjega glavobola in bruhanja pa podpirajo sum
na mozganski tumor. Znak zvisanega znotrajlobanjskega
tlaka so lahko tudi vedenjske spremembe (1,2).

Toksikoloski pregled urina je pomemben predvsem pri
otrocih, ki razen opotekanja pri hoji kazejo tudi pospanost
alivsebinske motnje zavesti(1). Za izkljuCevanje presnovnin
motenj dolocimo vrednosti krvnega sladkorja, kislinsko-
bazitno ravnovesje, jetrne teste ter vrednosti laktata,
piruvata, amonijaka in aminokislin v plazmi ter organskih
kislin v urinu (4). Pred preiskavo cerebrospinalne tekocine
moramo izkljuciti moznost zvisanega znotrajlobanjskega
tlaka. Lumbalna punkcija je indicirana vedno, ko sumimo
na meningitis ali encefalitis, a ob teh diagnozah ataksija

Ataksija

Akutna

lzoliran

Pokodbe ali znaki znak
intrakranialne
hipertenzije

¢ A4

Toksikolo3ki screening

Kroniéna

Cbéasna

1

Mapredujoéa Menapredujoga Presnovno

l l presejanjs

MRI Nevrologki
Presnovno presejanje izpadi
Maolekularna analiza

MNenehna

Epizadiéne ataksije
Migrena
Vrojene bolezni presnove

Cerebralna paraliza
Vrojene malformacije
malih moZganov

CT’ir*1R| Lumbalna punkcija
= P Brez celic/ prisotnosti zdravil
Abnormen Mormalen P”;gt:t?jtﬁg\:awl Postinfekcijski
P Parainfekcijski
l l Celice v likvorju
Hematom Prefres

A J
Virusni cerebelitis
Bakterijski meningitis

Presnosvna obolenja
Mozganski tumorji
Spinocerebelarne ataksije
AR cerebelarne ataksije
Ataksije z okulomotorno
apraksijo

Slika 1: Diagram poteka diagnosti¢nih odlocitev. Povzeto po (4).
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nikoli ni vodilni znak. Zmerno zvisanje likvorskin proteinov
z blago pleocitozo lahko spremlja APCA, ADEM in
multiplo sklerozo. ZviSanje proteinov z albuminocitolosko
disociacijo vecinoma ugotavljamo pri bolnikih z GBS
in MFS, a moramo vedeti, da je lahko izvid likvorske
punkcije v prvem tednu povsem normalen, pri otrocih
celo v 20 % (3). Slikovne preiskave so indicirane pri vseh
bolnikin z motnjami zavesti ali obnaSanja, zariscnimi
nevroloSkimi znaki ali moteno funkcijo mozganskin
Zivcev. Prav tako je slikovno diagnosticiranje nujno pri
anamnezi poskodbe ali tumorja in prepricljivi neenakosti
znakov ataksije med telesnima stranema. Ce je mogoce,
za slikovno diagnosticiranje izberemo MRI. Racunalniska
tomografija (CT) pride v poStev pri stanjin, ki zahtevajo
takojSnje kirurSko posredovanje ter pri  poSkodbah,
krvavitvi in grozeCi herniaciji. Elektroencefalografija (EEG)
je pri diagnosticiranju akutnih ataksij koristna le redko, a je
indicirana pri otrocih z morebitno epilepsijo ali z motnjami
zavesti. PokaZe lahko tudi nespecificne nenormalnosti, ki
lahko podprejo sum na metabolopatijo ali zastrupitev (1).

ZAKLJUCEK

Vzroki akutne ataksije v otroskem obdobju v vecini
niso nevarni in ataksija izzveni tudi brez zdravlenja.
Na resen vzrok ataksije pomislimo ob pocasnem in
prikritem nastopu ataksije, anamnezi poskodbe glave,
meningizmu, opsoklonusu z  mioklonusom,  znakih
zviSanega znotrajlobanjskega tlaka, spremembah zavesti
in obnasanja, oftalmopleqiji, hiporefleksiji ali enostranski
ataksiji.
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POVISAN ZNOTRAJLOBANJSKI TLAK PRI OTROCIH

RAISED INTRACRANIAL PRESSURE IN CHILDREN

Matej Pal, Mihael Rus, Tanja Duki¢ Vukovic¢
Enota za intenzivno nego in terapijo, Klinika za pediatrijo, Univerzitetni klini¢ni center Maribor

1ZVLECEK

PoviSan znotrajlobanjski tlak (intrakranialni tlak, IKT)
je resen zaplet nekaterih nevroloskih in nevrokirurskih
bolezni. NajpogostejSi vzroki povisanega IKT pri otrocih
so hude poSkodbe glave, hidrocefalus, hipoksi¢ne okvare,
mozganski  tumorji, krvavitve in  okuzbe osrednjega
Ziv€evja. O povisanem IKT govorimo pri vrednostin IKT
nad 20 mmHg. Klini¢na slika je pri otrocih raznolika in se
s starostjo otroka spreminja. Poleg klasi¢nih simptomov
(makrocefalija, napeta mecava, bruhanje, glavobol,
razdrazljivost) moramo prepoznati tudi simptome in
znake morebitnega ukleSCenja mMozganskega  tkiva.
Prepoznava in diagnosticiranje morata biti hitra, saj lahko
le tako zacnemo z zgodnjim zdravljenjem, kar bistveno
zmanjSa nadaljnje poSkodbe mozganovine in nevroloSke
posledice. Zdravljenje otrok s povisanim IKT je odvisno
od klini¢ne prizadetosti in vkljucuje primarno stabilizacijo
s prepreCevanjem sekundarnih  poSkodb, usmerjeno
zdravljenje povisanega IKT in zdravljenje osnovnega
vzroka. V prispevku opisujemo patofizioloSke mehanizme
poviSanega IKT, etiologijo, klini¢no sliko, diagnosticiranje in
posebnosti zdravljenja povisanega IKT pri otrocih.

Klju€ne besede: povisan znotrajlobanjski tlak,
zdravljenje, otrok.

ABSTRACT

Increased intracranial pressure (ICP) is a serious
complication of some neurological and neurosurgical
diseases. The most common causes of raised ICT in
children are traumatic brain injury, hydrocephalus, hypoxic
brain injury, brain tumours, haemorrhage and central
nervous system infections. Increased ICP is defined as ICP
values above 20 mmHg. The clinical picture in children
is heterogeneous and varies with the age of the child. In
addition to the classic symptoms (macrocephaly, tense
fontanelle, vomiting, headache, irritability), we should
also recognise symptoms and signs of possible brain
tissue herniation. Recognition and diagnosis must be
rapid, as this is the only way to start early treatment,
which significantly reduces further damage to the brain
tissue and neurological sequelae. The treatment of
children with raised ICP depends on the clinical stability
and includes primary stabilisation with prevention of
secondary damage, targeted treatment of the raised ICP
and treatment of the underlying cause. In this article, we
present the pathophysiological mechanisms of raised ICP,
the aetiology, clinical presentation, diagnosis and specific
features of the treatment of raised ICP in children.

Key words: raised intracranial pressure, treatment,
child.
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Znotrajlobanjski tlak ali intrakranialni tlak (IKT) je tlak
v lobanjski votlini znotraj trde mozganske ovojnice.
Normalne vrednosti IKT so pri otrocih odvisne od starosti.
Ustvarjajo ga mozgani, cerebrospinalna tekocina in zile
s krvjo. Pri zvisanju IKT nad normalno mejo govorimo o
povisanem IKT, ki je resen zaplet nekaterih nevroloSkin
in nevrokirurskih bolezni. Vrednosti IKT nad 20 mmHg
so vedno patoloske in zahtevajo ustrezno zdravljenje, sgj
nadaljnje povecanje IKT privede do motenj v prekrvitvi
mozganov, ukleSCenja mozganskega tkiva in s tem do
nepopravljivin poskodb ali celo do smrti (1,2).

PATOFIZIOLOGIJA IN ETIOLOGIJA
POVISANEGA ZNOTRAJLOBANJSKEGA
TLAKA

Po Monro-Kelliejevi doktrini je v normalnih  pogojih
celoten znotrajlobanjski volumen konstanten in dolocen z
vsoto treh glavnih kompartmentov, tj. mozganov (80 %),
cerebrospinalne tekocine (10 90) in krvi (10 9%). Ko lobanjski
Sivi do 18. meseca starosti zakostenijo, postane lobanja
toga in neelastina struktura, ki prepreCuje povecanje
znotrajlobanjskega volumna. Ce se zaradi bolezni poveca
eden izmed kompartmentov (Npr. masna sprememba
vV MOozZganovini), se mora ustrezno zmanjsati volumen
drugega kompartmenta ali obeh kompartmentov, da
ne pride do porasta IKT. Cerebrospinalna tekocina se
pomakne v spinalni subarahnoidni prostor in Mozganske
vene se skrcijo, kar zmanjsa znotrajlobanjski volumen krvi.
Ce so omenjeni kompenzatorni mehanizmi presezeni,
pride do porasta IKT, kar lahko moti pretok krvi skozi
mozgane (Slika 1) (1,2,3,4).
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Slika 1: Krivulja odvisnosti IKT od znotrajlobanjskega
voluma ni linearna, zato pri iz¢rpanju kompenzatornih
mehanizmov Ze majhna sprememba znotrajlobanjskega
volumna mocno povisa IKT (2,3).

Normalen mozganski pretok (angl. cerebral blood flow,
CBF) je odvisen od presnovnih potreb mozganov in
mozganskega perfuzijskega tlaka (angl. cerebral perfusion
pressure, CPP). Pri zdravih posameznikih je mozganski
pretok kljub spremembam mozganskega perfuzijskega
tlaka ves Cas stalen. To omogoca t. i. avtoreqgulacija
mozganskega zilja, ki ne glede na nihanje tlaka z
vazokonstrikcijo ali vazodilatacijo ohranja nespremenjen
pretok skozi mozgansko Zilje (Slika 2). CPP je razlika med
srednjim arterijskim tlakom in znotrajlobanjskim tlakom
(CPP = MAP - IKT). Zdravi mozgani ohranjgjo stalen
mozganski pretok pri CPP 50-150 mm Hg, kar imenujemo
avtorequlacijski plato. Ce je CPP prenizek (npr. ob sistemski
hipotenziji ali izrazitem porastu IKT), se CBF zmanj3a, kar
privede do slabSe prekrvitve in ishemije mozganov. Pri
dolocenih bolezenskih stanjin (npr. ekstremni vrednosti
krvnega tlaka ali hudi poskodbi glave) lahko pride do
izqube avtorequlacije. Takrat lahko poviSane vrednosti
sistemskega krvnega tlaka in IKT neposredno vplivajo na
pretok skozi mozgane (1,4).
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Slika 2: Avtoreqgulacija pretoka krvi skozi mozgane (4).

IKT je tlak znotraj lobanje, ki jo izpolnjujejo Mozgani, likvor
in kri. Normalne vrednosti IKT so pri otrocih odvisne od
starosti in se gibliejo med 5 mmHg in 15 mm Hg. Pri
donoSenih novorojenckih je normalna vrednost IKT 1,5-6
mmHg, pri manjsih otrocih 3-7 mmHg in pri vecjih otrocih
10-15 mmHg (1). Povisan IKT lahko invazivno izmerimo
z merilno sondo, ki jo vstavimo v mozganski parenhim,
preko zunanje ventrikularne drenaze ali z manometrom
ob lumbalni punkciji (5). Poznamo tudi benigne vzroke
povisanega IKT. Prehoden porast IKT lahko povzrocijo
doloceni polozaji telesa (lezanje navzdol in upogibanje),
kasljanje, kihanje, defekacija in izvajanje Valsalvovega
manevra (2).

Vzroke povisanega IKT v grobem razdelimo na motnje v

produkciji, pretoku in resorpciji likvorja, mozganski edem in
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masne lezije. Vzroki so lahko lokalizirani ali generalizirani.
Pri generaliziranih je IKT enakomerno porazdeljen med
znotrajlobanjskimi strukturami, pri lokaliziranih pa je
povisan IKT omejen na posamezni kompartment. V Tabeli
1 navajamo najpogostejSe vzroke povisanega IKT pri
otrocih.

Tabela 1: Vzroki poviSanega IKT (1,4).

PATOLOSKI |VZROKI

PROCES

motnje tumorji (npr. papilom horoidnega pleteza)
ipnrodukcue nekomunikantni/obstruktivni hidrocefalus
cirkulacije |komunikantni hidrocefalus

likvorja

motena resorpcija likvorja zaradi
subarahnoidne krvavitve
hematom (ekstraduralni, subduralni,

lokalizirana

masna intracerebralni)

lezija . : .
neoplazme (gliom, meningeom, zasevki)
mozganski absces
Zaris¢ni mozganski edem po poskodbi
glave, infarktu, tumorju

difuzni encefalitis, meningitis, difuzna

mozganski |poskodba glave, subarahnoidna

edem krvavitev, Reyjev sindrom, intoksikacija

z vodo ali svincem, skorajsnja utopitey,
presnovne encefalopatije, hipoksic¢no-
ishemicna poSkodba mozganov, jetrna
encefalopatija, zastrupitev z ogljikovim
monoksidom, stanje po epilepticnem
statusu

tromboza venskih sinusov

obstrukcija
venskih
sinusov

idiopatski

idiopatska znotrajlobanjska hipertenzija

Motnje v cirkulaciji likvorja in visok tlak v venskih sinusih
vodijo v povisanje IKT. Prevelika produkcija likvorja je sicer
redek vzrok povisanega IKT, a se lahko pojavi pri papilomu
horoidnega pleteza (6). Do idiopatske intrakranialne
hipertenzije (pseudotumor cerebri), za katero je znacilen
povisan IKT ob odsotnosti masne lezije in normalni
strukturi  mozganov, pride zaradi motene resorpcije
likvorja na ravni arahnoidnih granulacij (6,7). Prav tako
2visajo IKT stanja, ki privedejo do porasta tlaka v venskih
sinusih (tromboza venskih sinusov, pritisk na venske sinuse
zaradi masne lezije) (6). Pri otrocih je povisan IKT zelo
pogosto posledica hidrocefalusa, ko zaradi obstrukcije
pretoka likvorja pride do napredujoce razsiritve ventriklov.
Poznamo nekomunikantni hidrocefalus, pri katerem je
obstrukcija na ravni ventrikularnega sistema in pride
do razsiritve ventrikularnega sistema  proksimalno

od zapore. Pri komunikantnem hidrocefalusu gre za
motnjo Nna ravni arahnoidnih granulacij z razsiritvijo
celotnega ventrikularnega sistema. Hidrocefalusu je
vecinoma pridruzen povisan IKT, vendar ima lahko bolnik
s hidrocefalusom lahko tudi normalen znotrajlobanjski
tlak (6). O normotenzivnem hidrocefalusu govorimo, Ce
ima bolnik razsirjene mozganske ventrikle z normalnim
odpiralnim tlakom likvorja ob lumbalni punkciji.

Pri mozganskem edemu pride do povecanja volumna
mozganov zaradi velje vsebnosti vode v mozganih.
Poznamo dve glavi obliki mozganskega edema, ki sta
posledica razlicnih bolezenskih stanj. Vazogeni edem je
posledica poveCane prepustnosti kapilarnih endotelnih
celic, kar vodi v beg tekocine v zunajcelicni prostor. Nevroni
primarno niso prizadeti. Pogosto se pojavi pri bolnikih s
hipertenzivho encefalopatijo, mozganskim infarktom,
znotrajlobanjsko krvavitvijo ali okuzbo osrednjega Zivcevja.
V nasprotju z vazogenim edemom pa je citotoksicni edem
posledica otekline celic, kivodiv povecanje znotrajcelicnega
prostora. Obi¢ajno se pojavi pri hudih poskodbah glave,
hipoksicno-ishemicni  okvari in  jetrni  encefalopatiji.
Mozganski edem je lahko difuzen ali lokaliziran in - Ce je
dovolj velik - privede do povisanja IKT (6).

Pogost razlog povisanega IKT so tudi znotrajlobanjske
masne lezije. Najpogosteje gre za mozganske tumorje,
abscese in hematome. V primeru pocasi rastocih masnih
lezij lahko zaradi kompenzatornih mehanizmov IKT ostane
dlje Casa stabilen (cerebrospinalna tekocCina se hitreje
resorbira, stisnjeno mozgansko tkivo zmanjsa vsebnost
vode in krvi). Ob akutni krvavitvi omenjeni mehanizmi
niso mogoci in IKT hitro poraste. Masne lezije lahko zaradi
pritiska povzrocijo tudi obstrukcijo likvorja, kar povzroci
dodaten porast IKT ali premik mozganskega tkiva iz
enega Mozganskega kompartmenta v drug mozganski
kompartment (herniacijo oz. ukleSCenje mozganskega
tkiva) (6). Vemo namrec, da postane lobanja po koncani
zakostenitvilobanjskih Sivov zelo toga struktura zdolocenim
volumnom, ki se ne spreminja. Znotrajlobanjski prostor je
z trdo mozgansko ovojnico (duro) dodatno razdeljen v vec
razlicno velikih kompartmentov. Ob pojavu tlacne razlike
med posameznimi kompartmenti lahko pride do premika
mozganskih struktur in ukleScenja mozganskega tkiva ter
pojava znacilnih klini¢nih slik (Tabela 2) (4,6).

KLINIENA SLIKA

Klinicna slika povisanega IKT je raznolika in odvisna
od otrokove starosti, lokacije lezije, velikosti in hitrosti
nastanka lezije ter stopnje znotrajlobanjske kompenzacije.
Znakom povisanega IKT so lahko pridruzeni tudi znaki
osnovne bolezni, ki je privedla do povisanega IKT.
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Pri dojencku s kroni¢nim, napredujocim povisanjem KT
(npr. zaradi pocCasi rastoega tumorja) se najpogosteje
pojavi makrocefalija z napeto mecavo in razcepljenimi
lobanjskimi Sivi. Dojencki so pogosto razdrazljivi, cvilece
jokajo, imajo tezave pri hranjenju, lahko se pojavita tudi
letargija in bruhanje. Zaradi nezmoznosti pogleda navzgor
lahko vidimo fenomen zahajajoCega sonca. Klinicna slika
se pri dojenckih pojavi pozno, saj zaradi nezarascenih
Sivov dolgo kompenzirajo povecanje IKT brez akutnega
pojava nevroloskih simptomov. Ko se IKT poveca preko
kriticne meje, se lahko pojavijo tudi ostali znaki povisanega
znotrajlobanjskega tlaka, kot so motnje zavesti, asimetrija
zenic in konvulzije (1,4). Pri starejSih otrocih pride prej do
porasta IKT in pojava klinicne slike z glavobolom, slabostjo
in bruhanjem. Glavobol je hujsi zjutraj ter se pogosto
poslabsa ob naporu, kaslju in kihanju, saj v teh situacijah IKT
dodatno poraste. Bolniki lahko navajajo dvojni vid in izgubo
vidne ostrine, pojavijo se tezave pri hoji in koordinaciji,
spremembe vedenja in konvulzije (1,4,5)

Pri akutno povisanem IKT otroci bruhajo, tozijo za hudim
glavobolom in motnjah zavesti. Ob pojavu hipertenzije z
bradikardijo in nerednim dihanjem govorimo o Cushingovi
triadi, ki je pozen znak grozecCega ukleSCenja in kaze na
mocno povisan IKT (5). Razlika tlakov med razlicnimi
znotrajlobanjskimi  kompartmenti lahko privede do
ukleS€enja mozganskega tkiva in pojava znacilnih klini¢nih
slik (Tabela 2). Zgodnji znaki ukleSCenja so obicajno
posledica kompresije in ishemije mozganskega tkiva. Stanje
moramo Cim prej prepoznati in zdraviti, sicer je smrtnost
velika. Najpogosteje pride do transtentorialne herniacije

Tabela 2: Herniacijski sindromi (1).

(lateralne ali centralne) ter tonzilarne in subfalcine
herniacije (Slika 2). Pri bolniku z napredujoo motnjo
zavesti, razsiritvijo ipsilateralne zenice in kontralateralno
hemiplegijo moramo pomisliti  na  transtentorialno
lateralno oz. unkalno herniacijo. Do omenjene herniacije
lahko pride tudi pri bolnikih brez dokazanega povisanega
IKT, zato se ne smemo zanasati zgolj na vrednosti IKT,
ampak tudi na klini¢no sliko, zlasti pri bolnikih z masno
lezijo (npr. hematomom) v temporalnem reznju. Znacilnosti
ostalih herniacijskih sindromov opisujemo v Tabeli 2 (1,4).

Slika 3: Znotrajlobanjske herniacije: (A) cingulatna herni-
acija, (B) unkalna herniacija, (O) tonzilarna herniacija (4).

HERNIACIJSKI
SINDROM

MEHANIZEM NASTANKA

KLINIENE ZNACILNOSTI

transtentorialni
lateralni/unkalni

medialni del temporalnega reznja
(unkus) se skozi incizuro pomakne
navzdol v zadnjo kotanjo

e Motnje zavesti

« ipsilateralna razsiritev zenice
 zunanja oftalmoplegija

» kontralateralna hemipareza
 decerebracijski polozaj

transtentorialni moZzganske poloble in bazalni

* koma

centralni gangliji se pomaknjeno navzdol « srednje Siroke in fiksirane zenice
skozi teptorialno odprtino, kar « dekortikacijski poloZaj
povzrocl kompresuo ter Dre[”'k » Cheyne-Stokesovo dihanje
diencefalona in srednjih mozganov A o
rostrokavdalno » diabetes insipidus
tonzilarni cerebelarne tonzile se pomaknejo | e hipertenzija, bradikardija, bradipneja (Cushingov refleks)
skozi veliki foramen in povzrocijo o koma
kompresijo medule in vratnega « dihalna odpoved
dela hrbtenjace
subfalcini - mozgansko tkivo se preko falksa e majhne, odzivne zenice
cinqulatni pomakne na nasprotno stran « glavobol

kontralateralna paraliza spodnjih udov
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DIAGNOSTICIRANJE

Pri bolniku s sumom na povisan IKT nas lahko ze
anamnesticni podatki in natancen klini¢ni pregled usmerijo
v ugotavljanje vzroka (npr. morebitna poskodba, povisana
telesna temperatura, prisotnost VP drenaze). Ob klinicnem
pregledu izmerimo tudi vitalne funkcije. Hipertenzija in
bradikardija (Cushingov refleks) lahko kazeta na grozeco
herniacijo. Pri nevroloSkem pregledu smo posebej pozorni
na oceno stopnje zavesti z Glasgowsko lestvico kome
(GKS) ter na zenice in zenicne reakcije, Zaris¢ne nevroloske
znake in polozaj telesa (decerebracijski, dekortikacijski.
Pri otrocih do 2. leta starosti za oceno stopnje zavesti
uporabljamo prilagojeno pediatricno Glasgowsko lestvico
kome (pGKS) (1,2,5,8).

PoviSan IKT pri simptomatskih otrocih najpogosteje
potrdimo s slikovnim diagnosticiranjem. Za potrditev
akutno povisanega IKT je preiskava izbire racunalniska
tomografija (CT) glave brez kontrasta. CT glave je v
primerjavi z magnetnoresonancnim slikanjem (MRI) glave
bolj dostopna in hitrejsa preiskava in vecinoma ne zahteva
sedacije. Spremembe, ki govorijo v prid povisanega IKT,
so premik sredis¢ne linije, zabrisani bazilarne cisterne
in sulkusi ter ozki ventrikli in izguba diferenciacije med
belo in sivo mozganovino. Vedeti moramo, da ima lahko
priblizno Cetrtina bolnikov kljub z invazivnho metodo
dokazanim povisanim IKT izvid CT preiskave v referencnih
okvirih. Poleg potrditve povisanega IKT lahko s CT glave
ugotovimo tudi vzrok povisanja IKT, npr. mozganski edem,
masno lezijo, krvavitev ali hidrocefalus. Pri simptomatskih
bolnikih znormalnim izvidom CT glave in velikim tveganjem
poviSanega IKT priporocamo neposredno merjenje IKT in
ponovitev slikovnega diagnosticiranja ¢ez 12-24 ur. Ce
se pri bolniku Kklini¢no stanje nenadno poslabsa, slikovno
diagnosticiranje ponovimo prej. Za invazivno merjenje
IKT se v klini¢ni praksi najpogosteje odlocamo pri bolnikih
s hudo poskodbo glave (1,3,5,8). MRI glave je sicer bol]
obcutljiva metoda za oceno povisanega IKT kot CT glave,
a je v nujnih situacijah slabse dostopna, traja dlje, bolniki
pa veCinoma potrebujejo sedacijo. MRI glave je dobra
alternativa CT glave pri otroku brez motenj zavesti in
nevroloskih izpadov s sumom na kroni¢no povisan IKT. V
primerjavi s CT glave je MRI glave bolj obcCutljiva metoda
za oceno stanj, ki povzrocajo mozganski edem, saj lahko z
njo razlikujemo med posameznimi oblikami mozganskega
edema. Ob sumu nNa mozganski absces in trombozo
venskih sinusov so Na mestu kontrastne preiskave (5).

Pri bolnikih s sumom na povisan IKT se v Kklinicni praksi
pogosto odlocamo za pregled ocesnega ozadja. Nastanek

papiledema zahteva (Cas, zato fundoskopija ni zanesljiva
metoda za oceno akutnega povisanja IKT (npr. ob akutni

krvavitvi), saj je lahko izvid normalen. Ce pri bolniku
ob pregledu ocesnega ozadja ugotovimo edem papile
vidnega Zzivca, gre za zanesljiv znak povisanega IKT. Za
oceno povisanega IKT ponekod uporabljajo tudi optic¢no
koherentno tomografijo (angl OCT) in ultrazvok za
merjenje premera ovojnice vidnega zivca (5).

Ce je za postavitev diagnoze potrebna lumbalna punkcija,
jo odlozimo do opravljenega slikovnega diagnosticiranja.
Ob lumbalni punkciji lahko pri bolnikih s povisanim IKT
pride do mozganske herniacije in nenadnega poslabsanja
klinicnega stanja. Lumbalne punkcije prav tako ne
izvajamo pri bolnikih z zaris¢nimi nevroloskimi izpadi ne
glede na izvid CT glave. Pri bolniku s sumom na okuzbo
osrednjega zivCevja z lumbalno punkcijo ne smemo
odlasati z zaCetkom protimikrobnega zdravljenja (5).
Lumbalna punkcija je pomembna pri diagnozi idiopatska
intrakranialna hipertenzija (IIH), saj lahko z manometrom
izmerimo odpiralni tlak in pridobimo vzorec likvorja za
osnovne preiskave likvorja, ki so pri lIH v referencnih
okvirih (7).

Za etioloSko opredelitev poviSanega IKT opravimo Se
osnovne krvne preiskave, tj. hemogram z diferencialno
krvno  sliko, elektrolite, vnetne kazalnike, plinsko
analizo kapilarne ali arterijske krvi, ledviCne retente,
transaminaze, glukozo, amonijak in laktat. Dolo¢imo krvno
skupino in koagulogram. Ob sumu na okuzbo osrednjega
ZivCevja odvzamemo Se kri za mikrobioloske preiskave
(npr. hemokultura, urinokultura). Ce je lumbalna punkcija
varna, opravimo tudi osnovne citoloSke, biokemicne in
mikrobioloske preiskave likvorja. Pri sumu na zastrupitev
dolocimo Se vrednosti etanola v krvi in serumsko
osmolarnost ter opravimo presejalni test urina na droge.
Primladostnicah izvedemo 3e nosecnostni test. Ce sumimo
na presnovno encefalopatijo, raziskave dodatno razsirimo
v smeri presnovnih bolezni (3,5).

ZDRAVLJENJE

Zdravljenje otrok s povisanim IKT je odvisno od
klinicne prizadetosti in vkljuCuje primarno stabilizacijo
s prepreCevanjem sekundarnih  poskodb, usmerjeno
zdravljenje poviSanega IKT in zdravljenje osnovnega
vzroka. Bolniki z motnjo zavesti in znaki ukleScenja
potrebujejo  takojSnje agresivno zdravljenje Ze pred
slikovnim  diagnosticiranjem, medtem ko zdravijenje
neprizadetih bolnikov ni tako intenzivno (1,3).

Pri bolnikih z dokazanim mozganskim tumorjem, ki niso
prizadeti in nimajo motenj zavesti, zachemo zdravljenje
z deksametazonom, ki zmanjsa vazogeni edem (2,3).
Sledita onkoloSko in nevrokirursko zdravljenje. Zdravljenje

31



MARIBOR, 22. IN 23. APRIL 2022

MARIBOX, MARIBOR

z deksametazonom priporo¢amo tudi po dolgotrajnem
epilepticnem statusu.

Brezsimptomne bolnike z idiopatsko znotrajlobanjsko
hipertenzijo, normalnim vidom in blagim papiledemom
zdravimo konzervativno. Svetujemo glede zdravega
nacina zivljenja in izqube telesne teze ter jih redno
oftalmolosko  sledimo.  Zdravljenje z zdravili je
namenjeno bolnikom z izgubo vida, zmernim do hudim
papiledemom in vztrajajocimi glavoboli. Najpogosteje
uporabljamo acetazolamid, topiramat in kortikosteroide.
Ob neuspesSnosti zdravil pride v poStev tudi kirursko
zdravljenje (7).

Priotroku s sumom na okuzbo osrednjega zivéevja moramo
zgodaj priceti s protimikrobnim zdravljenjem. Obicajno se
odlo¢imo za empiri¢no zdravljenje s Sirokospektralnim
antibiotikom (npr. cefotaksimom ali ceftriaksonom) in
aciklovirjem (3,9).

Otroci z ugotovljeno disfunkcijo ventrikuloperitonealne
(VP) drenaze potrebujejo ponoven nevrokirurski poseg
in zamenjavo VP drenaze. Otroci z akutno hipertenzivno
krizo potrebujejo poleg osnovnih ukrepov tudi zdravljenje
z antihipertenzijskimi zdravili, pri ¢emer krvnega tlaka ne
smemo znizevati prehitro. Otroke s hudo poSkodbo glave
zdravimo po protokolu za hudo poskodbo glave (3).

Pri prizadetih bolnikih najprej zacnemo s primarno
stabilizacijobolnikain stopenjskim zdravljenjem povisanega
IKT. Redno moramo spremljati osnovne Zivljenjske funkcije
in nevroloSko stanje. Zlasti smo pozorni na morebitne
znake ukleSCenja mozganskeqa tkiva. Zdravljenje taksnega
bolnika naj poteka v enoti za intenzivno terapijo. Vsi bolniki
z oceno pGKS/GKS < 8 potrebujejo oskrbo dihalne poti
z endotrahealno intubacijo in umetnim predihavanjem
ter vzdrzevanje ustrezne cirkulacije. Pomembno je
preprecevanje stanj (npr. hipoksemije, hipotenzije), ki bi
privedla do sekundarne poskodbe mozganov. Indikacije
za endotrahealno intubacijo in umetno predihavanje
so poleg pGKS/GKS < 8 Se dihalna stiska, nezmoznost
vzdrzevanja proste dihalne poti ter znaki neustrezne
ventilacije in oksigenacije. Posluzujemo se hitrosekvencne
intubacije (angl. rapid sequence RSI) z uporabo zdravil,
ki ne povecujejo IKT. Za sedacijo, analgezijo in misicno
relaksacijo uporabljamo npr. midazolam, fentanil in
rokuronij (1,9).

Po endotrahealni intubaciji pricnemo z umetnim
predihavanjem in vzdrzujemo normoksemijo (spO, 92-
99 %) in normokapnijo (PCO, 4-4,5 kPa). Bolniki morajo
biti med predihavanjem ustrezno sedirani, analgezirani
in po potrebi tudi relaksirani, saj lahko neujemanje z
ventilatorjem povzro¢a dodaten porast IKT. Preprecevati

moramo hipotenzijo, ki je najpomembnejsi vzrok
sekundarnih ishemicnih poskodb. Za doseganje primerne
mozganske prekrvitve (CPP 40-50 mmHg pri otrocih v
starosti 0-5 let, CPP 50-60 mmHqg pri otrocih v starosti
6-17 let) moramo vzdrzevati ustrezen srednji arterijski
tlak. Hipotenzijo zdravimo s tekocinami, krvnimi derivati
in po potrebi tudi z vazoaktivho podporo z dopaminom ali
noradrenalinom. Za tekocinsko zdravljenje uporabljamo
kristaloide (fizioloSko raztopino, tj. 0,9 % NaCl), koloidov pa
se izogibamo. Bolniki potrebujejo tudi trajni urinski kateter
za skrbno beleZenje diurez (1,3).

Po zaCetni stabilizaciji bolnika nadaljujemo z osnovnimi
ukrepi in zaCetnim zdravljenjem povisanega IKT, ki so
enaki ne glede na vzrok povisanega IKT. Glede na trenutne
smernice zdravimo vrednosti IKT nad 20 mmHg, ki
pri bolniku, ki ni vznemirjen, vztrajajo ve¢ kot 5 minut
(1). Vztrajsjoce vrednosti IKT nad 40 mmHg ogroZajo
zivljenje. Vedeti moramo, da lahko npr. bolecina, kaselj in
aspiracija dihal povzrocajo prehodno povisanje IKT, ki ne
zahteva zdravljenja, Ce se vrednosti v 5 minutah vrnejo na
normalne. Ce bolnik nima sonde za spremljanje IKT, a ima
simptome in znake poviSanega IKT, sklepamo, da je IKT
viSji od 20 mmHg in bolnik potrebuje zdravljenje (1).

Osnovni ukrepi pri povisanem IKT vkljuCujejo dvig vzglavja
za 30 stopinj in polozaj glave v srediscni liniji, kar omogoca
ustrezno vensko drenazo. Bolniki morajo biti ustrezno
sedirani in analgezirani, po potrebi tudi relaksirani.
Vzdrzujemo normotermijo, normoglikemijo, normokapnijo
in primerno oksigenacijo. Konvulzije, ki mocno povecajo
presnovne potrebe mozganov in povzrocCijo dodaten
porast IKT, zdravimo po protokolu. Pri bolnikih s
povecanim tveganjem konvulzij (npr. huda poSkodba
glave, Zaris¢ni simptomi, okuzbe osrednjega zivCevja
- meningitis, encefalitis) razmislimo o profilakticnem
zdravljenju z antikonvulzivi, npr. fenitoinom. Dnevni vnos
tekoc¢in omejimo na 2/3, za vzdrzevalne tekocine pa
uporabljiamo 0,9 % NaCl. Pri otrocih, lazjih od 10 kg, ki
so bolj nagnjeni k hipoglikemiji, uporabljamo kombinacijo
0.9 % NaCl in 5% glukoze. Hipotoni¢nim raztopinam se
izogibamo. Za preprecevanje stresne razjede naj bolniki
prejemajo zasCito z inhibitorjem protonske ¢rpalke.
Vrednosti hemoglobina vzdrzujemo na ravni priblizno 100
g/l, s3j s tem omogoc¢amo dobro oksiformno kapaciteto
krvi. Pri tveganih bolnikih je smiselna vstavitev senzorja za
merjenje IKT. Ce je IKT kljub osnovnim ukrepom povidan
ali so prisotni znaki herniacije, pricnemo zdravljenje z
hiperosmolarnimi zdravili (20 % manitol, 3% NaCl. S
hiperosmolarnimi  zdravili povzro¢imo premik proste
vode iz mozganskega tkiva in s tem znizanje IKT (1,2).
Ce vrednosti IKT vztrajajo (zlasti tvegani so bolniki s

32



XXXI. SRECANJE PEDIATROV

hudo poskodbo glave), pride v postev tudi bolj agresivno
zdravljenje s hiperventilacijo, barbituratno komo,
inducirano hipotermijo in dekompresivno kraniektomijo.
Ce je razlog povidanega IKT kirurski (npr. moZganska
krvavitev), je nujen kirurski poseg (1,3,8,9).

ZAKLJUCEK

S povisanim znotrajlobanjskim tlakom se lahko kazejo
Stevilna bolezenska stanja, od benignih do Zivljenje
ogrozajocin. Ceprav je klinicna slika zelo pestra in se z
otrokovo starostjo spreminja, je kljucnega pomena, da
¢im prej postavimo klini¢ni sum, opravimo usmerjene
diagnostiCne preiskave in  prichemo z ustreznim
zdravljenjem. Pozno postavljena diagnoza in zakasnjeno
zdravljenje lahko privedeta do nepopravljivih poSkodb
mozganov ali povzrocita celo smrt.
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OBRAVNAVA OHLAPNEGA NOVOROJENCKA V PORODNISNICI

TREATMENT OF THE FLOPPY NEWBORN IN THE MATERNITY HOSPITAL

Milena Treiber, Tanja Cibiz
Oddelek za perinatologijo - Neonatologija, Klinika za ginekologijo in perinatologijo, Univerzitetni klini¢ni center Maribor

1ZVLECEK

Neonatalna hipotonija o0z ohlapnost novorojencka
je diagnosti¢ni izziv za neonatologe in tudi za ostale
pediatre. Lahko se kaZe v okviru sistemskin bolezni ali
nevroloskih motenj, ki so posledica bolezni centralnega
in/ali perifernega Zivénega sistema. Upostevanje zbranih
anamnesticnihin klini¢nih podatkov, vkljucno z nevroloSkim
pregledom, ter usmerjeno nacrtovanje preiskav s ¢im
manj invazivnimi postopki sta kljucni za hitro postavitev
diagnoze. Neonatalna hipotonija zahteva multidisciplinarni
pristop. Napredek v genetskih preiskavah omogoca, da
bolezen zgodaj prepoznamo N uresniCimo usmerjeno
genetsko zdravljenje, kar izboljSa napoved izida nekaterih
redkih bolezni, ki se kazejo z ohlapnostjo novorojencka. V
prispevku predstavljamo stopenjski pristop k obravnavi
novorojencka z generalizirano hipotonijo.

Klju€ne besede: ohlapen novorojencek, hipotonija,
strukturirana obravnava.

ABSTRACT

Hypotonia in a newborn presents a diagnostic challenge
for neonatologists and other paediatricians. Neonatal
hypotonia may indicate an underlying systemic illness or
neurological disorder, which can be caused by diseases
of the central and/or peripheral nervous systems. A
systematic collection of family, pregnancy, perinatal and
birth data is helpful for the diagnostic workup. Accurate
clinical examination, including neurological assessment, is
needed to address the differential diagnosis and to avoid
needless or invasive diagnostic tests. Multidisciplinary
assessment and prognostic implications of these disorders
are required. Specific molecular and genetic testing should
be performed to confirm the diagnosis early, and specific
treatments are available for a few disorders. This article
presents a structured approach to the management of a
neonate with generalised hypotonia.

Key words: floppy neonate, hypotonia, structured
approach, management
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Za ohlapnega novorojenctka je znacilna ohlapnost ali
hipotonija, tj. zmanjSana misicna Napetost, ki se ji pogosto,
a ne nujno, pridruzi tudi zmanjsana misicna moc. Velja
pa obratno -novorojencki z zmanjSano MiSicno Mocjo so
vedno tudi ohlapni. Medtem ko je za hipotonijo znacilen
zmanjSan upor proti pasivnim gibom, se zmanjsana misicna
mocC kaze kot zmanjSanje ali odsotnost antigravitacijskih
gibov. Ohlapnost je relativho pogost nenormalen nevroloski
znak pri novorojencku, zlasti v prvih dneh po rojstvy,
a v primeru blage hipotonije obicgjno niti Ni oznacena
z odpustno diagnozo. Hipotonija je lahko posledica
disfunkcije centralnega ali perifernega zivénega sistema,
zivéno-misi¢neqga stika in miSic. Zaradi raznolike etiologije
je diferencialna diagnoza ohlapnega novorojencka zelo
Siroka. Veckrat je prisotna prehodna hipotonija, ki je lahko
posledica nekaterih bolezenskih stanj pri novorojencky,
kot so sistemske okuzbe, elektrolitske motnje in konvulzije,
ali zdravil, ki sta jih prejela mama ali novorojencek. Prav
tako moramo vedeti, da imajo nedonoSencki zmanjsan
misicni tonus in mMiSicno moc v primerjavi z donosenimi

novorojencki.
CENTRALNA PERIFERNA
HIPOTONIJA HIPOTONIJA
ANAMNEZA ANAMNEZA
IUGR polioligohidramnij
] konvulzije reducirani fetalni gibi
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globalna hipotonija e
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antigravitacijski gibi prisotni
zivahni kitni refleksi
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lahko disfunkcija OZS slabsi ali odsotni kitni refleksi
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Slika 1: Diagnosti¢ni pristop in algoritem obravnave neo-
natalne hipotonije.

V  prispevku analiziramo stopenjsko diagnosticiranje
neonatalne hipotonije in razpravljamo o diferencialnem
diagnosticiranju hipotonije v novorojenckovem obdobju, Ki
se zacne Ze v porodnisnici.

ANAMNESTICNI PODATKI

V' prvi vrsti so za diagnosti¢ni proces pomembni
natancna druzinska anamneza, podatki 0 nosecnosti
ter predrojstveni in obrojstveni podatki. Podatek o
pozitivni druzinski anamnezi glede nevroloske ali ziveno-
miSicne bolezni pomaga etiolosko opredeliti neonatalno
hipotonijo v kar 509% primerov (1,2). Pomemben
dejavnik tveganja so krvno sorodstvo in starost starsev,
nepojasnjene smrti otrok in spontani splavi. Usmerjena
prenatalna in perinatalna anamneza vkljuCuje podatke
o plodovem gibanju, koli¢ini plodovnice (polihidramnij
ali  oligohidramnij), materinih  boleznih  (sladkorna
bolezen, epilepsija, miastenija) ali okuzbah, uporabi
zdravil (npr. magnezijev sulfat) in morebitnih teratogenih
dejavnikih (npr. alkohol), nenormalni prezentaciji ploda,
porodni travmi, oceni po Apgarjevi ter tudi o potrebi
po dihalni podpori po rojstvu, tezavah pri poziranju
in hranjenju ter neonatalnih konvulzijah. Intrauterini
zastoj rasti ploda z oligohidramnijem med drugim lahko
kaze na kromosomsko/genetski sindrom. Prav tako je
pomemben podatek o ¢asu pojava simptomov in njihovem
napredovanju. Ohlapni  novorojencki, ki potrebujejo
umetno predihavanje takoj po rojstvu, imajo obicajno ob
ohlapnosti tudi hudo stopnjo zmanjSane misicne Moci,
zato moramo pomisliti tudi na zivéno-misicno bolezen. Pri
neonatalni hipotoniji po krajsem obdobju normalnosti (12
do 24 ur) in brez patologije nosenosti ali poroda moramo
izkljuCiti prirojene presnovne motnje (1,3).

KLINICNI IN NEVROLOSKI PREGLED

73 nadaljnji diagnosti¢ni postopek sta kljucna klinicni
pregled in nevroloSka ocena. Prisotnost organomeaqalije,
dismorfnih  znakov, nepravilnosti  spolovil,  koznih
sprememb, kontraktur in skeletnih nepravilnosti nakazujejo
na genetske sindrome. Hipotonija je lahko tudi posledica
hiperlaksnih vezi zaradi vezivnotkivnih bolezni (Marfanov
sindrom in Ehlers-Danlosov sindrom) (4).

Klinicna diagnoza hipotonije je lahko tezavna in temelji
na treh znacilnostih: (1) bizarni in neobicajni porazdelitvi
miSicnega tonusa, (2) zmanjSanem uporu proti pasiviim
gibom in (3) prekomerni gibljivosti sklepov. Drugi znaki za
oceno hipotonije so: (a) zaostajanje glave pri posedanju
(ocena aksialnega tonusa misic vratu in hrbta, ramenskega
obroca in rok; do neke mere s tem testiramo tudi miSicno
mod), (b) visenje v vertikalni vesi (novorojencek s hipotonijo
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zdrsne v ramenih), (c) visenje v ventralni vesi v obliki
inverzne ¢rke U (kot lutka iz cunj) in (d) »fenomen 3ala«
(normalno lahko potegnemo komolec pri donoSenem

novorojencku le do sredine prsnice, pri hipotoniji pa preko
srednje linije) (1,5,6).

Vecina novorojenckov s hipotonijo lezi v znacilnem »zabjem
polozaju« z abdukcijo in zunanjo rotacijo spodnjih udov in
ekstenzijo zgornjih udov.

Z nevroloskim pregledom ugotavljamo, ali je hipotoniji
pridruzena tudi zmanjsana misicna moc, ki se kaze z
odsotnostjo ali minimalno prisotnostjo antigravitacijskih
gibov. Drugi znaki Sibkosti misic so Sibek jok, brezizrazna
obrazna mimika, slabotna sesanje in poziranje ter
paradoksno dihanje (paraliza medrebrnih misic z intaktno
diafragmo). Za opredelitev vzroka neonatalne hipotonije
sta pomembna tudi razporeditev in Napredovanje misicne
Sibkosti. Normalen obseq glave nakazuje periferni vzrok
hipotonije (5).

Koristne informacije lahko dobimo tudi s klinicnim
pregledom starSev (npr. mame ob SumMu Na Prirojeno
miotonicno distrofijo ali pri materah novorojenckov z
neonatalno miastenijo).

Pri opredelitvi neonatalne hipotonije moramo dolociti
anatomsko raven patologije ter razlikovati med centralno
hipotonijo, ki je posledica prizadetosti osrednjega zivcnega
sistema, in periferno hipotonijo, ki je posledica disfunkcije
v spodnjem motoricnem nevronu. V 66-88 % je vzrok
hipotonije centralni (2,7). Najpogostejsi vzroki centralne
hipotonije pri novorojencku so hipoksi¢no-ishemicna
encefalopatija in druge encefalopatije ter mozganski
infarkti in krvavitve. Centralna hipotonija je lahko povezana
tudi s sistemskimi boleznimi (sepsa, srcne napake,
prirojene presnovne motnje in nevro-metabolne bolezni)
ali posledica kromosomskih nepravilnosti in razlicnih
sindromov. Vzroki periferne hipotonije so bolezni celic
sprednjih rogov hrbtenjace (npr. spinalna misicna atrofija),
bolezni zivcev (nevropatije) ter bolezni zivéno-misSicnega
stika (npr. neonatalna miastenija) in mMisic (mMiopatije).
Pri nekaterin boleznih opazamo kombinirane znake
hipotonije, tj. centralne in periferne (npr. kongenitalna
misicna distrofija, kongenitalna miotonicna distrofija,
mitohondrijske motnje) (1).

A. Kliniéni znaki centralne hipotonije. Obsegajo
generalizirano hipotonijo, motnje zavesti, konvulzije,
motnje dihanja in motnje hranjenja. MiSicna moc je
relativno ohranjena. Znacilna je ohlapnost aksialnih
misic in misic trupa, manj hipotone so misice udov.
Tetivni refleksi so normalni ali bolj Zivahni, vse do
klonusa, brez vidnih miSi¢nih fascikulacij. Prsti na

rokah so stisnjeni v pest s palmarno addukcijo palca,
v vertikalni suspenziji so spodnji udi iztegnjeni in
prekrizani. Spontana motorika je borna, antigravitacijski
gibi in posturalni refleksi pa so ohranjeni. Mikrocefalija
je lahko prisotna ze ob rojstvu. Spremenjen je tudi jok,
ki je visokofrekventen ali neobicajen.

B. Klinicni znaki periferne hipotonije. Obsegajo
generalizirano hipotonijo brez motenj zavesti. Misicna
mocC je znacilno zmanjsana, antigravitacijski gibi pa
so odsotni. Tetivni refleksi so zmanjsani ali odsotni,
pogoste so deformacije udov (artrogripoza). Opazimo
lahko fascikulacije jezika. Novorojencki z motnjo ziveno-
miSicnega stika kazejo prizadetost zunajocesnih misic.
Spontana motorika je odsotna, posturalni refleksi so
zmanjSani ali odsotni. Obseq glave je ohranjen, jok pa
Sibkejsi.

C. Diferencialni kliniéni znaki:

e spinalna misicna atrofija: generalizirana  Sibkost
z ohranjeno diafragmo in obraznimi misicami,
fascikulacije jezika, lahko kontrakture, odsotnost kitnih
refleksov;

e Pompejeva bolezen: generalizirana Sibkost  z
ohranjeno diafragmo in obraznimi misicami, povecan
jezik, kardiomegalija;

e prirojena  miopatija: bulbarnih in

okulomotornih misic;

prizadetost

» neonatalna miastenija: prizadetost obraznihin dihalnih
miSic, slabo sesanje, Sibek jok;

» periferna nevropatija: prizadetost bolj distalnih
miSicnih skupin udov, kontrakture, zmanjsani kitni
refleksi;

 prirojena misicna distrofija: strukturne spremembe
mozganov in oci, kontrakture.

DIAGNOSTICNE PREISKAVE

Nadaljnje diagnosti¢ne postopke usmerjajo anamnesticni
in klinicni podatki, saj je neonatalna hipotonija lahko
posledica prizadetosti katerega koli dela zivinega sistema,
Zivéno-misi¢neqa stika ali misic.

ZaCetne laboratorijske preiskave so usmerjene v
izkljuCevanje sistemskih bolezni, ki se lahko kazejo z
ohlapnostjo novorojencka (krvna slika, kazalniki vnetja,
krvni sladkor, elektroliti, jetrni encimi, amonijak, kislinsko-
bazi¢no stanje).

Odvzeti moramo kuznine, s katerimi izkljucimo morebitno
septicno dogajanje (hemokultura, urinokultura, likvor),
in kri za prirojene okuzbe (TORCH), Ceprav presejanje
za toksoplazmozo opravimo Ze pri nosecnici. Ob sumu
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na zlorabo nevrotropnih snovi je indicirana toksikoloska
analiza urina.

Ob sumu na zivéno-misicno motnjo moramo doloditi
vrednost misicnega encima kreatin fosfokinaza (CPK) v
krvi. Pri tem upoStevamo, da so vrednosti CPK v prvem
tednu po rojstvu povisane ze po normalnem vaginalnem
porodu, po otezeni ekstrakciji pri carskem rezu, vakuumski
ekstrakciji ali po obrojstveni acidozi. Nasprotno pa so pri
vecini prirojenih miopatij vrednosti CPK v mejah normale.
Vztrajno povisane vrednosti CPK so znacilne za misicno
distrofijo, medtem ko so pri boleznih sprednjih rogov
hrbtenjace obicajno normalne ali le blago povisane (8).

Ob sumu na presnovno mMotnjo preiskave usmerimo v
iskanje prirojenih presnovnih napak.

Genetske preiskave opravimo ob prisotnosti dismorfnih
znakov, za analizo kromosomskin nepravilnosti (npr.
trisomija 21) ali motenj genetskega imprintinga (npr.
Prader-Willijev sindrom, Angelmanov sindrom). Prav tako
obstajajo genetski testi za potrditev spinalne miSicne
atrofije (SMA) in miotoni¢ne distrofije ter drugi specificni
molekularni testi s tehnologijo sekvenciranja nove
generacije, s katerimi odkrivamo prirojene bolezni, ki se
kazejo tudi z neonatalno hipotonijo (9,10).

Slikovne preiskave mozganov (UZ, MRI, CT) so smiselne
pri novorojenckin s centralno hipotonijo ter za odkrivanje
prirojenih presnovnih napak in mitohondrijskin bolezni.
Pokazejo lahko strukturne nepravilnosti, defekte migracije
nevronov in spremembe bele mozganovine. Z usmerjeno
UZ preiskavo misic lahko odkrijemo prizadetost misic in
motori¢nih nevronov. UZ preiskava srca je indicirana pri
sumu na Pompejevo bolezen.

Elektromiografija (EMG) je smiselna pri sumu na
prizadetost spodnjega motoricnega nevrona (SMA, bolezni
zivéno-misi¢nega stika), @ ima v neonatalnem obdobju
zaradi otezenega tolmacenja izvidov omejeno veljavnost.
Hitrost prevajanja po Zivcih je znacilno znizana pri prirojenih
perifernih nevropatijah. Meritve hitrosti prevajanja in
EMG pomagajo pri diagnosticiranju dednih motoricnih
in senzoricnih nevropatij ter tudi pri razlikovanju bolezni
aksonov od demielinizacijskih stanj (11).

Biopsijo misic in Zivcev pri diagnosticiranju ohlapnega
novorojencka zaradi invazivnosti postopka in vse bolj
dostopnih genetskih preiskav opravljamo redko. MiSi¢na
biopsija z imunohistokemijskim barvanjem in elektronskim
mikroskopiranjem je metoda izbire za razlikovanje med
miopatijami in MiSi¢nimi distrofijami.

OBRAVNAVA OHLAPNEGA
NOVOROJENCKA V PORODNISNICI

Hipotonija ali ohlapnost je pomemben simptom, ki se
lahko kaze Ze ob rojstvu ali se razvije v prvih dneh Zivljenja.
Zgodnje diagnosticiranje in cimprejsnja ugotovitev vzroka
pomagata pri obravnavi ohlapnega novorojencka ze v
porodnisnici in hkrati pojasnita napoved izida bolezni, kar
je nadvse pomembno za pravilne informacije starsem.
Kompleksnost obravnave terja multidisciplinarni pristop
in tesno sodelovanje z drugimi specialnostmi, kot so
pediatricni nevrologi, klinicni genetiki, rentgenologi in
drugi, zato obravnavo obi¢ajno nadaljujemo Na terciarni
ravni Pediatricne klinike v Mariboru, veckrat je tudi
potrebna premestitev otroka skupaj z mamo na KO za
neonatologijo Pediatricne klinike v Ljubljani. Algoritem
obravnave ohlapnega novorojencka prikazujemo na Sliki
1(1,12,13).

Zdravljenje je vzro¢nospecifitno, e je le mozno (npr.
okuzbe, presnovne motnje, neonatalna miastenija).
V novejsSem ¢asu je Ze Na voljo usmerjeno gensko
zdravljenje nekaterih redkih bolezni, kot je SMA (14), zato
tudi v Sloveniji pripravljamo Siritev presejalnega testiranja
novorojenckov na odkrivanje SMA. V vecini primerov je
zdravljenje novorojentka z znaki Zivéno-misicne bolezni
najprej podporno. Velik del ohlapnih novorojenckov
potrebuje pomoc¢ pri dihanju in hranjenju. V primeru
potrebe po invazivhem mehanskem predihavanju jih
premestimo v ustrezno intenzivho neonatalno enoto. Z
rednim izvajanjem intenzivne respiratorne fizioterapije
se preprecCuje dihalna poslab3anja, z nevrofizioterapijo
pa nastanek kontraktur. Skrbeti moramo za zadosten
energijski vnos hranil. Novorojencki s hipotonijo pogosto
niso sposobni normalnega hranjenja preko ust, zato
so hranjeni po hranilni zelodcni cevki, redkeje preko
gastrostome.

Huda oblika ziv¢no-miSicne prizadetosti novorojencka
ima neugodno napoved izida. Pri obravnavi ohlapnega
novorojencka je pomembno sodelovanje starSev in nic
manj zavedanje eti¢nih dilem pri odloCanju o otrokovem
zdravljenju.
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ZAKLJUCEK

Diferencialnodiagnostic¢ne mozZnosti ohlapnosti
novorojencka so Stevilne in raznolike, zato se obravnava
zacne Ze v porodnisnici. Z natancno anamnezo ter klini¢nim
in nevroloskim pregledom lahko v vecini primerov
etiolosko opredelimo diagnozo neonatalna hipotonija.
Potreben je multidisciplinarni pristop k obravnavi, sgj se je
z napredkom preiskav, zlasti genetskih preiskav v zadnjem
desetletju, ponudila moznost zgodnejSe prepoznave
bolezni in usmerjenega genetskega zdravljenja tudi
nekaterih redkih bolezni, ki se kazejo s hipotonijo Ze v
novorojenckovem obdobju.
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RAZVOJNE NEPRAVILNOSTI LOBANJSKIH KOSTI

DEVELOPMENTAL DEFORMITIES OF THE SKULL

Janez Ravnik, TomaZ Smigoc
Oddelek za nevrokirurgijo, Univerzitetni klini¢ni center Maribor

1ZVLECEK
Vecina razvojnin  nepravilnosti  lobanjskih  kosti  so

prezgodnja zrasCenja lobanjskih sutur, ki jih imenujemo
kraniosinostoze. Do zraScenja pride Ze v maternici, z rastjo
lobanje pa deformacija napreduje. Pri vecini kraniosinostoz
je zrasCena ena sutura (enostavne kraniosinostoze), do
zrascenja veC sutur (kompleksne kraniosinostoze) pride
redko, Se bolj redke pa so sindromske kraniosinostoze, Ki
S0 povezane z drugimi deformacijami lobanje in okostja.
Pri enostavnih kraniosinostozah se lobanja povecuje v
smeri odprtih sutur. NajpogostejSa je skafocefalija oz
dolihocefalija, pri kateri pride do prezgodnjega zrascanja
sagitalne suture. Deformacije lobanje so razlicno izrazene.
Deformacija je lahko moteCa samo zaradi videza, lahko
pa je prisoten povisan znotrajlobanjski tlak, ki povzroca
motnje v razvoju mozganov. Estetsko in funkcionalno
motece kraniosinostoze zdravimo kirursko, obic¢ajno v prvih
mesecih po rojstvu. Uporabljamo razlicne kirurske tehnike,
od enostavnih z izrezom zaprte suture do kompleksnih z
obseznim preoblikovanjem lobanje.

Klju¢ne besede: lobanja, kraniosinostoza, vrste,
zdravljenje, operacija.

ABSTRACT

The majority of developmental deformities of the skull are
caused by premature fusion of the calvarial sutures, which
is termed craniosynostosis. The fusion occurs prenatally,
but the deformity progresses after birth with skull growth.
In the majority of cases of craniosynostosis, only one suture
is fused (simple craniosynostosis). Rarely, multiple sutures
are fused (complex craniosynostosis) but even rarer are
syndromic craniosynostoses with multiple calvarial and
skeletal abnormalities. In simple craniosynostosis, the
skull grows in the direction of the open sutures. The most
frequent is scaphocephaly or dolichocephaly, where the
sagittal suture is prematurely fused. The skull deformities
have different degrees of expression. The deformity can
be troublesome only because of its appearance, but it
can also be accompanied by signs of raised intracranial
pressure and subsequent abnormal brain development.
Aesthetically and functionally relevant craniosynostoses
are treated surgically, usually in the first months of life.
There are various surgical techniques, from simple, with
the removal of the prematurely fused suture, to complex,
with extensive skull remodelling.

Key words: skull, craniosynostosis, types, treatment,
surgery
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Med razvojem lobanje pride do razlicnih nepravilnosti v
razvoju kosti. Nekatere so zgolj posledica predhodnega
nastanka drugih nepravilnosti (Npr. stanjSana kost pri
arahnoidni cisti), pri drugih gre za nepravilen razvoj
kostnine. Nekatere nepravilnosti se kazejo z dolocenimi
simptomi in znaki, v¢asih pa ne povzroc¢ajo nikakrsnin
simptomov. Nekatere so bolj estetsko motece, druge manj.

KRANIOSINOSTOZE

Vecina nepravilnosti, pri katerih je moten razvoj lobanjskih
kosti, so kraniosinostoze. Gre za prezgodnjo zaporo
in zakostenevanje lobanjskin Sivov (sutur), kar vodi do
nepravilnih oblik lobanje. Moteno je lahko zakostenevanje
posameznih sutur (enostavne kraniosinostoze) ali pa
gre za moteno zakostenevanje vec sutur (kompleksne
kraniosinostoze), kar je lahko povezano tudi z motenim
razvojem drugih lobanjskih in telesnih struktur in vodi v
nastanek tipicnih skeletnih anomalij — sindromov (1).

KLINICNA SLIKA

V vecini so kraniosinostoze enostavne nesindromske (1,2).
Do prehitrega zaras¢anja sutur pride ze v maternici. Po
rojstvu se volumen mozganov hitro povecuje in je po
Sestin mesecih dvakrat vecji, eno leto po rojstvu pa kar
stirikrat. S hitro rastjo mozganov se povecuje tudi volumen
lobanje, kar omogocajo odprte suture. Ce je sutura zaprta,
se lobanja preoblikuje z rastjo, ki jo podpirajo preostale
odprte suture. Na ta nacin nastaneje tipicne oblike lobanje
pri posameznih enostavnih kraniosinostozah (Slika 1) (1).

» normalna rast
» zavrtarast

. /' . -
/’ 4 3 ‘s
4 ’
~ S —

el normocefalija

-
skafocefalija / 1 \
~

trigonocefalija

/’9 /
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{

-

anteriorna plagicefalija posteriorna plagicefalija

brahicefalija

Slika 1: Razdelitev enostavnih kraniosinostoz glede na
zaporo suture in posledicno preoblikovanje lobanje.

Pri kraniosinostozah gre lahko za prezgodnje zapiranje
sprednje ali zadnje mecave, kostno izboklino na mestu
prezgodaj zarasle suture in upoasnjeno rast lobanje (2).
Dolgo jeveljalo, da je mozganski razvoj pri kraniosinostozah

normalen, kar je v vecini primerov res. Pri precejSnem
delezu kraniosinostoz je znotrajlobanjski tlak zvisan, kar
dolgoroc¢no lahko vodi v mozgansko okvaro (3).

VRSTE KRANIOSINOSTOZ
Nesindromske kraniosinostoze

 Skafocefalija (dolihocefalija). Gre za najpogostejso
kraniosinostozo in predstavlja 80 % vseh kraniosinostoz
(2). Zaradi prezgodnjega zarasCanja sagitalne suture
dobi glava tipi¢no podolgovato in ozko obliko, saj lobanja
raste v anteroposteriorni smeri in ne v laterolateralni. Ce
je prezgodaj zrascen le del suture, je deformacija manj
izrazita. Nad zrasceno suturo je v srednji liniji pogosto
prisoten tipen kostni greben (7). Pri tej kraniosinostozi
je znotrajlobanjski tlak pogosto povisan (v 40 %) (3),
znacilna pa je tudi izbocenost obeh frontalnih in tudi
okcipitalnih kosti (2,4).

prezgodnje

Trigonocefalija. Gre za zarascanje
metopicne suture, ki je prisotna v srednji liniji med
obema frontalnima kostema. Frontalni del lobanje dobi
znacilno trikotno obliko, razdalja med orbitama pa je
zmanj3ana (1,2).

Plagiocefalija. ~Pomeni  prezgodnje  zaraSCanje
koronalne suture (anteriorna plagiocefalija) ali lamboidne
suture (posteriorna plagiocefalija) (1). Koronalna
kraniosinostoza je prisotna tudi pri Crouzonovem
sindromu (prisotne tudi anomalije drugih obraznih
kosti) in Apertovem sindromu (prisotna tudi sindaktilija)
(2). Pri enostavni anteriorni plagiocefaliji je celo na
prizadeti strani vboceno ali ravno, na zdravi strani pa
bolj izboceno. Na prizadeti strani je zvisan supraorbitalni
lok, lahko pa je prisotna tudi rotacija orbite navzven
(posledicno lahko ambliopija). Kasneje pride do deviacije
nosu proti zdravi strani (1,2). Posteriorno plagiocefalijo
obi¢ajno zamenjamo s pozicijsko izravnavo okcipitalne
kosti (t. i. zalezana lobanja), ki obiCajno nastane, ker
otrok vec ¢asa lezi samo na eni strani glave (2). Lobanja
je na prizadeti strani izravnana, Nna nasprotni strani pa
nekoliko bolj izboCena. Pri posteriorni plagiocefaliji
pride v bolj izrazenih primerih do izbocenja Cela na
ipsilateralni strani. Ipsilateralno uho je pomaknjeno
navzpred in navzdol, pride pa lahko tudi do vbocenja Cela
na kontralateralni strani (1,2).

 Brahicefalija. Pomeni prezgodnje zaras¢anje obeh
koronalnih sutur. Lobanja je kratka v anteroposteriorni
smeri in tudi obseg lobanje je pogosto zmanjsan.
Znotrajlobanjski tlak je obicajno zvisan (1,2).

Kompleksne in sindromske kraniosinostoze

Pri oksicefaliji pride do prezgodnjega zrascanja vecine
kraniosinostoz. Glava dobi koni¢asto obliko, znotrajlobanjski
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tlak pa je zvisan. Opisujejo veC kot 50 razlicnih
kraniosinostotskih sindromov. Vsi so redki. Pridruzene so
anomalije ostalega skeleta. Vecina sindromov se deduje
avtosomno dominantno (4,8).

DIAGNOSTICIRANJE

Sum na kraniosinostozo obicajno postavimo s klinicnim
pregledom. Lobanja je obicajno spremenjene oblike,
izrazenost deformacije pa v prvih mesecih po rojstvu
napreduje. Vcasih ni povsem jasno, ali gre za prirojeno
deformacijo lobanje ali ne. To je zlasti pogosto pri manj
izrazenih deformacijah in pri otrocih s t. i. zalezano lobanjo.

Obicajni  rentgenski posnetki lobanje in ultrazvocna
preiskava lobanje so slabo obcutljivi, a lahko v nekaterih
primerih pokaZejo zaprte (ali odprte) lobanjske suture (5).

Zlati standard za potrditev kraniosinostoze je bila dolgo
racunalniska tomografija (CT) lobanje (1). Potrebna je
tridimenzionalna rekonstrukcija slik (Slika 2). Na CT
glave jasno vidimo, ali je dolocen lobanjski Siv zarascen
in v kolikSni meri, saj ni nujno, da je zarascen v celotnem
poteku. Za nacrtovanje ustreznega kirurskega zdravljenja
pri kompleksnih kraniosinostozah je nujna CT preiskava
glave (5).

Slika 2: CT glave in tridimenzionalna rekonstrukcija pri
decku s skafoceflijo. Vidne so dodatne deformacije z vdrto
desno frontalno kostjo in posamezne osteoliticne spre-
membe v kosti.

Vzadnjemcasu pridiagnosticiranjukraniosinostoznamesto
CT bolj pogosto uporabljamo magnetnoresonantno
preiskavo (MRI) lobanje (Slika 3) (5). Njena prednost
je odsotnost rentgenskega sevanja, @ moramo otroka
uspavati v splosni anesteziji. MRI lahko pokaze tudi
druge razvojen nepravilnosti, npr. nepravilnosti razvoja

MOoZganov.

Slika 3. MRI glave (aksialni prikaz) pri decku s trigonoce-
falijo.

ZDRAVLJENJE

Pri. manj izrazenih kraniosinostozah brez izrazite
spremenjenosti  lobanje in odsotnostjo  povisanega
znotrajlobanjskeqa tlaka in drugih funkcionalnih tezav (npr.
dvajni vid pri spremenjenem polozaju orbite) je zdravljenje
obicajno nekirursko (1,2). Nekirursko je tudi zdravljenje
pri okcipitalni pozicijski izravnanosti lobanje (t. i. zalezani
lobanji), pri kateri je obic¢ajno dovolj, da starsi poskrbijo,
da otrok veC Casa lezi na neprizadeti strani lobanje. Pri
blago izrazenih kraniosinostozah lahko zadostujejo zgolj
redni kontrolni pregledi, saj lobanja s ¢asom pogosto dobi
bolj normalno obliko. Ena od moznosti je tudi namestitev
ustrezne Celade, ki z nastavljanjem pritiska na dolocene
dele lobanje pocasi spreminja njeno obliko (1).

Pri izraziti spremenjenosti lobanje s pomembnim
kozmeticnim in/ali  funkcionalnim  primanjkljajem  je
indicirano  kirursko zdravljenje (2). Nacin kirurskega
zdravljenja je odvisen od tipa kraniosinostoze in ¢asa, ko
ga opravimo. Pri skafocefaliji je najbolje, Ce kirurski poseq
opravimo zgodaj, tj. pri starosti priblizno tri mesece (7).
Najbolj obicajen nacin je enostaven izrez sagitalne suture
v Sirino vsaj tri centimetre. Zaradi porocil o nezadostnosti
takega posega se v zadnijh letih posluzujejo modifikacij
kirurSke tehnike. Ena od bolj pogostih je Renierjeva
H-kraniektomija, pri kateri dodatno opravijo tudi precne
izreze lobanje (Slika 4) (6). Pri bolj izrazeni skafocefaliji
obi¢ajno opravijo tudi preoblikovanje frontalne kosti,
s Cimer zmanjSamo izbocenost lobanje. Pri nekaterih
kraniosinostozah  (metopicni, anteriorni  plagoicefaliji)
moramo preoblikovati tudi orbito in supraorbitalni lok
(2,9). Operacije, ki jih opravimo kasneje, so obicajno bolj
ekstenzivne in zahtevajo vec preoblikovanja kosti in timsko
sodelovanje razlicnih kirurskih specialnosti. VV prvih mesecih
uporabljajo tudi endoskopske tehnike, s katerimi odstranimo
zrasceno suturo, a so rezultati pogosto manj ugodni (10,11).
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Slika 4. Intraoperativna slika po kon¢ani operaciji skafo-
cefalije in vdrte frontalne kosti pri bolniku (CT na Sliki 2)
z Renierjevo H-operacijo z izrezom sagitalne suture in
dodatnimi precnimi rezi.

SPREMEMBE LOBANJE PRI DRUGIH
PRIROJENIH MOTNJAH

Spremembe lobanje lahko spremljajo tudi druge prirojene
nenormalnosti. Praviloma se lobanja prilagodi obstojeci
razvojni nepravilnosti. V sklopu teh sprememb na kratko
opisujemo pogostejSe arahnoidne ciste in redkejse
encefalokele.

ARAHNOIDNE CISTE

Gre za prirojene znotrajlobanjske ciste, ki se najpogosteje
nahajajo v srednji lobanjski kotanji. Okolni Mozgani imajo
manjsi volumen, praviloma pa pride tudi do preoblikovanja
na cisto lezeCe kosti. Ta je obitajno stanjsana, lahko tudi
izbocena (2). Vecina cist je brezsimptomnih in zahtevajo
zgolj spremljanje (12), veCje simptomatske ciste pa
zdravimo z razlicnimi kirurskimi tehnikami (izrez ciste,
fenestracija ciste, drenaza ciste) (13).

ENCEFALOKELE

Gre za herniacijo samo mozganske ovojnice (meningokela)
ali za herniacijo mozganske ovojnice N Mozganovine
(encefalokela) skozi defekt v kosti. Lahko so prisotne na
lobanjskem svodu ali nastanejo skozi defekt na lobanjski
bazi (2). V slednjem primeru jih obi¢ajno zaznamo kasneje.
Na lobanjskem svodu so obicajno prisotne v srednji liniji
v okcipitalni kosti. Pokriva jih plast koZe in podkozja.
Vecinoma jih zdravimo s kirursko odstranitvijo (14).
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OBRAVNAVA OTROKA Z BOLECINO V HRBTU

EVALUATION OF BACK PAIN IN A CHILD

Lana Blaznik
Klinika za pediatrijo, Univerzitetni klini¢ni center Maribor

1ZVLECEK

Razsirjenost (prevalenca) boleCine v hrbtu je pri otrocih
priblizno 25 %. Velik delez bolecin v hrbtu je nespecificnin
in ne zahteva poglobljene diagnosticne obravnave. Ker
je nabor diferencialnih diagnoz zelo Sirok, moramo pri
prvem stiku z otrokom pridobiti podatke, ki omogocajo,
da na nadaljnjo obravnavo napotimo le tiste otroke, ki
jo resnicno potrebujejo. Pri tem si lahko pomagamo z
diagnosticnim algoritmom. Pozorni smo Na opozorilne
simptome, ki imajo visoko pozitivho napovedno vrednost
za patoloski vzrok bolecine.

Klju¢ne besede: bolecina v hrbtu, diagnosti¢ni
algoritem, opozorilni simptomi.

ABSTRACT

Back pain in children has a prevalence of around 25 %. A
large proportion of back pain is non-specific and does not
require further diagnostic evaluation. Since the differential
diagnosis is extensive, it is crucial to obtain important
information about the pain during the first contact with
the child, so that we only refer those children for further
treatment who really need it. A diagnostic algorithm can
be of assistance. We need to be alert to the warning signs
that have a high positive predictive value for pathological
back pain.

Key words: back pain, diagnostic algorithm,
warning signs
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BoleCina v hrbtu je pomemben zdravstveni problem
v odraslosti, saj jo vsaj enkrat v zivljenju dozivi vec kot
80 % ljudi (1). Vendar pojavnost hrbtne bolecine tudi v
otroStvu ni zanemarljiva. V razlicnih evropskih drzavah
razsirjenost (prevalenco) hrbtnih bole¢in v otroskem
obdobju ocenjujejo na priblizno 25 %, pojavnost pa na
16-22 %. Tezava je pogostejSa pri dekletih (2). Vecina
hkrati navaja omejitve pri vsakodnevnih dejavnostih, kot
so dvigovanje iz lezeCega v sedeci polozaj ter sklanjanje
in poseganje za predmeti na visini, le majhen odstotek
pa zaradi teZav poidCe zdravnisko pomoc (3). Ceprav je
pri samo 2,5 9% otrok, ki zaradi bolecCine v hrbtu poiscejo
pomoc v enotah nujne pomoci, v ozadju bolezensko stanje,
so med njimi tudi taksna, ki zahtevajo takojsnjo obravnavo
(4). Pomembno je, da z zgodnjo obravnavo preprecimo
kasnejse tezave, saj je bolecina v hrbtu pri posameznikih,
ki so za njo trpeli Ze v otroskem obdobju, v odraslosti lahko
za kar 4-krat bolj pogosta kot sicer (5).

ZAKAJ BOLI?

Stevilne teorije, povezane s funkcionalnimi vzroki bolecin v
hrbtu pri otrocih, so globoko zakoreninjene v druzbi, a so le
redke dokazali tudi empiricno. Nekatere ustanove, vkljucno
z NIJZ, svetujejo, naj otrok ne nosi Solske torbe, ki je tezja
0d 10 % njegove telesne teze (6,7), a vzrocne povezanosti
med tezo Solske torbe in vecjo pojavnostjo hrbtnih bolecin v
raziskavah niso potrdili (8,9). Tudi viSina otroka se niizkazala
za zanesljiv kazalnik bolecine. Bolj podprta je povezava
med obdobjem zelo hitre rasti (> 5 cm v 6 mesecih) in
nastopom hrbtne boleCine (10). Otroci s previsokim
indeksom telesne mase ne Navajajo pogostejSe bolecine v
hrbtu kot njihovi vrstniki. V danski raziskavi so potrdili, da
telesna teza narasca pogosteje kot posledica neaktivnosti
ob bolecini v hrbtu napram pogostosti bolec¢ine zaradi
prekomerne telesne teze (11-13). Sede¢ nacin Zivljenja,
ki je povezan s prisilno drzo zaradi dela z elektronskimi
napravami, je vse bolj pogost vzrok nebolezenske bolecine
v hrbtu (14). Nasprotno pa imajo otroci, ki so izpostavljeni
intenzivni telesni dejavnosti v okviru tekmovalnih Sportoy,
zaradi prisilnih polozajev telesa in pogostejsih poskodb,
veCje tveganje za dolgotrajne bolecine v hrbtu kot enako
stari otroci, ki se ne ukvarjajo s tekmovalnimi Sporti (2).
Psihosocialni dejavniki, kot so tezave v medvrstniskih
odnosih, simptomi depresije ter agresivno in hiperaktivho
vedenje, so pogosto mocnejsi napovedniki pojava bolecine
v hrbtu kot mehanski dejavniki (15,16).

VZROKI

Kljub celostni diagnosticni obravnavi velik delez otrok
(78 %) prejme diagnozo nespecificna hrbtna bolecina (17).
V Tabeli 1 prikazujemo razdelitev hrbtne bolecine glede
Na vzrok.

Tabela 1: Diferencialne diagnoze bolecine v hrbtu.

Diferencialne diagnoze

mehanski vzroki

spondiloliza in spondilolisteza

zdrs medvretencne ploscice

Scheuermannova kifoza

idiopatska skolioza

poskodba

okuzbe

osteomielitis

sakroileitis

discitis

spinalni absces

piomiozitis

virusna mialgija

asepticna vnetja

transverzni mielitis

artritis: ankilozirajoci spondilitis, psoriaticni, reaktivni,
juvenilni idiopatski artritis

kroni¢ni nebakterijski osteomielitis

novotvorbe

osteoid osteom

osteoblastom

primarni malignomi hrbtenice: Ewingov sarkom,
osteosarkom, osteohondrom, eozinofilni granulom
primarni malignomi hrbtenjace: nevroblastom,
ependimom, nevrofibrom

sekundarni malignomi: levkemija, limfom, zasevki
prenesena bolecina

pankreatitis

pielonefritis

nefrolitiaza

pljucnica

MEHANSKI VZROKI

NajpogostejSi  bolezenski vzrok bolecine v hrbtu je
spondiloliza, katere razsirjenost (prevalenca) v celotni
populaciji otrok znasa priblizno 4 % in pri kateri pride do
okvare dela vretenca pars interarticularis, najpogosteje v
podrocju lumbalne hrbtenice L3-L5. Obojestranska okvara
na ravni istega vretenca privede do zdrsa telesa vretenca
navzpred in do pritiska na spodnji segment, kar imenujemo
spondilolisteza. Spremembe [ahko nastanejo v sklopu
prirojenih anomalij hrbtenice, a so pogosteje posledica
dejavnosti, ki zahtevajo ponavljajoco se hiperekstenzijo
hrbtenice (18,19). Zdrs medvretencne ploscice je pri
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otrocih najpogosteje povezan z neposredno poSkodbo
(do 609%) in ne z degenerativnimi spremembami kot
pri odraslin. V ve¢jem delezu kot odrasli imajo otroci
pozitiven Lasequeov test, kar povezujejo z vecjo tenzijo
zivéne korenine. Bolecina se Siri po ipsilateralni nogi in se
s fleksijo hrbtenice ter ob Valsalvovem manevru stopnjuje.
NevroloSki izpadi so redki (20). Pri najstnikih lahko
bolecino, ki je bolj intenzivha ob koncu dneva, povzroCi
Scheuermannova kifoza torakalne hrbtenice, ki je v
Casu rasti napredujoca, toga in je ni mogoce izravnati s
hiperekstenzijo trupa, po cemer se razlikuje od kifoze, ki
je povezana z nepravilno telesno drzo (21). Idiopatska
skolioza je |ateralna ukrivljenost hrbtenice za vsaj 10 %, ki
se pojavi pri 1-3 % najstnikov in pri Stevilnih ne povzroca
simptomov. Bolecine lahko povzroca velik kot ukrivijenosti,
3 moramo pri nesorazmerno mMocni bolecCini najprej
izkljuciti ostale vzroke (22).

NOVOTVORBE

Vecina tumorjev aksialnega skeleta v otrostvu je benignih.
Najpogostejsa sta osteoid osteom in osteoblastom, ki
v veCini zajameta zadajSnje dele vretenc in povzrocata
boleco skoliozo. Znacilna no¢na bolecina po zdravljenju z
nesteroidnimi antirevmatiki izzveni (23). Osteosarkom je
najpogostejSi primarni maligni kostni tumor v otroStvuy, ki
se v hrbtenici pojavlja v 5 %. Sledi mu Ewingov sarkom
z najveCjo pojavnostjo v drugem desetletju zivljenja pri
fantih. Slabo je omejen od zdrave kostnine ter lahko
vrasca v mehka tkiva in spinalni prostor. Zasevki lahko
izvirajo iz nevroblastoma, Ewingovega sarkoma, redkeje iz
rabdomiosarkoma, Wilmsovega tumorja, retinoblastoma
in drugih (24). Langerhansova histiocitoza zajame
predvsem vratno hrbtenico, bolecina pa je lahko prvi in
vCasih tudi edini simptom. Obc¢asno se ji pridruzita tudi
tortikolis in nepravilna drza telesa (25). Tudi levkemije se
ob diagnosticiranju in ob recidivu pogosto manifestirajo
na skeletu, zato otrok z ze znano levkemijo in Novonastalo
bolecino v hrbtu potrebuje prednostno obravnavo (26).

OKUZBE

Spondilodiscitis je okuzba medvretencne ploscice
in vretenc, ki najpogosteje prizadene otroke med 6.
mesecem in 5. letom starosti. Kaze se z bolec¢ino v hrbtu
in zavraCanjem hoje, stoje ali sedenja. Najpogostejsi
povzroCitelj je bakterija Staphylococcus aureus, ob
odlozenem zdravljenju pa se lahko v tretjini primerov
zaplete s spinalnim abscesom, ki zahteva kirursko
odstranitev (27). Isti povzrocitelj je tudi glavni vzrok
piomiozitisa, ki je sicer redka entiteta in Najpogosteje
nastane v misicah ileopsoas ter v obturatornih in glutealnin

miSicah (28). V sezoni virusnih bolezni, katerih povzrocitelji

imajo tropizem za misicno tkivo, je do 4 % hrbtnih bolecin,
ki jih obravnavamo v enotah nujne pomoci, posledica
virusne mialgije (29). Bakterijski sakroileitis je zelo redko
stanje, saj predstavljala zgolj 1-2 9 vseh okuzb sklepov pri
otrocih in ga najpogosteje diagnosticiramo v najstniskem
obdobju. Pri dojenckih ga pogosto spregledamo in je v
diferencialnem naboru moznih vzrokov, ¢e so gibi pri
manipulaciji boleci (30).

ASEPTICNA VNETJA

Transverzni mielitis je redko zariS¢no asepticno
vnetje hrbtenjacCe, ki se pogosteje kaze z motoricnimi in
avtonomnimi nevroloSkimi izpadi, prisotne pa so lahko
tudi bolecina in parestezije (31). Kroni¢ni ponavljajoci
se veczaris¢ni osteomielitis, ki ga pogosto sprva
zdravimo kot bakterijski osteomielitis in pri katerem
gre za avtoimunsko patogenezo, v priblizno 29 %
prizadene hrbtenico ter pomeni tveganje za posedanje
telesa vretenca (32). Bolecina v hrbtu lahko nakazuje na
razlicne oblike spondiloartritisov. Ti se pojavijo v sklopu
reaktivhega vnetja in psoriaze ter kot podtip juvenilnega
idiopatskeqga artritisa, kroni¢nih vnetnih crevesnih bolezni
in ankilozirajoCega spondilitisa. V navedenih primerih
bolecina ni akutna in se le redko pojavlja izolirano, zato
moramo aktivno iskati prizadetost drugih organov, kot so
koZa, oCi in prebavila (33).

OPOZORILNI ZNAKI IN SIMPTOMI

Ker je skoraj 80 9% hrbtnih bolecin nespecificnih in ne
zahtevajo nadaljnje diagnosticne obravnave, je nujno, da ob
osnovnem pregledu odkrijemo tiste bolnike, ki potrebujejo
dodatno diagnosticiranje. V Tabeli 2 povzemamo opozorilne
znake in simptome. Nocna bolecina, prisotnost nevroloskin
izpadov in radikularna bolecina imajo skoraj 100-odstotno
pozitivho napovedno vrednost za bolezenski vzrok bolecine
v hrbtu (34). Noc¢na boleCina nakazuje na neoplasticno
ali vhnetno dogajanje, medtem ko so nevroloski izpadi in
radikularna bolecina znaki utesnitve hrbtenjace in spinalnih
zivcev. Na vnetni vzrok boleCine ali tumor opozarjajo
sistemski znaki in simptomi, kot so vrocina, oslabelost,
slabost in izguba telesne teze. Nenadno nastala bolecina
lahko nakazuje na zlom, spondilolizo ali zdrs medvretencne
ploscice (35). Organski vzrok bolecine je veliko bolj pogost
pri otrocih, mlgjsih od 4. leta, zato tudi starost otroka
opozarja na domnevno ogrozajoce stanje (36). Ceprav je
pojavnost tuberkuloze v Sloveniji nizka (4,1/100.000), velja
omeniti Pottovo bolezen, spinalno tuberkulozo, ki zajame
telesa vretenc s hrbtenjaco ali brez nje in jo je tezko
diagnosticirati, ¢e nanjo ne posumimo (37,38). Opozorilne
zanke in simptome navajamo v Tabeli 2.
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Tabela 2: Bolecine v hrbtu, ki zahtevajo prednostno
obravnavo.

Prednostna obravnava

nevroloski izpadi

starost < 4 leta

nocna bolecina

sistemski simptomi: vrocing, izquba telesne teze

anamneza maligne bolezni

akutna ali ponavljajoca se travma

bolecina, ki omejuje gibanje, je vztrajajoca ali se
intenzivira

jutranja okorelost

radikularna bolecina

stik s tuberkulozo

DIAGNOSTICIRANJE

ANAMNEZA

Seznaniti se moramo z otrokovimivsakdanjimidejavnostmi,
preteklimi  boleznimi, Sportno dejavnostjo, trajanjem
boleCine in njeno natancno umescenostjo, ¢asovnim
pojavljanjem, jakostjo, omejitvijo gibljivosti, z dejavniki, Ki
bolecino olajsajo, in pridruzenimi sistemskimi simptomi.
Aktivho izkjucimo nocno bolecino, povisano telesno
temperaturo, izqubo telesne teze, jutranjo okorelost in
nevroloSke izpade, vkljucno z motnjo delovanja sfinktrov
(19,39).

Klini¢ni pregled

Vsakpregledzajemainspekcijo, palpacijoinocenogibljivosti.
Ogledamo si otrokovo drzo, ocenimo krivine hrbtenice,
iS¢emo kozne spremembe, ki bi nakazovale okvare srednje
linije (porascenost, hemangiomi, madezi barve bele kave),
in primerjamo simetrijo udov (35). Nadaljujemo z natancno
umescenostjo boleCine ter njenim spreminjanjem med
fleksijo in ekstenzijo hrbtenice. Stopnjevanje bolecine ob
predklonu nakazuje prizadetost sprednjih struktur — teles
vretenc in medvretencnih diskov, medtem ko bolecina
ob ekstenziji kaze na prizadetost zadajsnjih struktur.
Opazujemo hojo, ocenimo zmoznost hoje po prstih in
petah ter nadaljujemo s celotnim nevroloskim pregledom.
Preverimo reflekse, miSicno moc in senzibiliteto, saj izquba
v predelu doloCenega dermatoma dolo¢a raven okvare
Zivenih poti (39). Ce otrok lahko sodeluje, si poragamo
tudi s specificnimi testi. BoleCina pri stanju Na eni Nogi
in hiperekstenzija hrbtenice sta znacilni za spondilolizo
ali spondilolistezo. Pozitiven Lasequev test (pasivni dvig
iztegnjene spodnjega uda na hrbtu lezeCega otroka)
kaze na ukleScenost zivcne korenine. Na prizadetost
sakroiliakalnega sklepa kaze pozitiven test FABER, pri
katerem izvedemo fleksijo, abdukcijo in zunanjo rotacijo

kolka, s Cimer sprozimo bolecino. Modificiran Schoberjev
test pokaze omejeno gibljivost lumbalne hrbtenice
(sprememba razdalje pri fleksiji je manj kot 5 cm), ki je
znacilna za ankilozirajoci spondilitis (19).

LABORATORIJSKE PREISKAVE

Ce sumimo na okuzbo, vnetno dogajanje ali novotvorbe,
odvzamemo kri za dolocitev hemograma z diferencialno
krvno sliko ter vrednost C-reaktivhega proteina in
sedimentacije. Ce nas rezultati usmerijo v najverjetnejgo
diagnozo - okuzbo, odvzamemo vzorce krvi za bakterijsko
kulturo. Pri novotvorbah pricakujemo povisane vrednosti
laktat dehidrogenaze in urata. Nadaljnje laboratorijske
preiskave usmerimo glede na nabor ugotovitev (19,35,39).

SLIKOVNE PREISKAVE

StarejSi algoritmi so pri obravnavi otroka z bolecino v
hrbtu priporocali rutinsko uporabo rentgenskega slikanja
(RTG) prizadetega obmocja. V kasnejSih raziskavah so
potrdili, da slikovne preiskave pri otroku s kratkotrajno
bolecino in brez anamneze akutne poskodbe in brez
opozorilnih znakov niso indicirane (39-41). Ceprav je
magnetnoresonancno  slikanje (MRI) metoda izbire za
prikaz mehkih tkiv, je pri otroku z opozorilnimi znaki Se
vedno preiskava prve izbire nativno RTG slikanje. RTG v
24 % pripelje do kon¢ne diagnoze. MRI je prva preiskava,
Ce med pregledom odkrijemo nevroloSke izpade. Prav tako
je smiselna, e z RTG ne postavimo diagnoze. Razen pri
akutni poSkodbi,racunalniska tomografija (CT) ni preiskava
izbire in jo opravimo le, ko je MRI kontraindicirano ali ni
izvedljivo (40,42). Pri sumu na novotvorbo ali vnetno
dogajanje je MRI nadgradnja RTG, saj je za postavitev
diagnoze visoko obcutljiva in specificna preiskava (40).

ALGORITEM

Algoritem za obravnavo bolecine v hrbtu je v oporo pri
vsakodnevnem klinicnem odlocanju. Nekateri starejsi
algoritmi so nekriti¢no priporocali celostno laboratorijsko
in slikovno diagnosticiranje pri vsakem otroku z bolecino
v hrbtu, a z vrednotenjem smotrnosti tovrstne obravnave
niso potrdili. Trenutne aktualne sheme obravnave dajejo
vecji pomen klini¢ni oceni otroka in omejujejo diagnosticne
postopke (34,43). Na Sliki 1 prikazujemo diagnosti¢ni
algoritem obravnave otroka z bolecino v hrbtu (44).
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Anamneza in kliniéni pregled

l

Normalen kliniéni pregled
Kratkotrajna boledina

i

QOdstopanja ob Klini¢cnem pregledu,
v anamnezi, opozorilni znaki ali

Brez anamneze poskodbe

:

MNespecificna holedina

:

Pocitek, nesteroidni
antirevmatiki, fizioterapija
Ponovna ocena ez 3 mesece

: :

dolgotrajna boledina

Izholjsanje Poslabsanje —s Rentgenogram (AP in L)

l Laboratorijske preiskave (KKS, CRP, SR}
Obravnava |
zakljucena L i

Pozitivni rezultati

Y
Specifitno
zdravljenje

AP anteroposteriorno, L lateraling, KES: kompletna
lrena slika, CRP: C-realtivii pratein, SR: sedimentadija,
IIR: magnetna resonanca, CT: racunalnizka tomografija

Slika 1: Algoritem obravnave otroka z bolecino v hrbtu (44).

ZAKLJUCEK

Bolecine v hrbtu tudi pri otrocih niso zanemarljiv problem.
Zaradi Sirokega nabora diagnosti¢nih moznosti smo pri
opredelitvi vzroka pogosto v dilemi. Kljub vedno vecji

Negativni rezultati

\

MR ali CT
Pozitivni MNegativni
rezultati rezultati
Simptomatsko
zdravljenje

dostopnosti slikovnih in laboratorijskin preiskav je zlati
standard in vodilo Kklinicna ocena. V C¢asu, ko bolnika
opazujemo, na podlagi razvoja klinicne slike in z izk|jucitvijo
opozorilnih znakov pogosto razresimo diagnosticno dilemo.
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OTROK Z ZAOSTANKOM NA NEVRORAZVOJEM PODROCJU

THE CHILD WITH A NEURODEVELOPMENTAL DISABILITY

Anja Troha Gergeli
Klini¢ni oddelek za otro3ko, mladostnisko in razvojno nevrologijo, Pediatri¢na klinika, Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana

1ZVLECEK

Po trenutnih ocenah je globalni razvojni zaostanek prisoten
pri 1-3 9% otrok, mlajSih od 5 let. V Sloveniji otroke s sumom
na mMotnje v razvoju Napotimo v razvojno ambulanto, kjer
na podlagi multidiscplinarne obravnave diagnozo ovrzemo
ali potrdimo ter natancno opredelimo vrsto ter stopnjo
razvojnega zaostanka. Z zgodnjo prepoznavo in obravnavo
lahko otroka z razvojnimi primanjkljaji ustrezno usmerimo
v podporne rehabilitacijske in  vzgojno-izobrazevalne
programe in tako ugodno vplivamo na nadaljnji
potek razvoja. V primeru nepojasnjenega globalnega
razvojnega zaostanka priporo¢amo nadaljnjo obravnavo
na sekundarni ali terciarni ravni, ki omogoca poglobljeno
diagnosticiranje. Zaradi izrazite etioloSke heterogenosti
razvojnega zaostanka je nabor preiskav zelo raznolik.
Bliskovit razvoj klinicne genetike je v zadnjem desetletju ali
dveh omogocil poglobljeno razumevanje nevrorazvojnin
motenj, metoda izbire pri ugotavljanju vzroka razvojnega
zaostanka pa so postale genetske preiskave. V primeru
specifitnega zdravljenja je bistvenega pomena etioloska
opredelitev, saj omogoCa tudi usmerjeno spremljanje
otroka in bolj jasno napoved izida, starSem pa nudimo
moznost genetskega svetovanja in preimplantacijskega
0z. prenatalnega diagnosticiranja.

Klju¢ne besede: globalni razvojni zaostanek,
definicija, etiologija, diagnosti¢na obravnava.

ABSTRACT

The prevalence of global developmental delay is estimated
at 1-3 % of children under five years of age. In Slovenis,
children with suspected developmental delay are referred
to developmental outpatient clinics. Multidisciplinary
healthcare workers refute or confirm the diagnosis and
precisely determine the severity and type of developmental
deficits. Early diagnosis is critical for further management
and inclusion in supportive rehabilitation and educational
programmes, thereby improving outcome. If the global
developmental delay is unexplained, further diagnostic
assessment is recommended at the secondary or tertiary
level. Due to the pronounced aetiological heterogeneity,
the proposed diagnostic algorithms are diverse.
Accessibility, applicability, and progressive diagnostic yield
of various genetic technologies has endorsed genetic
testing as a first-line investigation in children with global
developmental delay. Pinpointing the precise genetic cause
is important, as it allows for accurate genetic counselling,
prognostication, and tailored management.

Key words: global developmental delay, definition,
aetiology, diagnostic evaluation

51



MARIBOR, 22. IN 23. APRIL 2022

MARIBOX, MARIBOR

uvobD

O razvojnem zaostanku govorimo, ko otrok v primerjavi
S sovrstniki zaostaja v razvoju. Izraz uporabljamo v prvih
letih Zivljenja, najpogosteje v prvih treh letih, do najvec
petega leta starosti. Gre za predstopnjo specificne razvojne
motnje. Po bolj natancni, kvantitativno osnovani definiciji
je razvojni zaostanek pomembno odstopanje v razvoju za
veC kot -2 standardna odklona od povprecja za starost,
kar so dosezki pod priblizno drugo percentilo za starost
(1). Razvojne sposobnosti zdruzujemo v razlicna razvojna
podrocja, in sicer v motori¢no razvojno podrocje (groba
in fina motorika), govorno-jezikovno razvojno podrodje,
spoznavno podrocje (angl. cognition) ter prilagoditveno
in psihosocialno podroc¢je (2). V primeru pomembnega
razvojnega zaostanka na dveh ali ve¢ podrocjih govorimo o
globalnem razvojnem zaostanku. Razsirjenost globalnega
razvojnega zaostanka ocenjujejona 1-3 9% otrok, mlajsih od
pet let (3,4). Pri otrocih z globalnim razvojnim zaostankom
po petem letu starosti pogosto postavimo tudi diagnozo
intelektualne manjzmoznost. Posebej veliko napovedno
vrednost za kasnejSo intelektualno manjzmoznost ima
zaostanek na podrocju govora (5,6), medtem ko zaostanek
na podroc¢ju motorike povezujejo s cerebralno paralizo (1).

VZROKI RAZVOJNEGA ZAOSTANKA

Vzroki razvojnega zaostanka so zelo raznoliki in segajo v
prenatalno, perinatalno ali postnatalno obdobje (Tabela 1).
V ekonomsko razvitin drzavah so najpogostejsi prenatalni
vzroki, ki so predvsem genetski. Sledijo perinatalni vzroki
in zapleti, kot so asfiksija, encefalopatija nedonosenckoy,
malformacije osrednjega Zivénega sistema, izpostavljenost
teratogenim dejavnikom ter prenatalne okuzbe in
presnovne bolezni. Na zadnjem mestu so postnatalni
dejavniki, kot so okuzbe, poskodbe, izpostavljenost
toksinom in psihosocialno zanemarjanje (7). Verjetnost
etioloSke opredelitve razvojnega zaostanka je po
porocCanju razlicnih raziskav 10-81 %, velika variabilnost
podatkov pa je posledica razliche metodologije, Na primer
izbire preiskovancev, proucevanih diagnosticnih metod
in stopnje prizadetosti. Pri otrocih s hudim razvojnim
zaostankom ali hudo intelektualno manjzmoznostjo lahko
pojasnimo vzrok v kar 80 % primerov, medtem ko priblagih
odstopanjih samo v priblizno 25 % (5). Vse vec¢ podatkov
iz literature kaze, da je blago odstopanje v razvoju lahko
posledica razlicnin dejavnikov, ki se sestevajo (socialnih,
okoljskih, genetskih) (8).

Tabela 1: Vzroki razvojnega zaostanka glede na razvojno
obdobje.

Mozni vzroki

Prenatalni genetski
intrinzicni malformacije 0ZS
presnovne bolezni
Prenatalni teratogeni/toksini
ekstrinzi¢ni okihe
Perinatalni asfiksija
encefalopatija nedonosenosti
drugi neonatalni zapleti
Postanatalni neugodne psihosocialne okolis¢ine
okuzbe
poskodbe
toksini

Legenda: OZS - osrednji Ziveni sistem.

OBRAVNAVA OTROKA Z RAZVOJNIM
ZAOSTANKOM

Pri otroku s sumom Na razvojni zaostanek je pomembno, da
diagnozo najprej potrdimo ali ovrzemo ter nato natancno
opredelimo vrsto in stopnjo razvojnega zaostanka. Raven
razvoja ocenimo s standardiziranimi razvojno-nevroloskimi
preizkusi. Stopnjo razvojnega zaostanka Na posameznem
podroc¢ju dolocimo z izracunom razvojnega kolicnika (RK), ki
je razmerje med razvojno starostjo in kronolosko starostjo,
ki jo v primeru nedonosenosti korigiramo do dopolnjenih 24
mesecev starosti. Glede na stopnjo prizadetosti poznamo
blag razvojni zaostanek (RK 55-70), zmeren razvojni
zaostanek (RK 40-55), hud razvojni zaostanek (RK 25-40)
in globok razvojni zaostanek (RK < 25) (9). Blag razvojni
zaostanek na posameznem podrocju je lahko prehodnega
znacaja in ne napoveduje Nujno trajne razvojnonevroloske
prizadetosti, medtem ko je verjetnost kasneje
diagnosticirane intelektualne manjzmoznosti pri otroku z
zmernim ali hudim globalnim razvojnim zaostankom velika.

Zaradi izrazite etioloSke heterogenosti globalnega
razvojnega zaostanka sta raznolika tudi diagnosticna
obravnava in nabor preiskav, ki jih uporabliamo za
natancnejso etiolosko opredelitev. Priporocila in smernice
obravnave, objavljene v literaturi, so razlicne. Diagnosticni
algoritmi temeljijo v prvi vrsti na presejanju na bolezni, ki so
najpogosteje vzrok razvojnega zaostanka, ali na bolezni, za
katere obstaja tarcno ali specificno zdravljenje (2,8,10,11).
Pri klinicnih znacilnostih, ki nas usmerijo v specificno
bolezen, se lahko posluzimo ciljanih diagnosticnih preiskay,
uspesnost omenjenega pristopa pa je v veliki meri odvisna
od izkuSenosti preiskovalca.
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EtioloSka opredelitev razvojnega zaostanka je pomembna,
sgj lahko s pravocasno uvedbo specificnega zdravljenja ali
s podporno obravnavo in sledenjem ter preprecevanjem
zapletov izboljsamo napoved izida bolezni. Ce poznamo
diagnozo, starsem lazje napovemo potek bolezni ter jim
omogocimo genetsko svetovanje in morebitno prenatalno/
preimplantacijsko genetsko diagnosticiranje, s cimer se
izognemo nadaljnjim preiskavam, ki so obremenjujoce
tako za otroka kot za celotno druzino (8). Postavitev
dokoncne diagnoze dolgorocno obicajno prinese olajsanje,
sgj se starsi znebijo negotovosti in obCutkov krivde, ki so
prisotni zaradi nepoznavanja vzrokov otrokove bolezni.
Nenazadnje jim omogoci tudi vkljuCevanje v podporne
skupine in zdruzenja, kjer si lahko izmenjujejo izkuSnje s
starsi otrok, ki imajo enako ali podobno bolezen.

Kljub Stevilnim preiskavam vCasih vzroka globalnega
razvojnega zaostanka ne uspemo pojasniti. V teh primerih
priporo¢amo klinicno sledenje, saj se lahko klinicni znaki
stasoma bolj jasno izrazijo in nas usmerijo k doloceni
bolezni ali sindromskemu fenotipu. Prav tako je smiselna
in pogosto plodovita ponovna genetska analiza ali
ponovno tolmacenje rezultatov s pomocjo novih podatkov

in posodobljenih knjiznic enkrat na dve leti.

ANAMNEZA IN PREGLED

Natantna anamneza in pregled sta Se vedno osnova
pri obravnavi otrok z razvojnimi motnjami, na podlagi
katere lahko pojasnimo vzrok v 12,5-38,6 % primerov
(7). Opraviti moramo druzinsko, prenatalno in perinatalno
anamnezo, pri kateri smo posebej pozorni na morebitno
prisotnost  neugodnih  prenatalnih  dejavnikov, kot
SO izpostavljenost matere razlicnim  prepovedanim
snovem, alkoholu, toksinom, zdravilom ali okuzbam,
in kroni¢ne bolezni pri materi. Natancno povprasamo
o morebitnih ultrazvocno ugotovljenih  nenormalnosti
pri plodu ali o zapletih ob porodu, na katere kazejo
patoloski CTG, nizke ocene po Apgarjevi ali acidoza pri
pregledu popkovnicne krvi in zapleten poporodni potek.
Zanimajo nas obporodne mere, Na podlagi katerih lahko
sklepamo o morebitnih ekstrinzi¢nih dejavnikih tveganja,
kot je intrauterina zahiranost, ali intrinzi¢nih dejavnikin
tveganja, kot sta mikrocefalija in makrocefalija, ki bolj
kazeta na prirojen, genetski vzrok. Na podlagi natancne
druzinske anamneze lahko v primeru predhodnih splavov,
mrtvorojenosti, zaostanka v razvoju pri drugih druzinskin
Clanih, konsangvinosti, prirojenih anomalij itd. sklepamo o
nagnjenosti k genetskim vzrokom razvojnega zaostanka.
V razvojni anamnezi povprasamo o razvojnih mejnikin na
razli¢nih podrocjih razvoja, kdaj so starsi zaceli opazati, da
otrok zaostaja za sovrstniki, in 0 morebitnem regresu v
razvoju.

Pregled otroka z razvojno motnjo obsega somatski
in nevroloski del. V sploSnem statusu SmMo pozorni Na
telesno rast in krivulje rasti (obseg glave, telesna teza,
telesna viSina), morebitno vecorgansko prizadetost,
organomeaalijo, kozna znamenja in skeletne anomalije. V
nevroloSkorazvojnem statusu belezimo obliko in velikost
glave, morebitne dismorfne znake, Zaris¢ne nevroloske
znake, motnje misicnega tonusa, senzorne motnje, motnje
gibanja in hipermobilnost sklepov ter opravimo grobo
oceno razvoja na razlicnih podrodjinh, ki v veliki meri temelji
Na opazovanju otroka med zdravstveno obravnavo. Pritem
nam je v korist bogato okolje, ki je prilagojeno otrokovemu
razvoju, starosti in zanimanju. Zavedati se mMoramo
dejavnikov, ki neugodno vplivajo Na razvojno oceno, kot so
tuje okolje, zaspanost in akutna bolezen, zaradi katerih je
lahko nasa ocena nerealna.

OCENA SENZORNIH FUNKCIJ

Poleg celotnega nevroloskega pregleda je privseh otrocih z
globalnim razvojnim zaostankom v prvi vrsti smiselna tudi
ocena vidne in slusne funkcije s strani izbranih specialistov
(5,6). AvdioloSka obravnava je pomembna tudi pri otrocih z
izolirano govorno-jezikovno motnjo, saj je zapoznel razvoj
govora lahko posledica slabSe slusne funkcije, ki narekuje
nadaljnjo terapevtsko obravnavo.

GENETSKE PREISKAVE

Velik napredek na podrocju genetskega diagnosticiranja v
zadnjem desetletju je botroval precejsnjim spremembam
pri obravnavi otrok z razvojnim zaostankom. Molekularna
kariotipizacija (kromosomske mikromreze, komparativna
hibridizacija z uporabo mikromrez, a3CGH) je postala metoda
prve izbire pri obravnavi otrok z nepojasnjenim globalnim
razvojnim zaostankom, saj je Siroko dostopna in hitra
preiskava, ki doprinese k specificni diagnozi v 10-20 9% (12).
Omogoca analizo in odkrivanje morebitnin mikrodelecij/
mikroduplikacij v celotnem genomu posameznika naenkrat
z veliko vecjo locljivostjo kot pri klasicnem kariotipu.
Rutinska uporaba te preiskave je v zadnjih dveh desetletjin
privedla do prepoznave Stevilnih novih mikroduplikacijskin
in mikrodelecijskih sindromov, ki se lahko kazejo z variabilno
izrazenostjo in penetranco znotrgj iste druzine (3). S
preiskavo lahko zaznamo tudi razliCice v Stevilu kopij DNK
(angl. copy number variation, CNV) nejasnega pomena.
Nekatere CNV so patoloske, mnoge pa so benigne in del
interindividualne raznolikosti. Pri vsakem posamezniku je v
povprecju priblizno 30 benignih CNV (13).

V zadnjih treh letih je bilo objavljenih vec raziskav, v katerih
avtorji porocajo o precej boljsem diagnosti¢nem izplenu
(do 39 %) z analizo sekvenciranja naslednje generacije
(angl. next generation sequencing, NGS) celotnega

53



MARIBOR, 22. IN 23. APRIL 2022

MARIBOX, MARIBOR

eksoma (angl. whole exome sequencing, WES) v primerjavi
z molekularno kariotipizacijo (14,15)etiological evaluation
can be a diagnostic odyssey involving numerous genetic
tests, underscoring the need to develop a streamlined
algorithm maximizing molecular diagnostic yield for this
clinical indication. Our objective was to compare the
yield of exome sequencing (ES. Na podlagi omenjenih
rezultatov priporocajo WES kot preiskavo prve izbire pri
obravnavi otrok z nepojasnjenim globalnim razvojnim
zaostankom. Z WES lahko dolocimo nukleotidno zaporedje
vseh kodirajocih regij DNK-eksoma in ugotovimo razlicice
posameznih nukleotidov (angl. single nucleotide variants),
tj. substitucije oz. zamenjave enega nukleotida. Z WES
tako zaznamo znane in tudi Se neopisane sekvencne
spremembe (SNV) ter male insercije in delecije (16).

Ob ugotovljenih spremembah CNV ali SNV nejasnega
pomena pri obeh genetskih preiskavah (angl. variable
of unknown significance, VUS) je pri tolmacenju izvida
zelo pomembno sodelovanje z zdravnikom, ki je odredil
preiskavo. Obicajno je to klinicni genetik ali nevrolog.
V' primeru nejasnih rezultatov priporo¢amo ponovno
tolmacenje izvidov s strani klinicnega genetika na dve
leti, saj podatke o odkritih benignih ali patoloskin CNV in
SNV redno in pogosto dodajamo v prostodostopne baze
razlicnih klinicnih laboratorijev celega sveta. Verjetnost
opredelitve pomena VUS je tako postopno vecja.

Molekularna kariotipizacija in NGS nista zamenljivi
metodi, saj je zaznavanje vecdjih strukturnin sprememb
z NGS omejena, kar pomeni, da je uporaba obeh metod
najveckrat komplementarna (14)etiological evaluation can
be a diagnostic odyssey involving numerous genetic tests,
underscoring the need to develop a streamlined algorithm
maximizing molecular diagnostic vyield for this clinical
indication. Our objective was to compare the yield of exome
sequencing (ES. Glede na vecjo dostopnost, hitrost
analize, nizjo ceno in razmeroma dober diagnosticniizplen
pri nas Se vedno podpiramo molekularno kariotipizacijo
kot prvo genetsko metodo izbire pri otrocih z globalnim
razvojnim zaostankom. Preiskavo lahko indicira tudi
nevrolog ali pediater. Pri negativnem izvidu je smiselna
napotitev h klinicnem genetiku, ki se na podlagi klinicne
slike in izvidov opravljenih preiskav lahko odloci za dodatne
genetske preiskave.

PRESNOVNO PRESEJANJE

Do okvare osrednjega zivénega sistema (0ZS) lahko
privedejo tudi Stevilne vrojene bolezni presnove (VBP).
Lahko se pojavijo Ze v obdobju dojencka ali se izrazijo
kasneje in so posledica kopicenja toksic¢nih molekul in
pomanjkanja energijskih substratov ali presnovkov, ki so del

pomembnih znotrajceli¢nin procesov. Presnovne bolezni
so v vecini vecorganske, saj prizadenejo razlicne organske
sisteme. Prizadetost OZS se lahko kaZe z globalnim
razvojnim zaostankom, intelektualno mManjzmoznostjo,
cerebralno paralizo, epilepsijo, motnjo avtisticnega spektra
ter drugimi vedenjskimi in psihiatri¢nimi  motnjami.
Opisali so 117 VBP, ki se izrazijo predvsem z razvojnim
zaostankom ali intelektualno manjzmoznostjo in za katere
obstaja specificno zdravljenje, ki lahko ugodno vpliva na

nadaljnji potek bolezni (6). TreatablelD.org je spletna

stran (www. treatable-id.org), ki poleg opisov klinicnih
znacilnosti, diagnosti¢nih testov in moznosti zdravljenja
posameznih VBP obsega tudi predlagani algoritem
obravnave otrok z globalnim razvojnim zaostankom ali
intelektualno manjzmoznostjo. Stran redno posodabljajo
in dodajajo Nova spoznanja s tega podrocja. S predlagano
prvo izbiro preiskav, ki obsega odvzem krvi in urina na
dolocene presnovke, lahko prepoznamo 59 % vseh VBP,
za katere je trenutno na voljo specifitno zdravljenje. Glede

na zadnji predlagani algoritem lahko genetske preiskave,
kot je eksomsko sekvenciranje ali NGS panel na VBP,
enakovredno nadomestijo presnovno presejanje (Slika 1).

Otroci z nepojasnjenim razvajnim
zaostankom /
Intelektualno manjzmoZnostjo

1. red preiskav
Nespecifitno presnovno presejanje -
moinost identifikacije 69 VBP (59%)

Genetsko testiranje

KRI (n = 64 VBF]

|aktat, amonijak, folat, ghkorilacija transfering, baker,
ceruloplazmin, aminokisiing, homocistein,
a¢llkarnitinl, VLFCA

=

+— Eksomsko sekvencioniranje

[moinost identifikacije vseh
URIM {n = 35 VBF] 116 VBP)
kreatin, gvansdinoacetat, organske kisline,
ghkozarmanoglikan, ollgesaharidi

3
2. red preiskav
Usmerjene metabolne preiskave —

moinost identifikacije 24 VBP (21%)
LIKVOR (n = 19 VBFP)

nevrotransmiter i, amanokisline

Usmerjena molekularna analiza
na dolodene VBP

——

KRI -—
Hevrodegenarativnd skrining, oksi{stercl)
URIN

prirmding, purini

Slika 1: Predlagana shema presnovnih preiskav pri otrocih
z razvojnim zaostankom/intelektualno manjzmozZnostjo
(povzeto po www. treatable-id.org).

Osnovno presnovno presejanje, ki vkljuCuje dolocitev
laktata, amoniaka, acilkarnitinov, aminokislin v plazmi in
organskih kislin v urinu, ima majhen diagnosti¢ni izplen
in se giblje med 1 % in 5% (5). Kljub temu ga pogosto
vkljuCujemo v osnovne diagnosticne algoritme  pri
obravnavi otrok z globalnim razvojnim zaostankom, sgj
lahko ob dostopnem specifitnem zdravljenju izboljSamo
napoved izida bolezni(5,6,17).Rezultati nedavno objavljene
kanadske raziskave, v kateri so preucevali diagnosticni
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izplen presnovnega presejanja pri dojenckin, ki so bili
obravnavani zaradi hipotonije ali razvojnega zaostanka,
rutinskega presnovnega presejanja zunaj akutnega
poslab3anja ne podpirajo. S presnovnimi preiskavami so pri
omenjeni populaciji diagnosticirali VBP le pri otrocih, ki so
izkazovali akutno nastale nevroloSke nenormalnosti, kot so
encefalopatija, epilepti¢ni krci itd. med dekompenzacijo, v
obdobju presnovne krize. Pri otrocih, ki so bili obravnavani
ambulantno in so jim laboratorijski vzorec odvzeli v
stabilni fazi, so bili rezultati vecCinoma lazno negativni.
Kljub negativhemu izvidu presnovnega presejanja SO pri
11 % otrok diagnozo VBP naknadno potrdili z genetskim
diagnosticiranjem (NGS). Zakljucili so, da je verjetnost
potrditve VBP s presnovnim presejanjem zunaj presnovne
krize pri dojenckih s hipotonijo ali razvojnim zaostankom
iziemno majhna, skoraj nicelna (18).

V' Sloveniji je bil septembra 2018 uveden program
razsirjenega presejanja novorojenckov z tandemsko masno
spektrometrijo, ki omogoca hkratno merjenje Stevilnih
acilkarnitinov in aminokislin iz posusenega madeza
krvi ter s tem prepoznavo razlicnih aminoacidopatij,
organskih acidurij in motenj v presnovi mascobnih kislin.
ObstojeCemu programu presejanja prirojene hipotiroze
in fenilketonurije je bilo tako dodano 17 novih presnovnih
bolezni (19).

Ob vseh omenjenih argumentih je v naSem okolju
presnovno presejanje pri otrocih z razvojnim zaostankom
najverjetneje smiselno v primeru akutnega poslabsanja
nevroloSkega stanja, napredujoCega poteka bolezni ali
prisotnosti klini¢nih znakov, ki lahko nakazujejo specificno
presnovno bolezen.

Slikovno diagnosticiranje

Magnetnoresonancno  slikanje  (MRI)  glave razkrije
nespecificne spremembe znotrajmozganskih struktur v
priblizno 30 9%, k natanc¢ni etioloski opredelitvi bolezni
pa prispeva pri samo 0,2-2 % otrok z nepojasnjenim
globalnim razvojnim zaostankom (8). Izplen je vecji pri
otrocih z mikrocefalijo/makrocefalijo ali nevroloskimi
odstopanji, kot so zaris¢ni nevroloSki znaki, znaki
prizadetosti piramidne proge, esktrapiramidni znaki,
Zaris¢na ali na zdravila neodzivna epilepsija. V teh primerih
priporo¢amo tudi slikovno diagnosticiranje, in sicer MRI
glave, ki je bolj obCutljiva preiskava kot CT pri zaznavanju
klinicno pomembnih strukturnih sprememb oz. sprememb,
ki kazejo na motnjo mielinizacije ali nevronske migracije.
Zaradi potrebe po sedaciji in nizke specificnosti rutinska
uporaba MRI glave pri otrocih z razvojnim zaostankom ni
smotrna (5).

Elektroencefalografija

Na zdravila neodzivna epilepsija in doloceni epilepticni
sindromi, kot je Lanadau-Kleffnerjev sindrom, se lahko
kazejo tudi z razvojnim zaostankom ali regresom, hkrati
pa se pri Stevilnih VBP lahko pojavljajo tudi epilepticni
krci. Elektroencefalografska preiskava (EEG) je na mestu
pri klinicnem sumu na epilepti¢ne dogodke, pri regresu na
podrocju govora ali pri nevrodegenerativnih boleznih (20).

Obravnava otroka z razvojnim zaostankom na
primarni in sekundarni ravni

Obravnava otrok z  razvojnimi  motnjami  je
interdisciplinarna. Dobra zdravstvena organizacija na
podrocju pediatrije v Sloveniji omogoca hitro prepoznanje
otrok z razvojnimi primanjkljaji, saj redni preventivni
pregledi otrok, mlajsSih od 2 let, vkljuCujejo tudi razvojni
presejalni test Denver II. V primeru pomembnih odstopan;
otroka napotimo v razvojno ambulanto, kjer ga obravnava
razvojni pediater s posebnimi znanji s podroc¢ja razvojne
nevrologije. Z zgodnjo prepoznavo otrok z motnjami v
razvoju so delezni pravocCasne in ustrezne usmeritve v
podporne rehabilitacijske programe, s katerimi lahko
vplivamo na nadaljnji razvoj otrok. Razvojni tim poleg
razvojnega pediatra vkljuCuje tudi nevrofizioterapevta,
delovnega terapevta, klinicnega psihologa, ponekod tudi
logopeda in specialnega pedagoga. Potrebna je natancna
ocena razvoja s standardiziranimi razvojnopsinoloskimi
preizkusi, ki jih izvaja klinicni psiholog. Na osnovni
opredeljene stopnje zaostanka in podrocja primanjkljaja
je otrok delezen ustrezne usmeritve v program (re)
habilitacije in vrsto predSolskega vzgojno-izobrazevalnega
programa. Interdisciplinarni tim razvojne ambulante tesno
sodeluje z vzgojnimi, izobrazevalnimi in rehabilitacijskimi
ustanovami in se z njimi povezuje. Ce razvojni pediater na
podlagi anamneze in klinicnega pregleda ne uspe pojasniti
razvojnega zaostanka in Ce razvojni zaostanek vztraja, se
pogloblja ali zajema veC podrocij razvoja, priporocamo
nadaljnjo obravnavo na sekundarni ali terciarni ravni, Ki
nudi moznost poglobljene diagnosti¢ne obravnave s strani
avdiologa, okulista, otroskega nevrologa, genetika, fiziatra,
ortopeda itd.
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Globalni razvojni zaostanek je pri otrocih, mlgjsih od 5
let, pogosta diagnoza, s katero se sreca osebni pediater.
V zadnjem desetletju je predvsem na racun velikega
napredka v medicinski genetiki prislo do novih spoznanj
V razumevanju vzrokov prej nepojasnjenega razvojnega
zaostanka, ki so zelo raznoliki. Zmeren ali hud globalni
razvojni zaostanek lahko danes v vecini primerov etiolosko
opredelimo. Test prve izbire je molekularna kariotipizacija,
a jo bodo najverjetneje kmalu nadomestile druge genetske
metode, ki temeljijo na sekvenciranju nove generacije.
Kljub temu sta anamneza in klinicni pregled Se vedno
osnova dobre klinicne prakse, saj lahko vecino podatkov,
ki smo jih pridobili z dovrSenimi genetskimi metodami,
pravilno tolmacimo samo z natancno opredeljenimi
klinicnimi in fenotipskimi znacilnostmi bolnika.
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MOTNJE VEDENJA PRI OTROCIH IN MLADOSTNIKIH

CONDUCT DISORDERS IN CHILDREN AND ADOLESCENTS

Gasper Grobelsek
Sluzba za otro3ko in mladostnisko psihiatrijo, Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor

1ZVLECEK

Breme duSevnih motenj se nenehno povecuje, saj je po
podatkih prizadetih kar 20 % otrok in mladostnikov po
svetu. Motnje vedenja spadajo med najpogostejSe duSevne
motnje med mladimi z visoko stopnjo soobolevnosti
in kompleksno etiologijo. Po klasifikaciji MKB 10, ki jo
trenutno uporabljamo v Sloveniji, poznamo razli¢ne
duSevne motnje z izstopajoco vedenjsko problematiko.
Za motnje vedenja je znacilen vztrajajoc in ponavljajoc se
vzorec disocialnega, agresivnega ali uporniskega vedenja,
pri katerem so krsene osnovne pravice drugih, ali gre za
resne krsitve druzbenih pravil in norm. Zaradi narave
motnje je obravnava izrazito kompleksna in zahtevna,
napoved izida pa pogosto neugodna. Ceprav popolno
razumevanje motenj in njihovo ucinkovito zdravljenje
zahtevata nadaljnje raziskovanje, danes Ze poznamo
razlicna ucinkovita terapevtska prijemaliSCa in pristope,
ki lahko mocno izbolj$ajo kakovost Zivljenja oseb z motnjo
vedenja, njihovih bliznjih in drugih, s katerimi vstopajo v
odnose.

Kljuéne besede: motnja vedenja, opozicionalno-
kljubovalno vedenje, otroci in mladostniki

ABSTRACT

The burden of mental disorders is increasing worldwide
and data show that as many as 20 per cent of all children
and adolescents worldwide are affected. Conduct disorders
are among the most common mental disorders in young
people, with a high degree of comorbidity and a complex
aetiology. According to the classification currently in use
in our country (ICD 10), we can identify several mental
disorders in which behavioural problems are prominent.
Conduct disorders are characterised by a repetitive and
persistent pattern of dissocial, aggressive, or deviant
conduct in which either the basic rights of others or major
age-appropriate societal norms or rules are violated.
Treatment can be extremely complex and demanding
and the prognosis is often poor. Although many studies
will be needed to fully understand the conduct disorders
and effectively treat them, various effective therapeutic
approaches are already known today that can greatly
improve the quality of life of patients with conduct
disorders, their loved ones and others with whom they
enter into relationships.

Key words: conduct disorder, oppositional-defiant
disorder, children and adolescents
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Svetovna zdravstvena organizacija (SZ0) opredeljuje
zdravje kot stanje popolnega telesnega, duSevnega in
socialnega blagostanja in ne zgolj kot stanje odsotnosti
bolezni ali nemoci (1). Zdravja torej ne delimo na telesno
zdravje in na duSevno zdravje, ampak je le eno. DuSevno
zdravje je kot temeljni sestavni del zdravja bistveno za
posameznikovo dobro pocutje in ucinkovito delovanje v
druzbi.

Breme duSevnih motenj se nenehno povecuje. Prizadetih
je priblizno 20 % otrok in mladostnikov po vsem svetu.
Ceprav nekatere drzave duSevnim motnjam danes
namenjajo veC pozornosti kot v preteklosti, so bolniki
Se vedno pogosto zrtve diskriminacije in stigme (2).
Polovica primerov duSevnih motenj se zacne pred 14.
letom starosti, kar tri Cetrtine do srednjih dvajsetih let
(3). V porocilu The state of the world's children 2021, ki
ga je pripravila organizacija UNICEF, ugotavljajo, da je
razsirjenost (prevalenca) dusevnih motenj v Evropi med
mladostniki v starosti 10-19 let 16,3 %. To pomeni, da ima
danes duSevno motnjo kar 9 milijonov mladih (4).

Med vsemi duSevnimi motnjami pri otrocih in mladostnikin
so s 5-89% med najbolj razsirjenimi motnje vedenja.
Pogosto so  pridruzene hiperkineticnim — motnjam,
depresivni motnji in anksioznim motnjam. Pogosteje se
pojavljajo pri deckih. Opozicionalno-kljubovalno vedenje
je dvakrat pogostejse pri mlajsih deckih, s starostjo pa se
razlika Se poveCuje. Ocenjujejo, da je motnja vedenja pri
adolescentih 3- do 7-krat bolj pogosta pri fantih kot pri
dekletih (5).

Vsakréne vedenjske tezave Se ne pomenijo motnje vedenja.
V ambulanti otroskega in mladostniskega psihiatra se
pogosto izkaze, da gre za razvojno pogojene ali posamicne
izbruhe jeze, besa ali nasilja, ki nikakor ne dosegajo meril
73 postavitev diagnoze motnja vedenja. Za slednjo je
potreben vztrajajoC in ponavljajoC se vzorec vedenja, pri
katerem so krSene osnovne pravice drugih ali gre za resne
krsitve druzbenih pravil in norm. TakSno vedenje mora
vztrajati vsaj 6 mesecev, pri Cemer morajo biti prisotni vsa;
nekateri od to¢no dolocenih simptomov, odvisno od vrste
motnje vedenja (6)

V  prispevku podajamo pregled motenj vedenjs,
osvetljujemo nekatere etioloske dejavnike in orisujemo
prijemalis¢a za ucinkovito prepreCevanje in obvladovanje
hujSih vedenjskih tezav, ki imajo ob pogosto slabem

poznavanju njihovih znacilnosti, hkratnih pritiskin okolja in
vzbujanja odporov pri obravnavi slabso napoved izida.

RAZVRSTITEV MOTENJ VEDENJA

Pri opredelitvi motenj vedenja je med klasifikacijama MKB
10 in DSM 5 nekaj pomembnih razlik, Ceprav so simptomi
za postavitev diagnoze v obeh klasifikacijah prakti¢no enaki.
Zaradi vecje preglednosti se v prispevku glede simptomov
zgledujemo po obeh klasifikacijah, motnje vedenja pa
delimo po klasifikaciji MKB 10, ki jo uporabljamo pri nas.

V Klasifikaciji MKB 10 razberemo tudi nekaj duSevnih
motenj, pri katerih sicer izstopajo vedenjske tezave, a
niso edina entiteta. Tako je v poglavju FOO (hiperkineticne
motnje) opredeljena hiperkineticna motnja vedenja, pri
kateri so izpolnjena tako merila za hiperkineticno motnjo
in tudi merila za motnjo vedenja. V poglavju F92 (mesane
motnje vedenja in custvovanja) so opredeljene tri motnje,
ki vkljuCujejo tudi motnjo vedenja, in sicer i) depresivna
motnja vedenja, pri kateri je motnja vedenja pridruzena
eni od razpoloZzenjskih motenj; i) druge meSane motnje
vedenja in Custvovanja, ki so kombinacija motenj vedenja
Z vztrajajoCimi in izstopajocimi Custvenimi simptomi (npr.
anksioznostjo, obsesijami in kompulzijami, depersonalizacijo
ali derealizacijo, fobijami ali hipohondrijo) in mesana motnja
vedenja in ¢ustvovanja, neopredeljena (6).

LoCeno poglavie F91 je namenjeno mMotnjam vedenja
in vkljuCuje skupino motenj vedenja in opozicionalno-
kljubovalno vedenje. Motnje razdeli na:

« motnjo vedenja, omejeno Na druzinski okvir, pri kateri je
vedenje omejeno izklju¢no ali skoraj izklju¢no na dom ali
na odnose s posameznimi druzinskimi ¢lani, medtem ko
je zunaj druzinskega okolja vedenje ustrezno;

 nesocializicano motnjo vedenja, za katero je znacilna
slaba povezanost z vrstniki ali s socialnim okoljem v
celoti;

* socializirano motnjo vedenja, pri cemer imajo otroci in
mladostniki dobro razvite medosebne in medvrstniske
odnose, nesprejemljivo vedenje pa se pojavlja v dolocenih
okolis¢inah in pogosto zunaj njihove skupine;

 opozicionalno-kljubovalno vedenje, za katerega je
znacilno izstopajoce kljubovalno, neubogljivo in motece
vedenje, ki ne vkljuCuje hujsih disocialnih ali agresivnin
dejanj, ki bi krsila zakon ali pravice drugih;

e druge motnje vedenja in motnjo vedenja, neopredeljeno (6,7).

Smiselno je, da opredelimo zacetek nastanka motnje, ki je
lahko v otrostvu (pred 10. letom starosti), v adolescenci
(odsotnost vedenjskih tezav pred 10. letom starosti) ali
neznan. Glede na starost se namrec razlikujejo potek
motnje, Napoved izida motnje in terapevtski pristopi,
medtem ko v raziskavah govorijo tudi v prid razlicni
etiologiji (6,7,8).
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SIMPTOMI MOTENJ VEDENJA

Simptomi motenj vedenja se razlikujejo glede na otrokovo
starost in jih zato ocenjujemo tudi v kontekstu razvojne
stopnje otroka ali mladostnika. Vedenje in zmoznosti
triletnika so namre¢ drugacni od pri¢akovan] pri starejSem
otroku ali najstniku. Medtem ko diagnozo opozicionalno-
kljubovalno vedenje vec¢inoma postavimo pri- mlajsih
otrocih, diagnozo motnja vedenja pogosteje (ne pa
izklju¢no) dodelimo starejSim otrokom in najstnikom (5,9).

Ce simptomi komajda zadostijo merilom oz. jih le neznatno
presegajo in vedenjske tezave drugim povzrocajo zgolj
blago $kodo, motnjo opredelimo kot blago. Ce so merila
oCitno presezena ali je Skodovanje drugim resno (npr. hude
telesne poSkodbe, vandalizem, kraja), motnjo opredelimo
kot hudo. Motnjo opredelimo kot srednje hudo, Ce so
simptomi med blago in hudo (6).

Diagnoza opozicionalno-kljubovalno  vedenje  zahteva
izpolnjevanje vsaj Stirih simptomov s seznama, ki trajajo
vsgj Sest mesecev in imajo intenzivnost, ki je neprilagojena
in nekonsistentna z razvojno sprejemiljivo. Klasifikacija MKB
10 za postavitev diagnoze dovoljuje prisotnost najvec dveh
simptomov s seznama simptomov motnje vedenja (6,10).

Jezno in razdraZljivo razpolozenje:

 nenavadno pogosti ali hudi izbruhi jeze glede na otrokovo
stopnjo razvoja;

« pogosto preobcutljivi ali drugi jih enostavno razdrazijo/
vznejevoljijo;

 pPOQosto jezni ali uzaljeni/zamerljivi.

Prepirljivo in kljubovalno vedenje:

 poqosti prepiri z avtoritetami 0z. odraslimi;

« pogosto aktivno kljubovanje ali zavracanje zahtey,
prosenj ali pravil odraslih;

e pOgosto in o¢itno Nnamerno pocetje stvari, ki vznemirjajo
ostale;

e pogosto prelaganje krivde za svoje napake ali neprimerno
vedenje na druge.

Mascevalnost:

 pogosta zahrbtnost ali mascevalnost.

Diagnoza motnja vedenja zahteva prisotnost vsaj treh od
v nadaljevanju navedenih simptomov, pri ¢emer mora biti
vsaj en simptom prisoten vsaj Sest mesecev (6,10).
Agresija do ljudi in Zivali:

 pogosto trpinCenje, mucenje ali zastrasevanje drugih;

» DOQosto sprozanje telesnih obracunov;

« uporaba orozja, ki lahko drugim povzroci resne poskodbe
(noz, razbita steklenica, palica, pistola);

« telesna okrutnost do ljudi;
« telesna okrutnost do zivali;

e ogrozanje zrtve med krajo oz. kriminalnim dejanjem
(oborozen rop, izsiljevanje, Zzeparjenje itd.);
* prisila v seksualno dejavnost.

Unicevanje lastnine:

» namerno podtikanje ognja s tveganjem ali z namenom
povzrocitve resne skode;

e Namerno unicevanje lastnine drugih.
Goljufanje ali krgja:
« vlomi v tujo hiso, zgradbo ali avto;

» pogosto laganje z namenom pridobitve dobrin, koristi ali
Vv izogib dolznostim;

« kraja vrednih stvari brez ogrozanja zZrtve.

Resna krsenja pravil:

» DOQOSto ostajanje zunaj ponoci kljub prepovedi starsey,
zacensi pred 13. letom;

« vsaj dvakrat pobeg od doma ali nadomestnega doma oz.
enkratni pobeg za vec kot eno no¢;

* DOQOSto izostajanje iz Sole ali z delovnega mesta brez
opravicljivega vzroka, zacensi pred 13. letom.

Na tem mestu moramo izpostaviti klasifikacijo DSM 5, ki
motnjam vedenja v otroStvu in mladostnistvu dodaja novo
dimenzijo "omejene prosocialne emocije” (t. i. neobcutljive-
brezCutne poteze; angl. callous-unemotional traits).
Oznaka se ne navezuje neposredno Na samo vedenje,
pac pa na specificen in vztrajajoc¢ vzorec Custvenega in
medosebnega delovanja. Za dodelitev tega specifikatorja
morata biti prisotni vsaj dve izmed Stirih meril
neobcutljivosti-brezcutnosti v trajanju vsaj 12 mesecev ter
v razlicnih odnosih in v razli¢nih okolis¢inah, opazovanih s
strani vec razlicnih in neodvisnih opazovalcev (10):

» pomanjkanje obzalovanja ali krivde (sploSho pomanjkanje
zaskrbljenosti zaradi negativnih posledic izvedenih dejan));

pomanjkanje empatije (hladnost in brezbriznost);

nezaskrbljenost glede uspehov (npr. v Soli ali pri delu, za
neuspehe krivi druge);

plitko ali pomanjkljivo Custvovanje (brez izrazanja
obCutkov in izrazanja Custev drugim, razen na plitev
ali neiskren nacin 0z. z namenom manipulacije ali
ustrahovanja).

Izsledki vse vel raziskav potrjujejo, da gre pri otrocih
Z neobcutljivimi-brezcutnimi  potezami za drugacno
etiologijo in slabsi dolgorocni izid, tudi neodvisno od ostalih
dejavnikov tveganja, v primerjavi z otroki in mladostniki, ki
teh potez nimajo.
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ETIOLOGIJA

Na razvoj motenj vedenja vplivajo Stevilni dejavniki, ki se
medsebojno podpirajo in v razli¢nih razvojnih obdobjih
vplivajo razlicno. Etiologija je izrazito heterogena in
kompleksna. Povezanost med nekaterimi dejavniki in
motnjami vedenja je jasna in empiricno potrjena, nekatere
pa so Se vedno Na stopnji hipotez. Govorimo lahko o
dejavnikih tveganja pri otroku samem, dejavnikih tveganja,
vezanih na druzino, in dejavnikih tveganja zunaj druzine
(5).

Danes je jasno, da na nastanek vsaj nekaterih podtipov
motenj vedenja pomembno vpliva genetika. Genetski vpliv
je zlasti izrazit pri antisocialnem vedenju ob hkrati prisotni
motnji aktivnosti in pozornosti (ADHD) in pri visoki stopnji
neobcutljivin-brezcutnih potez.

Glede na izsledke nekaterih raziskav ima visoko stopnjo
neobcutljivin-brezcutnih  potez kar 21-50% otrok in
mladostnikov z motnjo vedenja (11), pri cemer so dodatna
skupina otroci in mladostniki z neobcutljivimi-brezcutnimi
potezami brez klinicno izstopajocih simptomov motnje
vedenja. V eni od raziskav ugotavljajo, da so neobcutljive-
brezCutne poteze najbolj izrazite pri genetsko ranljivin
posameznikih, ki so bili izpostavljeni neugodnim vplivom
okolja (tj. okolju z nizkim socialno-ekonomskim statusom)
(12). Pomembno je vedeti, da ne obstajajo geni za
neobcutljive-brezcutne poteze ali motnjo vedenja nasploh,
ampak verjetno do duSevne motnje oz. potez preko
razlicnih mehanizmov privede podedovana ranljivost v
povezavi z neugodnimi okoljskimi dejavniki (5,13).

Pomembna napovednika motenj vedenja in delinkventnosti
sta nizek inteligencni koli¢nik in slaba uspesnost v 3oli, zlasti
primanjkljaji v besednem izrazanju. Otroci in mladostniki
z motnjami vedenja pogosto izkazujejo slabse izvrsilne
sposobnosti. V veC prospektivnih raziskavah ugotavljajo
povezanost med zgodnjim (tj. tezavnim) temperamentom
in kasnejsimi vedenjskimi tezavami. Tveganje povecujejo
dusevne motnje, zlasti motnje s pridruzeno oz. izstopajoco
impulzivnostjo (5).

Dokaj mocna je povezava med stilom navezanosti (posebej
dezorganiziranim) in antisocialnim vedenjem (14). Pri
otrocih, ki so izpostavljeni nasilju med starSema, obstaja
veCja verjetnost, da bodo tudi sami postali agresivni.
Potrjujejo tudi povezanost med motnjami vedenja in
strogo, nekonsistentno vzgojo zmanj topline in vkljuc¢enosti,
visoko stopnjo kriticizma ter telesnim kaznovanjem, pri
Cemer se moramo zavedati tudi cirkularne vzroc¢nosti.
Med dejavnike tveganja uvrs¢amo tudi alkoholizem in
kajenje matere med nosecnostjo, antisocialno vedenje
starsev, Stevilcnost druzine, nizek druzinski prihodek, Solo

z visoko stopnjo delinkventnosti in kraj bivanja z visoko
stopnjo kriminalitete (15).

Otroci in mladostniki z vedenjskimi tezavami imajo vec
moznosti, da bodo zavrnjeni s strani neproblemati¢nin
vrstnikov, zato se pogosto pridruzijo vrstnikom, ki so
prav tako vedenjsko problemati¢ni. Pri mladostnikih je
medvrstniski vpliv $e bolj pomemben, saj vrstniki drug
drugega spodbujajo k antisocialnemu vedenju. V eni od
raziskav ugotavljajo, da se antisocialno vedenje poslabsa,
ko se mladostnik pridruzi tolpi, ko tolpo zapusti, pa se
izboljSa na stopnjo pred pridruzitvijo (16).

Posamezniki z motnjami vedenja pogosteje nevtralne
okoliscine zaznavajo kot ogrozajoce in se zato agresivho
odzivajo. Tako pri odraslih kot pri mlajSih z antisocialnim
vedenjem ugotavljgjo nizji sr¢ni utrip  in mManjSo
vzdrazenost simpati¢nega zivénega sistema na bolecinske
drazljaje (17,5). V vse veC raziskavah pri posameznikin
z motnjo vedenja dokazujejo tudi nizjo reaktivhost
kortizola in nekaterih drugih hormonov (npr. testosterona,
oksitocing, razmerja med testosteronom in kortizolom) Na
izzvan stres, kar je morda povezano s prezivljanjem stisk v
zgodnjem Zivljenjskem obdobju (18).

Temperamentno manjSe obcutenje strahu in manjsa
reaktivnost na zastraSujoCe dogodke sta povezana
z netipicnim razvojem empatije in obcCutka krivde.
Neustrasnost bi bila lahko zgodnji temperamentni
predhodnik neobcutljivih-brezc¢utnin potez (5). Barker s
sodelavci je odkril, da je otrokov neustrasen temperament
pri dveh letih starosti neposredno povezan s pogostostjo
vedenjskin tezav in neobcutljivin-brezCutnih potez pri
13 letih starosti, in sicer neodvisno od zgodnjega stila
starsevstva (19).

Pri otrocih z neobcutljivimi-brezCutnimi  potezami
ugotavljajo manjso reaktivnost amigdale na prestrasene
obraze, kar je obratno kot pri otrocih z motnjo vedenja in
z malo izrazenimi neobcutljivimi-brezcutnimi potezami ali
brez njih, pri katerih je bila aktivhost amigdale prekomerna
(5). Izkazujejo tudi tezave z zaznavanjem izrazov strahu
na obrazih drugih, ki ga pogosteje zamenjujejo z drugimi
obcutki (20).

V raziskavah odkrivajo tudi atipicno maturacijo mozganov
priotrocihin mladostnikin zmotnjo vedenja ter zlastirazlike
med posamezniki z motnjo vedenja brez neobcutljivin-
brezCutnih potez in posamezniki z njimi. Pri slednjih
namreC ugotavljajo spremenjene vzorce v mozganski
strukturi in funkcijah v tistin predelih, ki so kriti¢ni za
obdelavo afektov, Custveno odlocanje in moralo. Odkritja
korelirajo s spremembami pri odraslih s psihopatskimi
znacilnostmi (5).
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NAPOVED IZIDA

V sploSnem imajo motnje vedenja precej slabo napoved
izida, saj po podatkih vsaj Cetrtina otrok kaze antisocialno
vedenje tudi v odraslosti. Napoved izida je manj ugodna
ob zgodnjem zacetku motnje in prisotnosti neobcutljivih-
brezCutnih potez. V primerjavi z vrstniki, ki ne iznasajo
antisocialnega vedenja, posamezniki z motnjo vedenja
v zivljenju pogosteje zlorabljajo alkohol in trde droge, se
nasilno obnasajo in so vkljuCeni v nenasilna kriminalna
dejanja. VeCkrat ugotavljamo tudi razvoj razlicnih
duSevnih motenj (anksioznost, depresija, razvoj disocialne
osebnostne motnje), NnajstnisSke nosecnosti, opustitev
Solanja, tezave v medosebnih in partnerskin odnosih ter
brezposelnost in pridobivanje socialne podpore.

Poleg zgodnejSeqga zacetka (pred 8. letom) in neobcutljivin-
brezcutnih potez slabsi potek napovedujejo tudi resni in
bolj poudarjeni simptomi s telesnim nasiljem, pridruzene
motnja aktivnosti in pozornosti ter uzivanje psihoaktivnin
v druzini, stroga in nekonsistentna vzgoja z veliko kriticizma,
malo topline in manj vkljuCenosti in supervizije, Nasilje med
starsema, nizek druzinski prihodek, revna soseska, man;
ucinkovita Sola ter morda anksioznost in kajenje matere
med nosecnostjo (10,21,22,5).

ZDRAVLJENJE

Obravnava motenj vedenja je vecplastna in kompleksna
in nikakor omejena zgolj na pedopsihiatricno ambulanto.
Pomembno je, da ob diagnosticiranju motnje vedenja
okolje, v katerem otrok/mladostnik biva, natan¢no poucimo
0 ukrepih v primeru neprimernega vedenja in poskrbimo
za opolnomocenje okolja za njegovo preprecevanje (8).

Ob zavedanju pomembnosti etioloskih dejavnikov je
eden bistvenih pristopov preventiva, ki se osredotoca
na zmanjSanje dejavnikov tveganja in se zatne ze med
nosecnostjo oz. pred njo. Obsega programe zmanjsevanja
druzinskega nasilja, programe za zdravo in varno
nosecnost (npr. prenehanje kajenja, obravnava anksioznih
stanj matere itd.) ter namenjanje pozornosti porodnemu
in poporodnemu obdobju, ko se vzpostavljgjo zgodnje
izkuSnje navezanosti matere na otroka. Pomembno je
zgodnje odkrivanje morebitnih dejavnikov tveganja pri
otroku samem in opolnomocenje starsev za ucinkovite in
tenkoCutne vzgojne pristope. Iziemno pomembno je tudi
Solsko okolje, ki mora zagotavljati varen prostor z jasnimi
in konsistentnimi pravili, podporo uciteljem in ucencem,
proaktivnim spodbujanjem k nenasilnemu resSevanju
konfliktov ter aktivnim preprecevanjem in obravnavanjem
nasilja in ustrahovanja (23,5).

Motnje vedenja so obi¢ajno kronicne narave in zahtevajo
individualiziran pristop in konkreten nacrt obravnave. Ta je
bolj ucinkovita v zgodnji fazi motnje, saj se neprilagojeno
vedenje s ¢asom tipicno krepi, vzorci pa se utrjujejo.
Izjiemnega pomena sta dobro sodelovanje s starsi in ocena
starsevstva, kar je velikokrat zelo obcutljiva tema. Eden
glavnih ciljev je izboljSanje starsevskih pristopov ter odnosa
med starsi in otrokom oz. mladostnikom, tudi z vkljucitvijo
v ustrezne programe starSevstva ali v nekatere oblike
druzinskih terapij. Pomembno je, da posebej naslovimo
vsak kontekst, v katerem se moteCe vedenje pojavlja.
BoljSe obvladovanje tezav v domacem okolju namrec ne
bo nujno privedlo do izboljSanja tezav v Soli. Ob tezavah pri
pouku moramo vkljuciti tudi ucitelja in se z njim pogovoriti
0 obstojecih in moznih drugih pristopih k u¢encu/u¢encem,
ob tezavah v odnosih z vrstniki pa okrepiti socialne vescine
otroka/mladostnika in obvladovanje jeze. Pozorni moramo
biti na morebitne ucne tezave in primanjkljaje. Koristno
je, da poudarimo vire moci in moc¢na podrocja otroka
in celotne druzine ter jih usmerjamo in spodbujamo v
tej smeri, saj tako dobijo moznost pozitivnih izkusenj,
konstruktivhega vedenja ter krepijo samozavest in
samopodobo. Zaradi medvrstniskega spodbujanja je eden
smiselnih ciljev tudi spodbujanje otroka oz. mladostnika
k druzenju z nedeviantnimi vrstniki. Motnjam vedenja so
pogosto pridruzene tudi druge duSevne motnje, ki jih [ahko
zaradi narave motnje vedenja zlahka prezremo. Pogoste
pridruzene bolezni so motnja aktivnosti in pozornosti,
depresija, Skodljivo uzivanje psihoaktivnih snovi pa tudi
posttravmatska stresna motnja (npr. v kontekstu izvajanja
nasija nad otrokom/mladostnikom ali  opazovanja
nasilja) in druge. Diagnosticiranje in ustrezna obravnava
lahko ublazita ali ustavita motece vedenje. Zdravila za
obvladovanje motenj vedenja priporocamo le iziemoma, tj.
v hujSih primerih in za krajsi ¢as, ko ostale intervencije Niso
ucinkovite. Najpogosteje uporabljamo risperidon. Izredno
pomembno je, da tudi ob zdravljenju z zdravili nadaljujemo
z ustreznimi psiholoskimi intervencijami (23,21,5,22).

Diferencialnodiagnosticno  ob  vedenjskih  tezavah
pomislimo tudi na prilagoditvene teZave po morebitnem
psihosocialnem stresorju (locitvi, Zalovanju, travmi, zlorabi,
pOsvojitvi, namestitvi v rejnisko druzino itd.), na motnjo iz
avtistitnega spektra in na morebitne subkulturne odklone.
Nenadne spremembe in spremenljiv potek motnje lahko
kazejo na telesne bolezni (23,21,5).
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ZAKLJUCEK

Motnje vedenja sodijo med pogoste duSevne motnje
pri otrocih in mladostnikih. Obravnava je vecplastna in
kompleksna, predvsem pa pomembna, sgj lahko mocno
izboljSa izid ter ima pozitivhe posledice tudi v njihovemn
ozjem in Sirsem okolju. Danes vemo, da motnje vedenja
niso le posledica slabe socializacije in tezkega znacaja,
ampak gre za zapleten preplet Stevilnih zunanjih in
notranjih  etioloSkin  dejavnikov, ki se medsebojno
dopolnjujejo in podpirajo. BoljSe razumevanje nastanka
motenj in njihovega izraZzanja ponuja nove MOoZNosti in
priloznosti za obravnavo in preprecevanje, pri cemer bo
potrebnega Se veliko vlaganja v krepitev mreze ustreznih
sluzb, ki bodo vse to tudi dejansko omogocale.
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AMINOTRANSFERAZ
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1ZVLECEK

Pri otrocih z vztrgjno  povisanimi  vrednostmi
aminotransferaz je potrebno nadaljnje diagnosticiranje,
saj se v 0zadju lahko skrivajo jetrne, misi¢ne ali presnovne
bolezni. Redke genetske bolezni ugotovimo pri kar 20-
30 % otrok z boleznijo jeter. V prispevku predstavlijamo
prakticni pristop pri otroku s povisanimi vrednostmi
aminotransferaz z diagnosti¢nimi preiskavami po korakih,
ki so odvisni od stopnje povisanih jetrnih testov. Ob klini¢nih
znakih akutnega hepatitisa ali vrednostih aminotransferaz,
vi§jih od 10-kratnika zgornje meje normale (ZMN), je
potrebno takojdnje nadaljnje diagnosticiranje. Ce so
vrednosti aminotransferaz povisane blago (2- do 5-krat
nad ZMN) do zmerno (5- do 10-krat nad ZMN), najkasneje
po dveh tednih jetrne teste ponovimo in doloc¢imo Se
vrednost kreatin kinaze. Ob tem otrok vsaj en teden ne
sme izvajati intenzivne Sportne dejavnosti. Kljucna sta
dobra anamneza (vkljucno z anamnezo jemanja zdravil,
zelis¢nih pripravkov, prehranskih dopolnil, alkohola in
drog) in klinicni pregled z iskanjem znakov kronicne jetrne
okvare ali znakov presnovne bolezni.

Klju€ne besede: otroci, aminotransferaze, jetrni testi,
bolezni jeter.

ABSTRACT

Childrenwith persistently elevated aminotransferasesneed
further diagnostic workup, as liver, muscle or metabolic
diseases may be underlying.. Rare genetic diseases occur
in as many as 20-30 9% of children with liver disease.
This paper presents a practical approach to a child with
elevated aminotransferases with step-by-step diagnostic
tests depending on the degree of elevated liver function
tests. In the presence of symptoms of acute hepatitis
symptoms or if aminotransferases are elevated more
than 10 times the upper limit of normal (ULN), immediate
further testing is required. If aminotransferases are mildly
(2-5 times above ULN) to moderately (5-10 times above
ULN) elevated, liver tests should be repeated after 2
weeks later and creatine kinase added. At the same time,
the child should abstain from intense sports activity for at
least 1 week. A good medical history (including a history
of medication, herbal preparations, dietary supplements,
alcohol and drugs) and a clinical examination to look for
signs of chronic liver damage or signs of metabolic disease
are also essential.

Key words: children, aminotransferases, liver tests,
liver disease.
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V Kklini¢ni praksi se pediatri zaradi najrazlicnejsih vzrokov
pogosto odlo¢amo za dolocanje vrednosti jetrnih encimov.
Ti so kronicne boleCine v trebuhu, kronicna driska,
nenapredovanje Na telesni tezi in stanje pred kirurskimi
poseqi. Pri virusnih boleznih rutinske preiskave jetrnih
encimov niso priporocljive, saj so pogosto povezane
S povisanimi vrednosti serumskinh aminotransferaz, ki
zahtevajo bolj natancno spremljanje in  diagnosti¢no
obravnavo (1).

Za doloCanje parenhimske okvare jetrnih celic merimo
serumski aminotransferazi, ki se v krvni obtok sproscata
zaradi poskodbe ali nekroze hepatocitov. Aspartat
aminonotransferaza (AST) je prisotna v hepatocitih, sréni
misici in skletnih miSicah ter ledvicah, mozganih, trebusni
slinavki, pljucih in eritrocitih. Alanin aminotransferaza (ALT)
je bolj specifitna za hepatocelicno poskodbo, Ceprav je ta
encim v manjSi meri prisoten tudi v miSicah in ledvicah.
Raven aminotransferaz je odvisna tudi od razpolovnega
Casa, ki je nekaj dni, pri Cemer se AST zniza hitreje kot ALT
).

Za opredelitev holestaze (zastoj zolCa zaradi znotrajjetrnih
ali zunagjjetrnih vzrokov) merimo v serumu  bilirubin
(celokupni in direktni), alkalno fosfatazo (AF) in gama
glutamil transferazo (GGT). Direktna hiperbilirubinemija
je posledica parenhimske bolezni jeter ali zapore zol¢nih
izvodil. Indirektna (nekonjugirana) hiperbilirubinemija je
pri otrocih obicajno posledica nekaterih dednih motenj
konjugacije bilirubina (najveckrat Gilbertovega sindroma)
ali hemolize. AF je encim, ki se tvori predvsem v kosteh in
jetrih, v manjsi meri pa tudi v Crevesy, ledvicah in posteljici.
GGT se nahaja v jetrih na membranah hepatocitoy,
holangiocitovinv celicah drugih organov (ledvicah, trebusni
slinavki, vranici, srcu, mozganih). Encimska aktivnost GGT

je visoka v prvinh letih Zivljenja in se z leti zmanjSuje (3).

Referencne vrednosti jetrnih testov glede na otrokovo
starost prikazujemo v Tabeli 1 (4-8). Izolirano povisano
vrednost GGT povzrocajo nekatera zdravila, pri odraslih pa
je povezana z uzivanjem alkohola (9).

Sintetsko funkcijo jeter dolo¢amo z meritvijo albumina v
serumu, protrombinskega ¢asa ali INR (angl. International
Normalized Ratio). Hipoalbuminemija, ki nastane zaradi
zavrte sinteze albumina, kaze na napredovalo obliko
jetrne bolezni in je prognosticni dejavnik, a moramo pred
tem izkljuciti tudi druge vzroke hipoalbuminemije (sepsa,
kroni¢na vnetna Crevesna bolezen, nefrotski sindrom,
malabsorpcija in izguba beljakovin v Crevesu). PodaljSan
protrombinskicas(PC)aliINR, kisene odzivanaparenteralno
dajanje vitamina K, kaze na hujSo okvaro jeter (3). Tudi

trombocitopenija nas opozarja na napredovalo bolezen
jeter zaradi Stevilnih vzrokov (zmanjSane tvorbe zaradi
zmanjSane sinteze trombopoetina in zavore kostnega
mozga ter povecanega razpada zaradi hipersplenizma ob
portalni hipertenziji, zilnega stresa, povecane fibrinolize in
bakterijske translokacije) (10).

Tabela 1: Referen¢ne vrednosti AST (4-6), ALT (7), GGT
(7,8)In AF (5,6) glede na otrokovo starost.

AST (pkat/l) ALT (pkat/l)

starost starost

0-<1lleto [<1,22 0-<5dni =722

1-< 4 leta < 0,86 5dni-<1leto |< 0,86
4-<7let <0,78 1 <12let <0,78
7-<13let (<069 12- <18 let < 0,69
13-<16let |<0,62

16-<19let |[< 0,61

GGT (ukat/I) AF (pkat/1)
starost starost Zenske | moski
0-<5dni <323 0- 14 dni 1,36 -4,15
5dni-<1mesec |[<2,45 15dni- <1 leto 2,03-7288
1- <2 meseca < 2,05 1-<10let 29365561
2 - <4 mesece < 1.5 10-<13let 2,14-6,99
4 mesece-<12let |<0,53 13- <15 let 0,03-4,25 |1,92-7,86
12 -< 18 let <0,58(2),0,8(m)| |15-<17let 0,81~ 19411355 55

17 - <19 let 0,72-1,73 |0,39-2,49

Pomembno vlogo pri tolmacenju rezultatov jetrnih testov
ima otrokova starost. Aktivnost AF se s starostjo in s
spolom precej spreminja (Tabela 1) (5,6). Pri normalno
rastocih otrocih je aktivhost AF v serumu visoka, kar je
posledica kostnega izoencima, zlasti pri hitro rastocih
mladostnikinh. Izolirano povecanje AF ne kaze na jetrno
ali zol¢no bolezen, Ce so drugi jetrni testi normalni. Pri
otrocih je izmerjena vrednost GGT zato bolj specifitna
za hepatobiliarno bolezen v primerjavi z AF, ki ima vedji
pomen pri odraslih. GGT ima visoko encimsko aktivhost
v zgodnjem zivljenjskem obdobju in s se starostjo hitro
zmanjsuje (3).

Za opredelitev tipa jetrne okvare moramo dolociti
razmerje med aminotransferazami in holestatskimi
encimi. Ce v razmerju prevladujejo aminotransferaze, gre
za jetrnocelicno okvaro, pri previadovanju holestatskih
encimov pa za holestatsko okvaro. Poznamo tudi meSane
okvare jeter (9).

Pristop k otroku s poviSanimi jetrnimi encimi mora biti
sistematicen. Ob tem nas vodijo otrokova starost, natancna
anamneza in skrben klini¢ni pregled. Stopnje povisanja
aminotransferaz prikazujemo v Tabeli 2. V nadaljevanju
prispevka predstavljamo pristop k otroku z akutno
nastalimi, moc¢no povisanimi vrednostmi aminotransferaz
(> 10-kratnik ZMN) in pristop k otroku z blago do zmerno
povisanimi vrednostmi aminotransferaz.
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Tabela 2: Stopnje poviSanja transaminaz (povzeto po
Stabuc) (11).

Povisanje Stopnja

ALT in AST

< 2-krat 1 - mejno vecinoma nenevarno
2- do 5-krat |2 - blago kroni¢ne jetrne bolezni

>5do 15-krat |3 -zmerno  |akutni hepatitis

> 15-krat 4 - veliko mogoca akutna
odpoved jeter
> 100-krat 5 - zelo veliko | ishemi¢na okvara jeter

Legenda: AST - aspartat aminotransferaza,
ALT - alanin aminotransferaza

Vrednosti encimov so izrazene kot
veckratnik zgornje normalne vrednosti.

PRISTOP K OTROKU Z VISOKO (> 10-
KRAT ZMN) POVISANIMI VREDNOSTMI
AMINOTRANSFERAZ

Glavni vzroki akutnega hepatitisa so virusi hepatitisa
(A, B, £), Wilsonova bolezen, avtoimunski hepatitis in
akutna zapora skupnega zolCevoda. NajvisSje vrednosti
aminotransferaz ugotavljamo pri virusnem hepatitisu,
jetrniokvari, povzroceni s toksini(zelena musnica) in zdravili
(paracetamol), ter zaradi ishemije ob hemodinamskem
Soku (1).

Znaki akutnega hepatitisa so lahko nespecificni (splosna
oslabelost, spremenjeno stanje zavesti, zvisana telesna
temperatura, siljenje na bruhanje, bruhanje, izguba teka,
napihovanje, driska, boleCine v misicah in sklepih) ali
specificni (rumenica belocnic in koze, srbecica koze, tisceca
bolecina pod desnim rebrnim lokom, temnejSi sec, svetlejse
blato, spontane krvavitve in modrice na kozi). V anamnezi
povprasamo o morebitnem zauzitju dolocene hrane (Npr.
gob) ali uzivanju zdravil (npr. paracetamol), prehranskih
dopolnil in zelis¢ (12). Pomembni sta tudi epidemioloska
in socialna anamneza (potovanja v endemictna podrocja
za hepatitis A, tvegano spolno vedenje, uzivanje drog,
neprofesionalno tetoviranje, prejem transfuzije krvi).
Povprasati moramo o cepljenju (hepatitis A in B) in
druzinski anamnezi jetrnih bolezni (npr. hemokromatozi in
Wilsonovi bolezni) (13).

Pri bolecinah v miSicah, komi ali hipoglikemiji je vrednost
aminotransferaz poviSana zaradi rabdomiolize, ki je
posledica okuzbe, poSkodbe ali presnovne bolezni, zato
doloc¢imo tudi vrednost kreatin kinaze (CK).

Prvi korak. V odsotnosti specificne anamneze je prvi korak
dolocanje virusov hepatitisa, virusa Epstein-Barr (EBV),
CloveSkega herpesvirusa tipa 6 (HHV6), citomegalovirusa
(CMV) (1) in specificnih protiteles proti SarsCov 2 ali
anamneza nedavno prebolele ali aktivhe okuzbe s
SarsCov2 (14).

Drugi korak. Opravimo ultrazvocno (UZ) preiskavo jeter
in biliarnega trakta za izkljucitev akutne zapore skupnega
ZolCevoda z zolcnim kamnom.

Tretji korak. IzkljuCimo avtoimunski hepatitis, Wilsonovo
bolezen in presnovne bolezni. Ce so presejalni testi za te
bolezni negativni in se vrednosti aminotransferaz znizujejo,
vrednosti jetrnih encimov spremljamo Se tri mesece,
dokler se popolnoma ne normalizirajo. Ce se normalizirajo,
je diagnoza nepojasnjen akutni hepatitis, Ce ostanejo
povisane, pa je potrebno nadaljnje diagnosticiranje,
vkljucno z biopsijo jeter.

Resnost okvare jeter okvare slabo korelira s stopnjo
povisanja jetrnin testov. Za opredelitev jetrne okvare
preverimo sintetsko funkcijo jeter (albumini, koagulogram).
Veliko vlogo imata dinamika jetrnih testov in Casovni potek
bolezni (1).

PRISTOP K OTROKU Z BLAGO DO
SREDNJE VISOKO (< 10-KRAT
ZMN) POVISANIMI VREDNOSTMI
AMINOTRANSFERAZ

Tudi pri vztrajajocih srednje visoko povisanih vrednostih
aminotransaminaz  moramo vedno raziskati  vzrok.
Najpogostejsi  vzrok  vztrajno  zviSanih  vrednosti
aminotranferaz pri otrocih in odraslih je nealkoholna
mascobna bolezen jeter (angl. non-alcoholic fatty liver
disease, NAFLD) (15). NajpogostejSi vzrok prehodnega
zvisanja jetrnih encimov pri otrocih je okuzba z virusi
(virus Epstein-Barr, citomegalovirus, adenovirus), ki ne
povzrocajo klinicno pomembne okvare jeter. Po drugi stani
lahko kroni¢ne bolezni jeter tiho ter brez jasnih znakov in
simptomov bolezni napredujejo do fibroze in ciroze jeter.
Pri otrocih so redke presnovne bolezni vzrok kar 20-30 %
jetrnih bolezni (1,10).

Druzinska in osebna anamneza ter klinicni pregled nas
lahko usmerijo k specificni diagnozi. V druzinski anamnezi
pridobimo podatke o kroni¢nem virusnem hepatitisu ter
avtoimunskih ali presnovnih boleznih. Zelo pomembni so
podatki 0 uzivanju zdravil in toksi¢nih snovi. Do diagnoze
lahko vodijo podatki o driski, stbenju, artralgijah, bruhanju
ali posebnih prehranskih navadah (noc¢no hranjenje,
izogibanje mesu ali sladkorju). Pri klinicnem pregledu
moramo biti pozorni Na znake kronicne bolezni jeter
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(hepatomeqalijo, splenomegalijo, teleangiektezije) ali na
specificne bolezni (dismorfni znaki, srcni Sum, tahikardija,
beticasti prsti) ter prehranjenost ali podhranjenost (1,16).

Prvi korak. Pred zacetkom dodatnega diagnosticiranja
obvezno prenehamo z jemanjem vseh potencialno
hepatotoksicnih zdravil. Najprej ponovimo jetrne teste,
vkljuéno z GGT in kreatin kinazo (CK). Ponovno testiranje
izvedemo po zakljucku akutne bolezni ali vsaj en teden
po intenzivni telesni obremenitvi, saj je v tem casu
mozno blago do srednje visoko poviSanje vrednosti
aminotransferaz. Preiskave prve izbire prikazujemo nNa
Sliki 1 in vkljuCujejo razsirjene teste jetrne funkcije in
ultrazvotno (UZ) preiskavo jeter (1). Ce so kontrolne
vrednosti aminotransferaz normalne, Moramo ponoviti
jetrne teste vsaj Se enkrat, da se izognemo MOZNOSti
intermitentne hipertransaminazemije, ki je lahko prisotna
pri nekaterih jetrnih boleznih (Npr. pri virusnem hepatitisu
A)(17).

Otroci so lahko v primerjavi z odraslimi bolj ali manj
dovzetni za hepatotoksicne reakcije na zdravila. V
nekaterih primerih lahko nezrele presnovne poti zdravil
preprecijo razgradnjo zdravila, v drugih okolis¢inah pa se
lahko ista nezrelost omeji nastajanje strupenih presnovkov.
Prekomerno ali  dolgotragjno  terapevtsko  dajanje
paracetamola v kombinaciji z zmanjSanim vnosom kalorij
ali beljakovin lahko pri otrocih povzroci hepatotoksicnost.
Pri tem je presnova paracetamola oslabljena tudi zaradi
zmanjSane sinteze sulfatnih in glukuroniranih metabolitov
ter zmanjSanih zalog glutationa (18). Najpogostejsi vzrok
akutne jetrne odpovedi zaradi zdravil v zahodnem svetu je
zauZitje paracetamola (19).

Pri povisanih vrednostih CK ali AST > ALT moramo izkljuciti
misicne bolezni (Duchenova ali Beckerjeva distrofija), ki v
prvih 6 letih Zivljenja navadno ne povzroc¢ajo simptomov in
jih prepoznamo Sele po natancnem nevroloskem pregledu
(20). Poleg misicnih distrofij so mozni vzroki tudi poskodba
miocitov, nekroza zaradi zdravil ali toksinov, hipotiroidizem,
kardiomiopatije, hemoliticne bolezni, endokrine bolezni
(hipertiroidizem, adrenalna insuficienca, hipopituitarizem)
in presnovne bolezni (mitohondrijske citopatije, bolezni

betaoksidacije mascobnih kislin) (1).

Tudi zloraba alkohola pri najstnikin lahko sprozi jetrno
bolezen in poviSane vrednosti aminotransferaz (21). Na to
nas opozori povisana vrednost GGT in/ali razmerje AST/
ALT, veCje od 1, in/ali povecana vrednost povprecnega
volumna eritrocitov (MCV) (22). Ce posumimo na
prekomerno uzivanje alkohola, ponovimo jetrne teste 6-8
tednov po kontrolirani abstinenci od alkohola (23).

Drugi korak. Ce povisane vrednosti aminotransferaz
vztrajajo, moramo izkljuciti virusne hepatitise (EBV, CMV,
HBV, HCV), avtoimunski hepatitis, Wilsonovo bolezen,
celiakijo, pomanjkanje alfa 1 anti-tripsina, endokrine
bolezni (hipotiroidizem, hipokorticizem) in cisti¢no fibrozo.

Pri holestazi (povisane vrednosti GGT, AF in direktnega
bilirubina) moramo opraviti UZ ali MRI jeter in Zol¢nega
sistema, s Cimer izkljucimo Zol¢ne kamne v Zolcevodih
ali zol¢niku, prirojene razsiritve skupnega zolCevoda ali
sklerozirajoCi holangitis. Prav tako izkljuCimo Alagillov
sindrom, napredujo¢o druzinsko hepati¢no holestazo in
cisticno fibrozo.

Na nealkoholno mascobno bolezen jeter posumimo
pri ¢ezmerno prehranjenih otrocih v primeru mascobnih
sprememb, vidnih na UZ, a se lahko bolezen pojavi tudi
pri otrocih z normalno telesno maso. Povisano razmerje
AST/ALT je znacilno za nealkoholni steatohepatitis (NASH),
ki je napredujoCa in bolj resna bolezen, saj kopicenje
mascob v jetrih spremljata tudi vnetni infiltrat in razrast
veziva, ki lahko vodi v cirozo jeter in koncno jetrno
odpoved. Tudi pri Cezmerno prehranjenih otrocih sta
NAFLD in NASH diagnozi, ki ju postavimo z izkljuCevanjem
drugih bolezni, navedenih v drugem koraku (15,24).
Izkljuc¢iti moramo tudi druge bolezni, ki povzrocajo
mascobno infiltracijo jeter (genetske/presnovne motnje:
motnje v oksidaciji mascobnih kislin in mitohondrijske
motnje, pomanjkanje citring, neurejena sladkorna
bolezen, lipodistrofije, pomanjkanje kisle lizosomske
lipaze, druzinska hiperlipidemija, abetalipoproteinemija,
hipobetalipoproteinemija; hepatotoksicna zdravila:
amiodaron,  kortikosteroidi,  metotreksat,  nekateri
antipsihotiki in antidepresivi, valproat; prehranski vzroki:
beljakovinska podhranjenost, zloraba alkohola, hitra
izguba telesne teZe, parenteralna prehrana) (24).

Stevilne presnovne bolezni pri otrocih se pokazejo
s prizadetostjo jeter. VecCino ugotovimo pri dojenckih
oz. majhnih otrocih (npr. neonatalna hemokromatozs,
galaktozemija, dedna fruktozna intoleranca), a se
nekatere lahko pojavijo tudi kasneje (npr. pomanjkanje
alfa 1 antitripsing, Wilsonova bolezen) (25,26). Kazejo
se lahko z s poviSanimi vrednostmi aminotransferaz,
holestazo (Niemann-Pickova bolezen, cisticna fibroza,
Bylerjeva bolezen), hepatomegalijo (glikogenoze) ali
hepatosplenomegalijo (lizosomske bolezni shranjevanja),
vCasih celo z znaki akutne jetrne odpovedi ali Reyevi
podobnih bolezni (motnje v ciklu uree, motnje v oksidaciji
mascobnih kislin) (27).

Pri vztrajajocih in izolirano povisanih vrednosti AST gre
lahko za makro-AST. To je stanje, za katerega je znacilna
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prisotnost makromolekularnih kompleksov (AST z ostalimi Tretji korak. Ce povisane vrednosti aminotransferaz brez
komponentami plazme, npr. imunoglobulini G) ali z lastno  razjasnjene etiologije vztrajgjo, sledi biopsija jeter (30).
polimerizacijo. Zaradi velikega obsega se makro-AST  Z biopsijo jeter v kombinaciji s klini¢nimi podatki v vecini
molekule ne morejo filtrirati skozi ledvicne glumerule  primerov pojasnimo etiologijo bolezni. Biopti jetrnega
in zato ostanejo v plazmi (28). Z doloCanjem prisotnosti  tkiva so pomembni pri diagnosticiranju holestaze pri
makro-AST, ki ga opravljajo v specializiranih laboratorijin,  novorojenckih, kronicnega hepatitisa, NAFLD ali NASH,
olajSamo diagnosticiranje in se izognemo potrebi po  pri presnovnih boleznih jeter, znotrajjetrni holestazi in
veckratnem ponovnem testiranju (29). prirojeni jetrni fibrozi (3,31).

Anamneza ali klini¢ni znaki, ki r Anamneza uzivanja zdravil, drog/
kazejo na specificen vzrok: —M———— Asimtomatsko blago povisane aminotransferaze }—‘D zloraba alkohola: prekiniti in
opraviti specificne teste ponavno oceniti

Razmisliti o zunajjetrni
etiologiji MakroAST

5 Ponovno testiranje
Povisana vrednost CK Jii AST: ALT: GGT: CK

1

Povisan samo AST

Ponoviti po vsaj 1 Vztrajanje povisanega AST, ALT, z ali Normalizacija po Opazovanje pacienta in ponovitev jetrnih testov
tednu brez telovadbe brez GGT povisanja ponovitvi testiranja | vsaj e enkrat pri izbranem zdravniku
i )
l l 1. red preiskav: KKS, bilirubin, proteini v serumu, p¢, aPTC,

Povidani IgG, znizana vrednost al antitripsina,
= zniZani trombociti + trda jetra, + poveana vranica,
+ skrajgan PC, + znizan ceruloplazmin

_ I I l
. I Tl o .
Opazovati ‘ 'z_kUuCIfl Normalni GGT Powsanv G?T s b_rezu U%
miopatijo sprememb Zoléevodov in zolénika

.

na UZ vidna
svetla jetra

ceruloplazmin (> 3 leta), virusi hepatitisa in hepatotropni
virusi, EMA, tTG, UZ jeter in biliarnega sistema

{ Normalizacija vztrajanje ‘

Razmisliti o AlH, pomanjkanju a1
antitripsina, Wilsonova bolezen

Prekomerna
prehranjenost
ali debelost

na UZ vidna
normalna jetra

!

2. red preiskav, izkljuciti: AlH, celiakijo, viruse hepatitisa in

povsFaN HISBLaliNG Ni prekomerng hepgto.tropng virusg, Wilsonovo bolezen, pomanjkanje al > »razmis!i o

torernanjena jetra prehranjenosti antitripsina, cistiéno flbrozq, osFaIe metabolne bolezni glede biopsiji jeter
na starost in klini¢ni pregled e ——

l I

Ponovna ocena po izgubi Ce je vse negativno: razmisliti o okultnem
10 % telesne teze virusnem hepatitisu: testirati HBY, HCV

Izkljuciti bolezni Zolénika in Zolcevodov:
Zoléne kisline, MR-ERCP-pANCA

Izkljuciti z debelostjo

LEGENDA:
ALT: alanin aminotransferaza
AST: aspartat aminotransferaza
l l ‘GGT: gama glutamil transferaza
‘CK: kreatin kinaza

' di . KKS: kempletna krvna slika
Ni |agnoze.r ) P& protrombinski ¢as
kriptogeni hepatitis P aldhdeani oles -wowibspisstings Eas

p
EMA: endomizijska protitelesa
tTG: protitelesa proti tkivni transglutaminazi

Vztrajajoce poviSanje
aminotransferaz ali svetla jetra

UZ: ultrazvok
Razmisliti o farmakoloskem zdravijenju, | IgG: ieropdﬁ G
e je Se vedno prisotna debelost AlH: avtoimuni hepatitis

PANCA: perinukl anti filna citopl. protitelesa
MRCP: magnetnotesonanéna holangiopankreatografija

HBV: hepatitis B virus

HCV: hepatitis C virus

Slika 1: Diagnosticni algoritem pri kronicno blago povisanih vrednostih aminotransferaz. Prirejeno po Vjaro (2).
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ZAKLJUCEK

S potrditvijo prisotnosti povisanin vrednosti
aminotransferaz v okviru rutinskih krvnih preiskav lahko
prepoznamo jetrno bolezen razlicnih stopenj. Vzrokov
bolezni jeter je pri otrocih v primerjavi z odraslimi bistveno
veC in so tudi bolj kompleksni. Pri iskanju diagnoze sta

pomembna dobra anamneza in klinicni status, ki jima
sledi stopenjsko diagnosticiranje po predlaganem nacinu
obravnave otrok s povisanimi vrednostmi jetrnih testov.
Na ta nacin se izognemo nevarnosti, da bi bolezen jeter
morda spregledali, nenazadnje pa je pristop zelo ucinkovit
tudi s stroskovnega vidika.
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SLIKOVNO DIAGNOSTICIRANJE JETER, ZOLENIKA IN ZOLENIH
VODOV PRI OTROCIH IN MLADOSTNIKIH

DIAGNOSTIC IMAGING OF THE HEPATOBILIARY SYSTEM IN CHILDREN
AND ADOLESCENTS

Matija Zerdin
Oddelek za radiologijo, Univerzitetni klinicni center Maribor

1ZVLECEK

V' prispevku so prikazane moznosti diagnosticiranja
najpogostejsih in tudi nekaterih bolj redkih, a pomembnih
bolezni, ki prizadenejo jetra, Zolcne vode ali Zol¢nik in se
pojavljajo v neonatalnem obdobju in zgodnjem otrostvy,
vse do adolescence.

Klju€ne besede: jetra, ZolCnik, ZolCni vodi, slikovno
diagnosticiranje

ABSTRACT

In this article, we address possibilities of diagnostic imaging
for some of the most prevalent and also some rarer but
important diseases of the hepatobiliary system in the
neonatal period, early childhood and until adolescence.

Key words: liver, gall blader, bile ducts, imaging
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Slikovno diagnosticiranje jeter, zol¢nika in zolcnih vodov
pri otrocih vkljuCuje predvsem ultrazvocno (U2) preiskavo
v kombinaciji z magnetnoresonancnim  slikanjem
(MRI) zgornjega dela trebuha in magnetnoresonancno
holangiopankreatografijo (MRCP).

Z UZ lahko pri primernih bolnikih prikazemo parenhim
jeter in trebusne slinavke ter dobimo vtis o Zol¢nih vodih
in pankreaticnem vodu ter njihovi morebitni zapori.
Pomagamo si z abdominalno, mikrokonveksno in linearno
sondo - odvisno od velikosti otroka in podrobnosti, ki jih
zelimo prikazati.

Ce Zelimo podrobneje prikazati Zol¢ne vode in pankreatikus,
si pri starejSih otrocih pomagamo z MRCP, ki je pri mlajsSih
bolnikin zaradi tankih Zol¢nih vodov slab%e povedna.
Prikazemo lahko morebitne zaris¢ne spremembe na
jetrih ali trebusni slinavki (vsaj v smislu benigna oz. zelo
verjetno maligna sprememba ) ter jih opredelimo z UZ s
kontrastom (CEUS) ali z MRI s kontrastom (MRI s KS).

Racunalniska tomografija (CT) trebuha pri netumorskin
spremembah v vecini ni ustrezna preiskava. Uporabljiamo
jo predvsem priakutnem pankreatitisu in njegovih zapletih,
a je tudi pri tej indikaciji MRl s KS boljSa alternativa. Pri
tumorskih patologijah ima CT svoje mesto predvsem pri
opredelitvi morebitnega vrasc¢anja tumorskin sprememb
v zile in pri ocenjevanju razsirjenosti bolezni po telesu (t.
I. staging).

Jetra so organ, ki ima ultrazvocno vidno homogeno,
nekoliko zrnato parenhimsko strukturo (podobno kot
vranica, Scitnica ali moda). Velikost jeter lahko merimo na
razlicne nacine. Velikost levih jeter ocenimo z merjenjem
kraniokavdalne dolzine na sagitalni sliki v substernalni
Crti (SSL), velikost desnih jeter pa v medioklavikularni ¢rti
(MCL). Rezultate ocenimo z nomogramom (1). Pri prikazu
jeter z UZ si pomagamo z uporabo razsirjenega vidnega
polja na abdominalni sondi (Slika 1).

Slika 1: Shematski prikaz nacina merjenja kraniokavdalne
dolzine jeter v SSL in MCL.

Pogosta najdba je steatoza jeternega parenhima, kijona
UZ vidimo kot bolj ali manj izrazito enogen jetrni parenhim.
Ehogenost jetrnega parenhima sicer ni specificna za
steatozo in je lahko tudi posledica ciroze, kronicnega
hepatitisa in infiltracije pri nekaterih presnovnih boleznih
ali infiltracije zaradi malignega procesa. Steatoza jeter
organa pogosto ne zajame v celoti, zato lahko v steatoticnih
jetrin vidimo posamezna poligonalna obmocdja izpada
mascobne infiltracije (angl. focal fatty sparing, FFS), ki
se tipi¢no pojavljajo ob zol¢niku. Diferencialnodiagnosticno
imajo podoben videz nekatere druge Zaris¢ne spremembe
v steatoticnih jetrin, a so praviloma bolj okrogle, odrivajo
Zile ali druge strukture, se bocijo z zunanje povrsine jeter
in imajo na pokontrastnih preiskavah specificen vzorec
barvanja. FFS se po KS obarva povsem enako kot preostali
jetrni parenhim (2).

Po drugi strani pa je lahko steatoza vidna samo v manjsem
podrocju jeter, vecji del parenhima pa je videti enako - v
tem primeru govorimo o fokalni ma3¢&obni infiltraciji
(angl. focal fatty infiltration, FFI). Ta najdba ima pomen
predvsem kot diferencialna diagnoza za nekatere druge
ehogene Zaristne jetrne spremembe. Tako kot FFS se na
pokontrastnih preiskavah obnasa enako kot obicajni jetrni
parenhim (2).
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Slika 2: Zarid¢ni izpad mastobne infiltracije v steatoti¢nin
jetrih (levo) ter zaris¢na infiltacija z mascevjem v sicer
normalnih jetrih (desno). Vir: Arhiv UKC Maribor.

Tudi z MR jeter lahko ocenimo jetrno steatozo (3,4) in
hkrati tudi kvantificiramo koli¢ino Zeleza v organu (npr.
jetrih, vranici, trebusni slinavki in srcu pri hemosiderozi).
Ocenimo lahko tudi prizadetost z amiloidom (5).

NovejSa tehnika je elastografija jeter, ki jo lahko
izvajamo tako z UZ kot tudi MRI. UZ elastografijo
izvajamo neposredno z uporabo obicajnih UZ sond, MRI-
elastografija pa zahteva posebno pnevmati¢no vibracijsko
blazino, ki v tkivu vzbuja mehanske valove. Z elastografijo
si na neinvaziven nacin numeri¢no in graficno prikazemo
elasti¢ni modul jeter, ki korelira s stopnjo jetrne fibroze
6).

Zolénik lahko pri vegjih otrocih in odraslin objektivno
ocenjujemo Sele po 4-6 urah posta, ker je po obroku
skr¢en in ga ni smiselno oceniti; pri majhnih otrocih
navadno zado3Cajo 3-4 ure posta. Velikost Zolcnika je

odvisna od otrokove starosti. Pri novorojenckin zol¢nik v
dolzino meri do 1,5 cm, pri dojenckih pa do 3,5 cm, precno
do 1 cm. Razmerje med njegovo dolgo osjo in kratko
0sjo je praviloma manjSe od 5; Ce je > 5,2 gre morda za
nepopolno razvit zolcnik v sklopu atrezije zol¢nih vodov.
Stena zol¢nika normalno ni Sirsa od 3 mm (7-9).

Za prikaz zol¢nih vodov si na UZ pomagamo s sondami, Ki
imajo vigjo resolucijo (mikrokonveksne in linearne sonde).
Normalno Sirokin perifernih Zolénih vodov pri dojenckih
in majhnih otrocih na UZ in MRCP ne vidimo, pri nagjstnikih
in odraslih pa jih ob¢asno lahko slutimo. Periferni vodi pri
odraslih merijo normalno manj kot 2 mm. Centralni in
zungjjetrni zol¢ni vodi, tj. desni in levi glavni vod, skupni
hepaticni vod, cistikus in holedohus, so z UZ v¢asih
pregledni pri vecjih otrocih in najstnikin.

Holedohus pravilno merimo pre¢no od notranje stene
do notranje stene njegove svetline. Pri otrocih do
dopolnjenega 1. leta starosti normalno meri do 1,6 mm,
v otroStvu do 3,3 mm, po 18. letu pa do 6 mm in se po
dopolnjenem 60. letu povecuje za priblizno 1 mm na 10 let.
Po holecistektomiji se holedohus ponavadi nekoliko razsiri.
Pri odraslih je normalna zgornja meja po holecistektomiji
10 mm, podatka za normalno Sirino po holecistekotmiji pa

pri otrocih pa nismo nasli (9,10).

Pri otrocih z MRCP normalno prikazemo normalno Sirok
desni in levi glavni Zol¢ni vod, skupni hepati¢ni vod, cistikus
in holedohus, pri dojenckih pa zunajjetrne zol¢ne vode.
Zol¢ni vodi se morajo enakomerno razvejiti (9).

V nadaljevanju predstavljamo nekaj pogostejsih stanj, pri
katerih si lahko pomagamo s slikovnim diagnosticiranjem.

JETRNA STEATOZA, JETRNA FIBROZA
IN JETRNA CIROZA

Jetrna steatoza je stanje z znotrajcelicnim kopicenjem
mascob v hepatocitih. Spremembe lahko na UZ sprva
opazimo kot posamezna hiperehogena podrocja, ki se
scasoma zlivajo, tako da jetra postanejo homogeno
hiperehogena. Ob tem so posamezna podrocja tipicno
manj prizadeta oz. Niso prizadeta (t. i. Zaris¢ni izpad
mascobne infiltracije). Steatoticna jetra so praviloma vsaj
nekoliko povecana in na sagitalnih slikah zaobljena. Zgolj
na podlagi hiperehogenosti jeter na UZ sicer ne moremo
sklepati o steatozi, saj so podobno videti jetra tudi zaradi
kopiCenja snovi v sklopu drugih presnovnih bolezni
(npr. Gaucherjeva bolezen, bolezni kopicenja glikogena,
hemosideroza) (11-13).

Jetrno steatozo lahko natancneje slikovno opredelimo
na MRI sekvencah in-phase in off-phase, saj ob vedji
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stopnji steatoze pride do izrazitega zmanjSanja signala
(jetra so bolj ¢rna kot obicajno). Alternativno lahko z MRI

sekvencami, obcutljivimi na zelezo, diagnosticiramo in
psevdokvantificiramo tudi hemokromatozo (4,5,12).

Tako z UZ kot z MRI lahko izmerimo tudi elasti¢ni modul
jetrnega parenhima, s katerim neinvazivno ocenimo
stopnjo jetrne fibroze, ki je lahko posledica razlicnih
bolezni (Tabela 1) (6,14). Ob brazgotinjenju jetrnega
parenhima in jetrni cirozi lahko z UZ preiskavo vidimo
spremembe v doplerskem spektru hepatalnih in portalnih
ven ter vse vecji kompenzatorni pretok v hepatalnih
arterijah. Pricnejo se pojavljati regenerativni noduli, ki so
zaradi vsebnosti zeleza bolje vidni na MRI sekvencah kot
na UZ. Glede na velikost razlikujemo mikronodularno in
makronodularno obliko jetrne ciroze. Jetra se zmanjSujejo
in postanejo nagubana, pojavijo pa se tudi znaki portalne
hipertenzije (ascites, splenomegalija in  portokavalni
obvodi, tj. varice).

Slika 3: Hiperehogena jetra z neravno povrsino (A) ter
ascites (B) - jetrna ciroza (Vir: Arhiv UKC Maribor).

Slika 4. UZ elastografija normalnih jeter (Vir: Arhiv UKC
Maribor).

Slika 5: MR elastografija (Vir: Radiopaedia).

Zgoraj — normalna jetra; v sredini - jetra z nekoliko
povisanim elasticnim modulom; spodaj — ciroticna in mocno
fibroti¢na jetra z zelo povisSanim elasticnim modulom.

BILIARNA ATREZIJA (BA)

Biliarna atrezija je prirojena anomalija, za katero je
znacilno, da zunajjetrni Zoléni vodi niso razviti ali so
mocno hipoplasti¢ni. Znotrajjetrni Zoléni vodi sprva niso
prizadeti, kasneje pa zaradi zapore pride do vnetja zol¢nih
vodov in fibroze jetrnega parenhima, kar vodi v hiter
nastanek jetrne ciroze. Je najpogostejsi vzrok neonatalne
holestaze s pojavnostjo priblizno 1:10.000. Vec¢inoma
prizadene fantke. Poznamo tri oblike BA: najveckrat
(80%) se BA pojavlja kot izolirana anomalija,
priblizno 10 % otrok z BA pa ima hkrati tudi enega od
vrani¢nih malformacijskih sindromov (biliarna atrezija
s sindromom splenicne malformacije, BASM), pri katerih
so ob BA prisotni Se polisplenija, asplenija, situs inversus
ali sr¢ne malformacije; pogosteje prizadene deklice. Pri
priblizno 10 % otrok z BA gre za cisti€éno obliko BA, pri
kateri v porti hepatis vidimo cisti¢no strukturo, izpolnjeno
z zolcem ali sluzavo vsebino, v poteku sicer atreticnega

zunajjetrnega ZolCevoda (15-17).

Klini¢no so otroci z BA po rojstvu lahko sprva brezsimptomni,
hepatomegalija, konjugirana zlatenica in aholicno blato
pa se pojavijo v prvih treh mesecih po rojstvu. Vzroka
BA ne poznamo, a gre verjetno za vnetni proces, morda
avtoimunski po predhodni virusni okuzbi, zaradi katerega se
zunajjetrni zolcni vodi zabrazgotinijo in postanejo prakticno
neprehodni. Nezdravljena BA lahko zelo hitro (v 30 dneh)
povzroci jetrno cirozo, jetrno odpoved in smrt (15,17).
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Tabela 1. Pregled bolezni, ki privedejo do jetrne fibroze/ciroze (14).

Bolezenski vzrok jetrne | Osnovne informacije Pojavnost bolezni

fibroze/ciroze pri otrocih

biliarna atrezija Pojavi se v prvih tednih Zivljenja. Biopsija +/- HIDA. UZ sugestiven, a 6,3/100.000
ne zadosCa za postavitev diagnoze. Poqosteje fantki

cista holedohusa 5 tipov po Todanijevi klasifikaciji. Dolgoroc¢no predisponira k razvoju 1/100.000
holangiokarcinoma. M2 =14

znotrajjetrna holestaza

Alagillov sindrom Zmanjsano tevilo 2V, ki so malformirani. Asociacija s skeletnimi, 2,1 /100.000
sr¢nimi anomalijami. Gena JAGL in NOTCH2.

napredujoca druzinska Avtosomno recesivna bolezen, ki se pojavlja v neonatalnem obdobju. 1/100.000

znotrajjetrna holestaza Vec fenatipov (PFIC 1-3), nekatere oblike PFIC zelo hitro pripeljejo do

(PFIO) ciroze in pojava hepatocelularnega jetrnoceli¢nega karcinoma (v par
letihnekaj letih po rojstvu).

druge genetske bolezni

pomanjkanje a-1 V 10-15 % se kaze tudi s prizadetostjo jeter. Tipi¢no prizadene 30/ 100.000

antitripsina pljuca, med 20. in 50. letom starosti.

cisticna fibroza Jetra prizadeta v 25 % zaradi zamaSitve zol¢nih vodov z gostim 30/ 100.000
Zolcem.

Wilsonova bolezen Motena presnova bakra, ki se nabira v jetrih, bazalnih ganglijih in 3,3/ 100.000
oceh.,

ostale bolezni

NASH (nealkoholni Debelost in metabolni sindrom. Jetrno steatozo lahko neinvazivno NAFLD ~ 5 9%

steatohepatitis) dokazemo in kvantificiramo z MRI.

hepatitis B Najpogostejsi infekcijski vzrok jetrne ciroze pri otrocih in
adolescentih.

avtoimunski hepatitis PoviSana raven protiteles IgG v serumul. 0,2 / 100.000

primarni sklerozirajoci Asociacija s KVCB (predvsem z ulceroznim kolitisom). 0,2/ 100.000

holangitis

popolna parenteralna Holestaza pri PPP se lahko pojavi zelo hitro in je bolj pogosta pri

prehrana otrocih po odstranitvi revesa.

stanje po sr¢nem kirurskem | Posledica kronicne pasivne venske kongestije in volumske

poseqgu po Fontanu preobremenitve.

Zdravljenje jev zaCetnifazikirursko s portoenterostomijo
po Kasaiu, pri kateri podrocje porte hepatis na povrsini
jeter kirursko odpremo, da na tak nacin izpostavljeni
periferni zol¢ni vodi lahko Zol¢ izloCajo neposredno v
preparirani jejunum. Rezultat posega je najboljsi v prvih
dveh mesecih po rojstvu. Ce v nadaljnjem poteku bolezni
pride do jetrne ciroze, je potrebna presaditev jeter.

Pri novorojenckih z BA sicer ne moremo prikazati
holedohusa (kar zal pogosto velja tudi za Stevilne zdrave
novorojencke, ker je normalen holedohus Sirok samo
0,1 mm), a ultrazvoéno vidimo nekaj sprememb, ob
katerih lahko posumimo na BA (15,16):

e jetra in vranica so lahko normalne velikosti ali pa sta
prisotni hepatomeagalija in splenomegalija;
« jetra so lahko nekoliko hiperehogena;

ehogeno fibrozno tkivo pred portalno veno (PV), t.i.
striangular cord signg, ki je ostanek zabrazgotinjenih
zunajjetrnih zol¢nih vodov;

hipertrofija hepatalnih arterij (HA) (premer desne
proksimalne HA > 1,5 mm ali povecano razmerje
premerov HA/PV > 045) in subkapsularno vidne
hepati¢ne arterije;

triado »qallblader ghost triad«:

atreticen zolcnik, ki je krajsi od 19 mm;

zol¢nik z nepravilnim ali lobuliranim obrisom;

slabo definirana stena zolcniks;

razmerje dolzina zol¢nika : Sirina zol¢nika je > 5,2;

eno uro po hranjenju z mlekom se Zolénik ne skrci.
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17.06mm

Slika 6: Ehogeno fibrozno tkivo pred portalno veno (Vir:
Radiopaedia). Oznaceno s puscico: »Triangular cord sign«
(levo); »Triangular cord sign« ter majhen in displasticen
zol¢nik (sredina, desno).

Ob sumu na BA ultrazvocne najdbe niso dovolj za potrditev
diagnoze, ampak je potrebna Se potrditev s scintigrafijo
HIDA (hepatobiliarna scintigrafija z derivati iminodiaceticne
kisline) in z biopsijo jeter. Ker linearna hepatospecifitna
magnetnoresonancna kontrastna sredstva niso odobrena za
uporabo pri otrocih, mlajsin od 2 let, MRI jeter s KS zaenkrat
ne uporabljamo pri diagnosticiranju BA, medtem ko MRCP
brez kontrasta pa pri novorojenckih zaradi majhnega
premera zol¢nih poti Ni nujno diagnosticna preiskava.

HIDA scintigrafija omogoCa razlikovanje med
obstrukcijskimivzroki(npr. BA) in ostalimi, neobstrukcijskimi
vzroki konjugirane hiperbilirubinemije pri novorojenckin.
Po predpripravi s fenobarbitonom pri bolnikih z BA v
zgodnji fazi preiskave vidimo dober privzem radiofarmaka
v jetrih, 24 ur po preiskavi pa odsotnost radiofarmaka v
dvanajstniku, kar pomaga pri diagnosticnem razlikovanju
od drugih entitet, pri katerih je praviloma prisotno vsaj
minimalno izlo¢anje radiofarmaka v dvanajstnik (17).
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Slika 7: Scintigrafija HIDA (Vir: Radiopaedia in Radiology Key).
Normalna slika s kopiCenjem radiofarmaka v tankem
¢revesu (zgoraj);

Po 24 urah z zadrzevanjem radiofarmaka v jetrin brez
izplavljanja v dvanajstnik (spoday)).
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Pri ostalin dveh oblikah BA s slikovnodiagnosticnimi
metodami vidimo bodisi anomalije vranice (polisplenija,
asplenija) oz. situs inversus pri BASM oz. pri cisticni obliki
BA cisticne spremembe v hilusu jeter.

CISTE HOLEDOHUSA (CH)

Ciste holedohusa so redka entiteta (1/100.000 ljudi, M : Z
=1:4), za katero so znacilne cisticne spremembe v poteku
zunanjih zol¢nih vodov. Njihov vzrok ni dokon¢no pojasnjen.
Ker ima veliko bolnikov s CH dolgo skupno pankreatiko-
holedohalno izvodilo, morda ciste nastanejo ob poSkodbi
bolj proksimalnih delov zunajjetrnih Zol¢nih vodov zaradi
refluksa pankreaticnih encimov. PogostejSe so pri Zenskah
in pri bolnikih azijskega porekla. Bolniki so klinicno lahko
brez simptomov ali pa imajo bolecine v trebuhu, zlatenico
ali pa tipno maso v epigastriju (9,18,19).

Ciste holedohusa delimo na osnovi klasifikacije po Todaniju
glede na umesCenost na pet tipov. Holedohalne ciste
najdemo pri bolnikih s cisticno obliko biliarne atrezije,
vemo pa tudi, da pri holedohalnih cistah tipa 5 (Carolijeva
bolezen) pogosteje pride do fibroze jeter (9,18,19).

Type V

Type lll Type IV

Choledochal cysts

Slika 8: Klasifikacija cist holedohusa po Todaniju (Vir:
Radiopaedia).

Tip 1. segmentna ali difuzna razsiritev holedohusa
(najpogostejsa razliCica); tip 2: divertikel holedohusa;
tip 3: holdeohokels; tip 4: nepovezane zunajetrne +/-

znotrajjetrne ciste zol¢nih vodov; tip 5: ciste znotrajjetrnih
zol¢nih vodov (Carolijeva bolezen).

Slika 9: Vecja cista holedohusa tipa 1 (Vir: Radiopaedia).

ZAPORA ZARADI ZGOSCENEGA ZOLCA
IN ZOLENI KAMNI

Dejavniki tveganja za pojav zgosctenega Zolca (L. i. zolcnega
mulja) so popolna parenteralna prehrana, uporaba
diuretikov in cefalosporinov, prematurost, prirojene sréne
napake, stanja, povezana s hemolizo (npr. sferocitoza), in
motnja enterohepati¢ne cirkulacije, npr. po odstranitvi
crevesa.

Na UZ vidimo zol¢nik, ki je delno izpolnjen z zgoscenim,
hiperehogenim zol¢em in brez distalne akusti¢ne sence,
ki je znacilna za vecje Zoltne kamne. Zol¢ni mulj se lahko
razreSi spontano (ob odpravi vzroka) ali z ursodeoksiholno
kislino. Le redko moramo zaporo Zol¢nih vodov razresevati
endoskopsko (z ERCP) ali s perkutano transhepatalno
biliarno drenazo (PTBD).

Zoleni kamni (ZK) so v neonatalnem obdobju redki in jih
pogosteje srecamo pri vecjih otrocih. Dejavniki tveganja za
nastanek ZK so enaki kot za pojav Zol¢nega mulja in tudi
zdravljenje je povsem enako. Zapleti zapore zaradi zol¢nih
kamnov so holecistitis, holangitis ali pankreatitis (18).
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Slika 10: Zol¢ni mulj - zgo3&en Zol& (Vir: Arhiv UKC Maribor).

Slika 11: Zol&ni kamni (Vir: Arhiv UKC Maribor).

ALAGILLOV SINDROM (AS)

Alagillov sindrom imenujemo tudi arteriohepati¢na
displazija. Povzrota ga avtosomna dominantna mutacija
v genih JAGI in NOTCH2. Z jetrno biopsijo vidimo redke
znotrajjetrne Zol¢ne vode, za postavitev diagnoze pa
je potrebno izpolnjevanje vsaj treh od petih klini¢nih
meril: znacilen obraz, holestaza, prirojena sréna
nepravilnost (najpogosteje Fallotova tetralogija ali zozitev
pliu¢ne arterije), o€esna nepravilnost ali nepravilnost
vretenc. Poleg tega so v sklopu sindroma lahko prisotne
tudi Allagilova vaskulopatija, ki se kaze z zozitvami ali
anevrizmmami znotrajlobanjskin ali trebusnih arterij, ter
ledvicne bolezni - displazija ledvic, ledvicna tubulna
acidoza ter ledvi¢nozilna hipertenzija. (18).

Slika 12: Vretence v obliki metuljcka (angl. butterfly ver-
tebra) - prirojena anomalija vretenca v sklopu razli¢nih
sindromov (Vir: Radiopaedia).

Dojentki z AS imajo lahko klinicno sliko zlatenice z
zastojem v rasti zaradi malabsorpcije mascob. Zdravljenje
je v prvi vrsti konzervativno, pri jetrni cirozi pa je potrebna
presaditev jeter. Bolniki z AS imajo povisano tveganje
jetrnocelitnega karcinoma v otroStvu, zato jih moramo
spremljati s slikovnim diagnosticiranjem in merjenjem
alfa-fetoproteina (AFP).

Tabela 2: Slikovnodiagnosticne najdbe pri Allagilovern
sindromu in biliarni atreziji.

Alagillov Biliarna atrezija
sindrom

uz - v€asih prisotna praviloma prisotna

hipertrofija

jetrne

arterije

uz - odsoten prisoten

triangular

cord sign

UZ - Zol¢ni | ..nepravilno nepravilno oblikovan

je... oblikovan in in majhen ali odsoten
majhen

RTG - prisotne odsotne

anomalije (metuljCasta

vretenc vretenca)

scintigrafija — | odsotnost odsotnost izplavljanja

HIDA izplavljanja radionuklida v
radionuklida v dvanajstnik po 24
dvanajstnik po 24 |urah zaradi atrezije
urah zunanjih zol¢nih

vodov
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Med Alagillovim sindromom in biliarno atrezijo obstajajo
slikovnodiagnosti¢ne podobnosti, zato med obema lahko
dokoncno razlikujemo Sele na osnovi biopsije jeter in
genetske analize (Tabela 2).

GESTACIJSKA ALOIMUNSKA BOLEZEN
JETER (GALD) IN NEONATALNA
HEMOSIDEROZA (NHS)

Gestacijska aloimunska bolezen jeter se lahko pojavi med
nosecnostjo in je posledica materinih protiteles 1gG proti
hepatocitom zarodka (podoben mehanizem kot pri fetalni
eritroblastozi). Pojavi se lahko Zze med prvo nosecnostjo,
po prvem dogodku pa v 95 % pa tudi pri naslednjih
nosecnostin. Do senzitizacije materinega imunskega
sistema pride najverjetneje ze med nosecnostjo in ne
Sele ob porodu. Ponovitve GALD uspesno preprecujemo z
zdravljenjem z IVIg, ki jih nosecnice prejemajo od zacCetka

drugega trimestra.

GALD je najpogostejsi vzrok akutne neonatalne jetrne
odpovedi, ki se bo ob rojstvu pokaze kot vecorganska
odpoved, koaqulopatija, ascites in hipoalbuminemija,
prenatalnopakotintrauterinizastojvrastiinoligohidramnij.
Prenatalna jetrna okvara povzroci kopicenje Zeleza znotraj
jeter in zungj jeter (hemosiderozo) in privede do jetrne
ciroze, ki je prisotna ze ob rojstvu.

Ce med nosecnostjo posumimo na GALD, lahko
znotrajjetrno in zungjjetrno  hemosiderozo dokazemo
z MRI. Zelezo namre¢ povzrota izqubo signala na MRI
sekvencah, s ¢imer dokazemo kopicenje zeleza v trebusni
slinavki, srcu in jetrih (18).

NEONATALNI HEPATITIS (NH)

Neonatalni hepatitis je skupno ime za obsezno in
raznoliko skupino neobstruktivnin bolezni, ki privedejo
do konjugirane hiperbilirubinemije. Ker poznamo vse
veC specificnih (presnovnih, infektivnih in drugih) vzrokoy,
izraz uporabljamo samo za idiopatske oblike, pri katerih
specificnega vzroka zlatenice ne moremo ugotoviti.

Na HIDA scintigrafiji pri neobstruktivnih vzrokih v pozni fazi
praviloma dokazemo izlocanje Zol¢a v dvanajstnik. Na UZ
lahko vidimo hiperehogeni jetrni parenhim ter normalno
Siroke jetrne arterije in zolcnik (ki je ob zmanjsani
proizvodnji zolca ob slabsi funkciji hepatocitov lahko
majhen). Eno uro po mle¢nem obroku praviloma vidimo

primerno praznjenje zolcnika (18).

PROGRESIVNA DRUZINSKA
INTRAHEPATICNA HOLESTAZA (PFIC)

PFIC je redka skupina avtosomno recesivnih bolezni,
ki zaradi mutacije v genih za transport zol¢nih kislin
povzro¢ajo motnjo proizvodnje zolca. Klinicna slika se
ponavadi kaze z zlatenico, intenzivnim srbenjem in z
zoastankom rasti ter nezdravljena lahko napreduje do
odpovedi jeter. Izvidi UZ preiskave in MRCP so v zacetni
fazi bolezni ponavadi normalni in sluzijo predvsem za
izkljucitev drugih entitet s podobno klinicno sliko, medtem
ko bolezen kasneje privede do jetrne ciroze. Bolezen
zdravimo z zdravili (18).

PRIMARNI SKLEROZIRAJOCI
HOLANGITIS (PSC)

Gre za redko kroni¢no vnetno bolezen, ki prizadene
znotrajjetrne in zunajjetrne Zolcne vode. Vecinoma (v
80 %) se pojavi pri bolnikih z eno od oblik kronicne vnetne
Crevesne bolezni, pogosteje pri bolnikih z ulceroznim
kolitisom kot pri bolnikih s Crohnovo boleznijo, pa tudi pri
nekaterih drugih avtoimunskih boleznih. V 20 % se pojavi
kot samostojna bolezen. PSC povzroci strikture zol¢nih
vodov, kar s¢asoma povzroci fibrozo jetrnega parenhima
in lahko napreduje do jetrne ciroze, pri odraslih pa je tudi
dejavnik tveganja za razvoj malignih neoplazem Zol¢nika,
Zol¢nih vodov ter raka debelega Crevesa in danke. PSC v
napredovali obliki zdravimo s presaditvijo jeter, a se pri
5-20 % bolnikih po presaditvi bolezen lahko ponovi (20).

S slikovnim diagnosticiranjem lahko  vidimo
hepatomegalijo in splenomegalijo, pri napredovali
obliki pa atrofijo jeter s kompenzatorno hipertrofijo
kavdatnega lobusa jeter. Na MRCP lahko vidimo Stevilne
kratke segmentne strikture v poteku znotrajjetrnin in
zunajjetrnih zol¢nih vodov, med katerimi so Zol¢ni vodi
relativno normalnega premera ali minimalno razsirjeni
(videz biserov na vrvici), razsiritev Zolénih vodov zaradi
zapore, biliarne psevdodivertikle in nepravilen potek
Zolénih poti zaradi brazgotin ob cirozi.
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Slika 13: Spremembe pri sklerozirajocem holangitisu (Vir:
Radiopaedia).

Tipicne segmentne strikture v poteku zolcnih vodov,
prikazane z MRCP (levo) in RTG holangiografijo (sredina);

Razsirjen holedohus, neenakomeren premer centralnin
zolcnih vodov, psevdodivertikli v poteku zol¢nih poti,
normalen pankreati¢ni vod (desno).

AVTOIMUNSKI HEPATITIS (AIH)

Diagnozo AIH postavimo na osnovi Kklinicne  slike,
laboratorijskin in imunoloskih testov ter z biopsijo. S
slikovnim diagnosticiranjem zelimo predvsem izkljuciti
druge diagnoze in prepoznati morebitne zaplete.
Najpogostejsi najdbi na UZ in MRI sta hepatomeqalija in
splenomeaqalija (18).

PRIROJENE NEPRAVILNOSTI
JETRNIH ZIL

Jetrne arteriovenske malformacije (AVM) se pri
novorojenckih klinicno kazejo kot levostransko sr¢no
popuscanje, anemija, hepatomegalija in  portalna
hipertenzija. Za razliko od hemangiomoy, tj. benignih
neoplazem s spremenljivo velikostjo, AVM ne vsebujejo
neoplasticnega tkiva, se praviloma ne povecujejo, a tudi ne
izginejo. AVM sestavljata prepleta arterij in ven, med njima
pa je nidus, 4. skupek zverizenih dismorfnih tankih Zil, ki
povezuje arterijski in venski del AVM in preko katerega
prihaja do levo-desnega obvoda (18,21).

Z UZ in MRI jeter lahko prikazemo zilno spremembo s
prepletom arterij in ven, v katerih izmerimo visoke hitrosti
in nizke rezistencne indekse. Jetrne vene so lahko Sirse kot
obicajno, njihovi doplerski spektri pa imajo arterializiran
videz. Na MRI-angiografiji z visoko ¢asovno locljivostjo (angl.
time-resolved MRA oz. dynamic contrast enhancement
MRA) lahko prikazemo polnitvene arterije, nidus ter hitro
izplavljanje v jetrne vene. S pokontrastnimi preiskavami jin
zanesljivo razlikujemo od jetrnih hemangiomov, ki imajo
tipicen periferni prekinjen nodularni vzorec polnjenja s
kontrastom proti sredini hemangioma in nikoli Ne kazejo
hitrega izplavljanja.

Prirojena jetrna arterioportalna fistula (APF) je
znotrajjetrna povezava med jetrno arterijo in vejo portalne
vene ter brez komunikacije z jetrnimi venami. Klini¢no se
lahko kaze kot portalna hipertenzija z nenapredovanjem
dojenctka,  splenomegalijo,  povecanim  trebuhom,
gastrointestinalnimi krvavitvami in drisko.

Za razliko od jetrnih AVM so APF navadno enostavne
kontaktne komunikacije med prizadeto arterijo in vejo
portalne vene brez vimesnega nidusa. Prizadete veja jetrne
arterije in prizadete portalne veje so razsirjene, v portalnih
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vejah pa lahko z doplersko preiskavo dokazemo pulzatilni
ali arterializiran hepatofugalni pretok (18,21).

Prirojen portosistemski obvod (prirojen
portosistemski 3$ant, PPSS) je komunikacija med
(vejo) portalne vene in jetrno veno ali spodnjo votlo
veno. Razlikujemo znotrajjetrne PPSS (pogost benigen
primer je perzistentni venski duktus) in zunajjetrne
PPSS. VecCje PPSS lahko laboratorijsko zaznamo
zaradi galaktozemije (ker del portalne krvi, ki vsebuje
galaktozo iz mleka, »preskoCi« jetra), hiperbilirubinemije,
hiperamonemije, hiperglikemije in nenormalnosti v jetrnih
testih. Klini¢no lahko ugotavljamo jetrno encefalopatijo ali
hepatopulmonarni sindrom (18, 21).

ManjSi znotrajjetrni PPSS se spontano zaprejo v 1-2 letih

po rojstvy, velike in zungjjetrne PPSS pa moramo v vecini
zapreti z interventnim posegom.

Perzistentni venski duktus je relativno pogosta najdba
pri brezsimptomnih dojenckih. Prenatalno povezuje
umbilikalno veno z levo jetrno veno ali neposredno s
spodnjo votlo veno in tako omogoca jetrni obvod s kisikom
bogate umbilikalne venske krvi, ki tako pride neposredno
v srce in mozgane zarodka. Najveckrat se spontano
zapre v nekaj urah po rojstvy, vendar pri donosenih
dojenckih neredko ostane odprt do tri tedne po rojstvy,
pri nedonoSenckih do Stiri tedne po rojstvu. Po zaprtju
ostane nNa njegovem mestu fibrozno tkivo (ligamentum
venosum).

Zunajjetrne PPSS imenujemo tudi Abernathyjeva
malformacija. Razlikujemo dva tipa. Tip 1 praviloma
prizadene deklice; portalna vena je neprehodna ali odsotna,
lienalna vena in zgornja mezentericna vena se zato vlivata
neposredno v VCI. Tip 2 je bolj pogost pri deckih; portalna
vena je prehodna, obstaja pa delna komunikacija med
portalno veno in VCl. Znotrajjetrne in zunajjetrne PPSS
najbolje prikazemo z MRI-angiografijo z visoko ¢asovno

locljivostjo (DCA MRA) (18,21,22).

ZAKLJUCEK
V  prispevku smo prikazali nekaj znacilnih  bolezni
hepatobiliarnega sistema pri otrocih. Pri - slikovnem

diagnosticiranju si v prvi vrsti pomagamo z UZ in MRI,
v€asih tudi z nuklearnomedicinskimi preiskavami (npr.
HIDA).

Slikovno diagnosticiranje omogoca analizo biokemijskih
in strukturnih lastnosti tkiva (Npr. vsebnost znotrajcelicne
mascobe ali zeleza, fibrozo jeter itd.), na osnovi morfoloskih
znacilnosti pa tudi zuzitev diferencialnodiagnosticnih
moznosti. Ker za jetra specificnih gadolinijevih kontrastnih
sredstev v pediatricni radiologiji ne uporabljamo, jih
pri funkcionalnem diagnosticiranju zaenkrat Se vedno
nadomescamo z nuklearnomedicinskimi preiskavami.
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NE-ALKOHOLNA (MASCOBNA) BOLEZEN JETER (NAFLD)

NON-ALCOHOLIC FATTY LIVER DISEASE IN CHILDREN AND YOUNG
PEOPLE

Jonathan Hind
King's College Hospital, London, United Kingdom

INTRODUCTION

Non-alcoholic fatty liver disease (NAFLD) was first
described in 1989 in adults who were obese and had a
pattern of liver injury similar to alcoholic liver disease but
denied alcohol intake. It was described in children three
years later. Since then, NALFD, the hepatic manifestation
of the obesity and metabolic syndrome epidemics, has
grown to be the most frequent cause of chronic liver
disease in both adults and children.

DEFINITION

NAFLD is defined by the histologic evidence of steatosis
of at least 5% of hepatocytes, in the absence of other
causes of excessive liver fat accumulation. It is associated
in the majority with obesity and insulin resistance.
NAFLD encompasses the spectrum from simple hepatic
steatosis through steatohepatitis (NASH) to steatofibrosis.
It is unknown if children will progress with an aggressive
disease course.

DIAGNOSIS

NAFLD is diagnosed using laboratory tests and imaging,
with liver biopsy remaining the gold standard. Such an
invasive test is not useful for screening or diagnosing huge
numbers of patients therefore new, noninvasive methods
are being investigated. Despite this, there remains a need
for reliable biomarkers for better screening and risk
stratification.

Not all fat in the liver is NAFLD and NAFLD remains a
diagnosis of exclusion. The potential health burden is high,
and related issues from the metabolic syndrome must be
investigated and treated simultaneously.

EPIDEMIOLOGY

The overall prevalence of NAFLD varies between studies
according to the diagnostic method but is estimated to be

between 3-10 % in children, rising to around 1/3 of those
who are obese. There are regional differences with the
highest prevalence in the Middle East and South America
(25 %), and the lowest in Africa (5 9%).

Lifestyle is only a part of the cause of NAFLD and the
disease progression. In recent years there has been
increased understanding of the role played by genetic
and epigenetic factors. This is evidenced in the real world
by differences in prevalence between ethnic groups
independent of confounding factors, and by family studies
indicating a much higher risk of progressive NAFLD in
family members of a patient with NAFLD-related cirrhosis.
Genome-wide studies have allowed better identification
of the genetic determinants of NAFLD, simple hepatic
steatosis and NASH. Other studies have now identified
epigenetic risk factors.

MANAGEMENT

Multiple treatments have been proposed for NAFLD, but
effectiveness so far has been limited. Lifestyle modification
remains the mainstay of management although it is
difficult to achieve sustained weight loss and improvement
in physical activity. Current research focuses on alternative
treatments, targeting pathogenic factors such as insulin
resistance, dyslipidemia, qut-liver axis and microbiota,
oxidative stress, and proinflammatory pathways. Some
studies do show promise for the future. Overall, though,
paediatric  NAFLD requires a multidisciplinary and
personalised approach to treatment.

CONCLUSION

NAFLD is the commonest cause of chronic liver disease in
children and young people. It encompasses the spectrum
from simple steatosis to NASH and steatofibrosis. There
is a huge burden of NAFLD and some patients' disease
will progress. Recent developments have enhanced
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understanding of genetic factors which may predict
development and progression of the disease. In the future,
different diagnostic modalities may replace invasive
liver biopsy for diagnosis and risk stratification for most
patients. Longitudinal studies will allow knowledge of
the successes of different treatment strategies, and the
expansion of therapeutic options may allow personalised
pharmacological management along with lifestyle
modification to halt the progression from steatosis to
cirrhosis.
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AVTOIMUNSKE BOLEZNI HEPATOBILIARNEGA TRAKTA PRI
OTROCIH IN MLADOSTNIKIH

AUTOIMMUNE DISEASES OF HEPATOBILIARY TRACT IN CHILDREN

MatjaZ Homan

KO za gastroenterologijo, hepatologijo in nutricionistiko, Pediatri¢na klinika, UKC Ljubljana
Katedra za pediatrijo, Medicinska fakulteta, Univerza v Ljubljani

1zVLECEK

Avtoimunske bolezni hepatobilarnega trakta so kronicne
bolezni jeter in zol¢nih vodov, pri katerih avtoprotitelesa
sprozijo vnetni odgovor v jetrnem parenhimu (avtoimunski
hepatitis), v celicah Zol¢nih vodov (primarni sklerozirajoCi
hepatitis) ali tako v jetrnem parenhimu kot tudi v celicah
zolenih  vodov  (avtoimunski - sklerozirgjo¢i  holangitis).
Poznamo tudi posebno obliko bolezni, ki se razvije v
presajenih jetrih, t. I. avtoimunski hepatitis de-novo, ter
po Coombsu pozitiven gigantocelicni hepatitis. Bolnike
z avtoimunskimi boleznimi jeter obi¢ajno zdravimo s
kortikosteroidi in azatioprinom, s ¢imer pri vecini otrok
dosezemo remisijo. Ce avtoimunskega procesa v jetrih ne
zaustavimo s klasicnim zdravljenjem, uvedemo mocnejsa
imunosupresivna zdravila. Ce avtoimunska bolezen jeter
kljub intenzivnemu zdravljenju napreduje v jetrno cirozo,
je potrebna presaditev jeter.

Klju¢ne besede: avtoimunski hepatitis, avtoimunski
sklerozirajoci holangitis, otroci, zdravljenje.

ABSTRACT

Autoimmune diseases of the hepatobiliary tract are
chronic diseases of the liver and bile ducts caused by an
autoimmune process in the liver - autoimmune hepatitis,
in the biliary tract — primary sclerosing cholangitis, in the
liver and biliary tract — autoimmune sclerosing cholangitis,
de novo autoimmune hepatitis, after liver transplantation
and Coombs positive giant cell hepatitis. Standard therapy
is a combination of corticosteroids and azathioprine. The
majority of children show a good response to combination
therapy. The non-responders are treated with more potent
immunosuppressive drugs, otherwise, the autoimmune
disease progresses to cirrhosis of the liver and the child
needs liver transplantation.

Key words: autoimmune hepatitis, autoimmune
sclerosing cholangitis, children, therapy
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Avtoimunske Dbolezni jeter (AIBJ) so bolezni jeter,
pri katerih avtoprotitelesa sprozijo vnetni odgovor
v jetrnem parenhimu (avtoimunski hepatitis, AlH), v
celicah Zol¢nih vodov (primarni sklerozirajocCi hepatitis,
PSH) ali v jetrnem parenhimu in v celicah Zol¢nih vodov
(avtoimunski sklerozirajoci holangitis, ASH). Poznamo tudi
posebno obliko AIBJ, ki se razvije v presajenih jetrih in t. i.
avtoimunski hepatitis de-novo ter po Coombsu pozitiven
gigantoceli¢ni hepatitis (CPGCH).

AIBJ so kronicne avtoimunske vnetne bolezni jeter
neznanega vzroka. Kot pri vecini avtoimunskih bolezni je
v nastanek vpletenih vec dejavnikov: genetska Nagnjenost,
dejavniki okolja ter nepravilen odgovor lastnega imunskega
sistema na hepatocite in holangiocite. Vse nasteto vodi do
avtoimunskegavnetnega odgovorav jetrih, posredovanega
z limfociti T, ki povzroca vnetje, nekrozo in fibrozo. 1zsledki
raziskave kazejo, da je verjetnost bolezni vecja pri osebah,
ki imajo v genomih DR3 in DR4 haplotipe.! Mozni sprozilci
avtoimunskegavnetnega procesa so pomanjkanje vitamina
D, disbioza, doloCena zdravila in virusi, kot so CMV, HSV in
virus hepatitisa C.2* Pri deklicah se AIBJ pojavljajo 4-krat
pogosteje.* Letna pojavnost (incidenca) AlH je 0,23-3,5 na
100.000 prebivalcev, razsirjenost (prevalenca) pa 11,6-
34,5 na 100.000 prebivalcev >6. AIBJ so najpogostejsi
vzrok kroni¢ne bolezni jeter med 10. in 20. letom starosti.
Pogosto so jim pridruzene tudi druge avtoimunske bolezni,
kot so ulcerozni kolitis, avtoimunsko vnetje Scitnice,
Addisonova bolezen, vitiligo in sladkorna bolezen tipa 1.
Celiakija je pridruzena 10 % bolnikov z AIBJ 7, ulcerozni
kolitis 18 % & in avtoimunska bolezni S¢itnice 8-23 9% otrok
z AIBJ °. Skoraj v polovici primerov je druzinska anamneza
glede avtoimunskih bolezni pozitivna.

KLINIENA SLIKA

V 40 % primerov AlBJ poteka podobno kot akutni virusni
hepatitis s simptomi, kot so slabost, bruhanje ter bolecine
v sklepih in miSicah. Po nekaj dneh otroci postanejo
zlateni¢ni ter odvajajo belo blato in temen urin. Pri
nadaljnih 40 9% bolnikov z AIBJ se pojavijo znaki, kot so
slabo pocutje, slabost, izguba teka, amenoreja, glavobol in
driska, ki traja vec mesecev ali celo let. Pri 10 9% bolnikov
pride do zapletov portalne hipertenzije, kot je bruhanje
krvi. Pri manj kot 5% se bolezen pokaze kot hepaticna
encefalopatija, bolj pogosto pri AlH tipa 2. V preostalih
primerih AlH poteka brez simptomov in jo nakljucno
odkrijerno zaradi povisanih vrednosti jetrnih encimov.

Glede na izsledke raziskav ima ob diagnosticiranju bolezni
tretjina otrok ze cirozo jeter.*°

DIAGNOSTICIRANJE

Diagnoza AIBJ temelji na klini¢nih, biokemijskin, seroloskin
in histoloskih merilih. Mednarodna diagnosti¢na merila za
AIBJ so bila zadnji¢ posodobljena leta 2008.1!

Pri otrocih za prepoznavo AIBJ predlagsjo prilagojena
diagnosticna merila, ki Se niso dokoncno uveljavljena.t?

Mednarodna diagnosti¢na merila za AIBJ vkljuCujejo:

e 1. prisotnost specificnih avtoprotiteles,
o 2. hipergamaglobulinemijo,

e 3. znacilne histoloske spremembe jeter,
o 4. izkljucitev virusnega hepatitisa.

Ad 1. Znacilnost AIBJ je prisotnost  specificnih
avtoprotiteles protijetrnim celicamin/ali specifi¢cnim
antigenom organa. Glede na njihovo prisotnost AlH
delimo na: i) AlH tipa 1 (prisotnost avtoprotiteles
proti sestavinam celicnega jedra (ANA) in/ali
prisotnost avtoprotiteles proti gladkim miSicam
(ASMA)); i) AlH tipa 2 (prisotnost avtoprotiteles proti
mikrosomalnemu antigenu jeter in ledvic (LKM-1)
in prisotnost avtoprotiteles proti jetrnemu citosolu
(LC-1)). Poznamo Se druga avtoprotitelesa, znacilna
za AIBJ, in sicer p-ANCA, LP in SLA. Protitelo P-ANCA
je pogosto prisotno pri PSH. Pri majhnem delezu
bolnikov z AIBJ ne uspemo dokazati povisanih titrov
serumskin avtoprotiteles. Pri otrocih so klini¢no
pomembni tudi nizki titri protiteles 1:20 za ANA in
ASMA, oziroma 1:10 za LKM-1. Prisotnost LKM-1 v
visokem titru potrjuje AlH tipa 2, tudi Ce histologija
ni tipicna za AIBJ. Pri otrocih so lahko vrednosti
titrov serumskih avtoprotiteles merilo uspeSnosti
zdravljenja avtoimunskega vnetja.l?2 Za postavitev
diagnoze AIBJ ne zadostuje le prisotnost specificnih
avtoprotiteles v serumu, saj so v nizkem titru lahko
prisotna tudi priotrocih z drugimi boleznimi jeter, kot
so Wilsonova bolezen, nealkoholni steatohepatitis,
virusni hepatitis B in virusni hepatitis C 3.

Ad 2. Hipergamaglobulinemija ob normalnih ali znizanih
vrednostih IgM in IgA je znacilna za vse oblike
AIBJ. Le v petini primerov ne dokazemo povisane
vrednosti 1gG, predvsem pri otrocih, pri katerin
bolezen poteka v zelo akutni obliki. Ker je raven
imunoglobulinov razreda G (IgG) izvrsten kazalnik
aktivnosti bolezni, ga pri bolnikih z AIBJ redno
spremljamo. Za avtoimunske bolezni jeter so bolj
dovzetni otroci z znizano komponento komplementa
(C3, C4). Znizani imunoglobulini razreda A (IgA) so
znacilni za AlH tipa 2, a se pojavljajo tudi pri AlH tipa
110
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Ad3. Dokon¢na potrditev AIBJ zahteva biopsijo jeter
73 histopatoloski izvid so znacilni naslednji izvidi:
gosta infiltracija portalnih polj z mononuklearnimi
celicami in plazmatkami, ki se Sirijo tudi v jetrni
rezenj; uniCenje hepatocitov na periferiji reznja
z erozijami, t. i. interface hepatitis; vezivno tkivo,
ki nastane zaradi unic¢enja hepatocitov in se Siri s
portalnega podrocja v jetrne reznje; regeneracija
jetrnega tkiva z rozetami. Na zacetku bolezni je
prisotna fibroza jeter, v koncni fazi pa ciroza jeter.
Biopsija jeter je smiselna tudi pri pregrajevanju in
ukinjanju zdravljenja in ne samo pri diagnosticiranju
bolezni.

Ad 4. Negativha serologija okuzbe z hepatotropnimi
virusi, kot so virusi hepatitisa AB in C, CMV ter EBV.

Za dokoncno postavitev diagnoze so potrebne tudi
slikovne preiskave, tj. ultrazvocna preiskava (UZ) trebuha in
magnetnoresonancnoslikanjejeterinzol¢nihvodov(MRCP).
PSH oziroma ASH lahko razlikujemo od AlH le s preiskavo
zolcnih vodov, pri otrocih predvsem z MRCP, redkeje
z endoskopsko retrogradno holangiopankreatografijo
(ERCP).

DIFERENCIALNA DIAGNOZA

Klinicna slika AIBJ je lahko zelo nespecificna. Izkljuciti
moramo pomanjkanje alfa-1- antitripsing, virusne
hepatitise, steatohepatitis, presnovne bolezni in z zdravili
povzroCene okvare jeter. Pri hepatitisu B in hepatitisu C
je serologija na avtoprotitelesa lahko pozitivna. V 50 9%
so protitelesa ANA in/ali ASMA pozitivha v nizkem titru,
V VZOrcu jeter pa so prisotne blazje spremembe. Bolezen
potrdimo z viroloSko preiskavo. Pri Wilsonovi bolezni so
prav tako protitelesa ANA in ASMA lahko pozitivna, raven
IgG je povisana, histopatolosko pa so vnetne spremembe
zelo podobne spremembam pri AIBJ. Za Wilsonovo
bolezen sta znacilni znizana vrednost ceruloplazmina ter
zvisana vrednost bakra v urinu, serumu in suhem jetrnem
tkivu. Genetski test je pozitiven.

ZDRAVLJENJE

Razen pri otrocih, ki jih prepoznamo Sele pri jetrni
encefalopatiji in pri katerih je smiselna le Se presaditev
jeter, je zelo uspeSno (90 %) standardno zdravljenje
z imunosupresivnimi  zdravili.**  Zdravljenje zatnemo
s prednizolonom (5 mg prednizolona = 4 mg
metilprednizolona) v visokem odmerku 2 ma/kg telesne
mase na dan (ma/kg/dan); najvecji dnevni odmerek je 60
mqg. Zdravimo v kombinaciji z azatioprinom v odmerku
1-2 mag/kg/dan. Azatioprin dodamo dva tedna po uvedbi

zdravljenja s kortikosteroidi. Odmerek prednizolona
znizamo ¢im prej, a ne prej kot 2 tedna po uvedbi
zdravljenja. V 8 tednih odmerek prednizolona postopno
znizujemo do minimalnega odmerka 2,5-5 Mg na dan.
Zavedati se moramo, da se vrednosti jetrnih encimov
praviloma postopno normalizirajo, kar lahko traja nekaj
tednov do nekaj mesecev.

Zaradi Stevilnih  nezelenih ucinkov metilprednizolona
potekajo raziskave o moznostih zdravljenja AIBJ z
drugimi vrstami zdravil. Budesonid je kortikosteroid druge
generacije, kiima 15-kratvecjo afiniteto za glukokortikoidne
receptorje kot prednizolon. Nezeleni ucinki se pojavljajo
redko, ker se 90 9% zdravila ze ob prvem prehodu presnovi
v jetrih. Uporabljamo ga lahko pri vseh bolnikih, razen pri
bolnikih z ze razvito cirozo jeter.

Za zdravljenje PSH in ASH priporocajo Se ursodeoksinolno
kislino (UDCA) v odmerku 10-15 mag/kg/dan. Na splosno velja,
da je otrok v remisiji, ko je brez simptomov in znakov bolezni,
ko so jetrni encimi normalni ali manj kot dvakrat povisani ter
ko je raven IgG normalna. Serologija za ANA in ASMA mora
biti < 1:20 oziroma, za LKM-1 < 1:10. V histoloSkem izvidu so
lahko prisotne le minimalne vnetne spremembe.

Manj uspesno zdravljenje pricakujemo pri mlajsih otrocih
v Casu postavitve diagnoze, pri otrocih, pri katerih ne
pride do izboljSanja bolezni po 2 tednih zdravljenja kljub
maksimalnemu odmerku zdravil, pri dolgotrajnem poteku
bolezni pred zacetkom zdravljenja, ob prisotnosti HLA
fenotipa DR3 in cirozi jeter ze pri prvi biopsiji.t> Znizanje
serumske vrednosti gama glutamil transferaze (yGT) za
75 % po letu dni zdravljenja je pri bolniku s PSH ugoden
napovedni dejavnik vsaj za Naslednjih 5 let. 1©

Indikacije za monoterapijo s prednizolonom so citopenija
(levkociti < 2,5 x 10%/1 ali trombociti < 50 x 10%/1), rak,
pomanjkanje encima metiltransferaze in  Nosecnost.
Razlogi za opustitev zdravljenja z azatioprinom so Njegovi
mielosupresivni, onkogeni in teratogeni nezeleni ucinki.

Po treh letih vzdrZzevalnega zdravljenja in remisije
svetujemo kontrolno biopsijo jeter. Ce vnetnih sprememb
ni ali so minimalne, razmisljamo o ukinitvi zdravljenja. Ce je
otrok tik pred puberteto ali v puberteti, ukinitev zdravljenja
odsvetujemo, ker so v tem obdobju pogosti relapsi bolezni.
Za ukinitev zdravljenja se odlo¢imo predvsem pri otrocih
z AlH tipa 1, ki so Ze dlje v remisiji in v predpubertetnem
ali popubertetnem obdobju. Ker se pri 80-90 % otrok
bolezen po ukinitvi zdravljenja ponovno poslabsa, je v
vecini primerov potrebno vecletno vzdrzevalno zdravljenje
z imunosupresivnimi zdravili.

Ce zdravila prve izbire niso ucinkovita ali so uCinkovita
le delno, svetujemo uvedbo mocnejsSih zdravil, kot so
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takrolimus, mikofenolat mofetil, ciklosporin, metotreksat
in rituksimab.

Pri akutni odpovedi jeter zaradi AIBJ takoj uvedemo
zdravljenje s kortikosteroidi v visokem odmerku, tj. Ze pred
biopsijo jeter, ki je v takem primeru lahko nevarna in zaradi
obsezne poskodbe jeter pogosto tudi ni vec povedna.

Kandidati za presaditev jeter so bolniki, pri katerih z
zdravili ni prislo do remisije in je bolezen napredovala v
cirozo jeter, ter bolniki, pri katerih je prislo do fulminantne
odpovedi jeter.

AVTOIMUNSKI HEPATITIS

Najpogostejsa oblika AlH je AlH tipa 1. V 70 % zbolijo
deklice v starosti 16-30 let. AlH tipa 2 ima slabSo napoved
izida kot AlH tipa 1. Pojavlja se pri mlajsih otrocih in ima bolj
pogosto pridruzene druge avtoimunske bolezni, lahko pa
je povezan s sindromom avtoimunske poliendokrinopatije
s kandidiazo in ektodermalno distrofijo.

PRIMARNI SKLEROZIRAJOCI HOLANGITIS

Primarni sklerozirajoCi hepatitis (PSH) se bolj pogosto
pojavlja pri deckih. Povprecna starost ob pojavu bolezni je
13,8 leta.’” Zelo pogosto dokazemo tudi kronicno vnetno
Crevesno bolezen, v vecini ulcerozni kolitis, ki je omejen
na desno stran debelega Crevesa. Glede na pogosto
sopojavnost obeh bolezni obstaja hipoteza, da je sprozilec
vnetja v celicah Zol¢nih vodov spremenjena mikrobiota. Pri
zdravljenju PSH se zato vse bolj uveljavlja vankomicin v
peroralni obliki.*8

AVTOIMUNSKI SKLEROZIRAJOCI HOLANGITIS

Priblizno polovica otrok z AIH ima tudi spremembe zol¢nih
vodov - gre za sindrom prekrivanja ali ASH. ASH se bolj
redko pojavlja pri odraslih bolnikih in pri njih tudi pocasneje
napreduje. Razlike v pojavnosti med spoloma pri ASH ni.
Kar 90 % otrok ima povisane vrednosti IgG, polovica pa

pridruzeno kroni¢no vnetno ¢revesno bolezen.

Klini¢na slika, izvidi laboratorijskih in imunoloskih preiskav
ter histoloski izvidi so podobni kot pri AIH. Ob zaCetku
bolezni sta vrednosti AF in yGT lahko normalni. Z MRCP
ugotavljamo zvijugane zol¢ne vode.

PO COOMBSU POZITIVEN GIGANTOCELICNI
HEPATITIS

Je zelo redka oblika avtoimunske bolezni jeter, ki se
pojavlja zgodaj v otrostvy, tj. med 6. in 24. mesecem
starosti, in ima hud klinic¢ni potek. Pojavlja se sporadicno
in je pogosto povezana z drugimi avtoimunskimi
boleznimi. Kaze se s hudo anemijo, holestatsko zlatenico
in  znacilnimi  histoloskimi  spremembami v  smislu
gigantoceliCne transformacije s fibrozo. Avtoprotitelesa

niso prisotna. Diferencialnodiagnosti¢no pride v poStev
sincicijski gigantoceli¢ni hepatitis. Bolezen se ne odziva na
zdravljenje. Po presaditvi jeter se pogosto ponovi tudi v
presajenih jetrih.

AVTOIMUNSKI HEPATITIS DE NOVO

Avtoimunski - hepatitis de novo je posebna oblika
avtoimunske bolezni jeter, ki se razvije po presaditvi jeter
in pri katerem vzrok presaditve jeter ni avtoimunska
bolezen. Ce ima otrok haplotip HLA-DR4 ali HLA-DRBI,
je verjetnost pojava avtoimunske bolezni na presajenin
jetrih vecja. Ima enake znacilnosti kot klasicen AlH, torej
povisane vrednosti jetrnih encimov ter tipi¢ne seroloske in
histoloSke spremembe. Odgovor na zdravljenje je dober.

ZAKLJUCEK

Ker avtoimunske bolezni jeter pogosto potekajo
neznacilno, jih neredko prepoznamo Sele tedaj, ko imajo
otroci ze fibrozo jeter ali celo cirozo jeter. Najtezje
diagnosticiramo tiste oblike avtoimunskih bolezni jeter,
pri katerih ne najdemo povisanih titrov avtoprotiteles (do
20 9% primerov) in ko histopatoloske spremembe jeter niso
tipicne. Odgovor na zacetno zdravljenje s kortikosteroidi
je izvrsten. Vecji izzivi so vzdrzevalno zdravljenje, vrsta
in odmerek imunosupresivnega zdravila, ¢as ukinitve
zdravljenja in nacin spremljanja bolnikovega stanja.
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INFEKCIJSKE BOLEZNI JETER

INFECTIOUS DISEASES OF THE LIVER
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1ZVLECEK

Pri otrocih so okuzbe prebavil zelo pogoste. Ceprav
je posredna okuzba jeter manj pogosto bolezensko
stanje, je kljub temu pomembno podrocje infektologije.
Pri tem gre lahko za okuzbo izklju¢no jetrnih celic ali za
sekundarno okuzbo jeter ob primarni okuzbi v drugem
organu. Nekatere izmed njih so pomemben epidemioloski
problem v svetovnem merilu, druge pa predvsem
pomembno prizadenejo zdravje posameznega otroka in
so v redkih primerih celo smrtne. V dezelah v razvoju je
taksnih bolezni mnogo vecC in so predvsem parazitskega
izvora. V prispevku zelimo predstaviti stanja, s katerimi se
sreCujemo pri delu z otroki v nasem okolju.

Klju¢ne besede: otrok, okuZbe jeter, hepatitis.

ABSTRACT

Children have frequent infections of the gastrointestinal
tract. Infectious diseases of the liver are rarer, but they
still represent an important part of infectiology. The liver
can be infected primarily by an infectious agent, or the
infection could spread from another organ to the liver.
Some of the presented illnesses represent an important
global epidemiological problem while others could mainly
present a major health risk to the individual as in rare
cases, they can also be fatal. In developing countries,
there are many more such illnesses (especially parasitic),
but our goal is to present only the conditions that we can
come into contact with when treating sick children in our
community.

Key words: child, liver infections, hepatitis
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Jetra so organ, ki je pogosto vpleten v razlicne
infekcijske bolezni, saj vsebujejo priblizno tretjino teze
retikuloendotelnega sistema telesa, ki je eden kljucnih delov
telesne obrambe proti mikroorganizmom. Jetra so tudi v
stikussistemskim in portalnim obtokom. Zlasti za organizme,
ki v telo vdrejo skozi prebavila, so jetra prvi vecji organ, s
katerim pridejo v stik pred vstopom v sistemski obtok. Kljub
dobri prekrvitvi, vlogi v telesni obrambi ter detoksifikacijski
in ekskrecijski funkciji so jetra dokaj dovzetna za okuzbe.
Najpogosteje so podvrzena virusnim okuzbam. Vecina
nevirusnih okuzb je bakterijskih, le redko gre za okuzbe s
paraziti in glivami. Pojavnost posameznih vrst okuzb se v
razlicnih svetovnih regijah zelo razlikuje (1-3).

OKUZBE JETER

Okuzba jeter lahko poteka z zelo razlicnimi klini¢nimi
slikami. V sploSnem je poviSanje ravni transaminaz v
serumu brezsimptomno in ga ugotovimo nakljucno ali v
okviru ciljanega diagnosticiranja. Virusne okuzbe jeter
lahko potekajo subklinicno, klinicno ali fulminantno. Lahko
S0 povezane s hujsimi zapleti, kot so jetrni absces, fibroza,
ciroza in nekroza. Nekatere okuzbe jeter se lahko koncajo
tudi z jetrno odpovedjo in celo s smrtnim izidom (1,4).

Pogosti simptomi, povezani z okuzbo jeter, so vecinoma
nespecificni (npr. slabost, bruhanje, pomanjkanje teka,
utrujenost in oslabelost). Pri otrocih je pogosto prisotna
tudi t. i. vroCina neznanega izvora. Ugotovimo lahko
obcutljivost in bolecino ob palpaciji desnega zgornjega
kvadranta trebuha, a njuna odsotnost ne izkljuCuje
dogajanja v jetrih. Pogosto (zlasti pri novorojenckin) je
klinicna slika okuzbe jeter (predvsem bakterijskin) klinicno
podobna sepsi. Dodaten klini¢ni znak, povezan z okuzbo
jeter, je zlatenica.

V izvidih laboratorijskih preiskav lahko potrdimo povisane
vrednosti kazalnikov vnetja in visoke vrednosti serumskih
transaminaz. Vrednost serumskega bilirubina lahko
poraste zaradi vnetnega dogajanja v jetrnem parenhimu
ali zaradi vkljuCenosti zol¢nih poti v patologijo okuzbe,
predvsem z motnjo pretoka zolca. Ob vpletenosti zol¢nih
vodov je poleg bilirubina pogosto povisana tudi raven
alkalne fosfataze. Pomembno je, da opravimo tudi teste,
ki kazejo na funkcionalno okvaro jeter: protrombinski
¢as (pogosto pregledamo celoten koagulogram), raven
albuminov in raven krvnega sladkorja. Pri veC kot polovici
bolnikov je ob akutni okuzbi jeter prisotna hipoglikemija.
Ob sumu na bakterijsko okuzbo jeter vedno odvzamemo
vzorce krvi za hemokulturo, Ceprav je uspeSnost potrditve
bakterijske okuzbe relativno nizka. Kljutnega pomena za

potrditev (predvsem virusnega) povzrocitelja so seroloske
preiskave krvi, tako v akutni fazi okuzbe kot ob kasnejSih
odvzemih (na primer ob kontrolnih pregledih).

Pomemben sestavni del prvotnih preiskav in  tudi
spremljanja bolezni je slikovno diagnosticiranje. Pogosta
najdba ob virusnih okuzbah jeter je hepatomegalija, ki
jo neredko spremlja splenomegalija. IzkuSen radiolog
lahko naravo sprememb v jetrih dobro opredeli zgolj z
uporabo ultrazvocnih (U2) tehnik. Pogostost kontrastnih
ultrazvocnih (UZ) preiskav pri diagnosticiranju jetrnin
okuzb se povetuje. Ce z UZ preiskavo ne dobimo
zadovoljivih odgovorov na klinicna vprasanja, opravimo
Se magnetnoresonancno preiskavo (MRI). Racunalnisko
tomografijo (CT) pri otrocih uporabljamo zadrzano.

Organizme, ki primarno povzroajo vnetje jeter,
imenujemo hepatotropni organizmi. To so v vecini Virusi.
Drugi organizmi povzrocajo okuzbe razli¢nih organskin
sistemov, med drugim tudi jeter (1,2).

VIRUSNE OKUZBE JETER

Virusni hepatitis je sistemska okuzba s hepatotropnim
virusom, ki primarno povzroci vnetje jeter. Poznamo pet
glavnih primarnih virusov hepatitisa: virus hepatitisa A
(HAV), virus hepatitisa B (HBV), virus hepatitisa C (HCV),
virus hepatitisa D (HDV) in virus hepatitisa € (HEV).
Poleg primarnih virusov hepatitisa lahko akutni virusni
hepatitis povzrocijo tudi drugi virusi, ki povzrocajo
podobno klinicno sliko in podobno laboratorijsko sliko
kot primarni virusi hepatitisa. Njihova pogostost pri
imunokompetentnih bolnikih s klinicno sliko hepatitisa je
priblizno 10 %. Najpogosteje izolirani povzrocitelji v tej
skupini so citomegalovirus (CMV), virus Epstein-Barr (EBV),
herpesvirusi, adenovirus in parvovirus. Poznamo tudi t. i.
akutnemu virusnemu hepatitisu podoben sindrom, ki ga
povzrocajo Stevilni drugi mikrobi in bolezni. V primeru
drugih mikrobov gre vecinoma za primarno dogajanje v
drugih organih. Najpogostejse povzrocitelje akutnega
hepatitisa pri odraslih nastevamo v Tabeli 1 (4).
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Tabela 1: Povzrocitelji akutnega hepatitisa pri odraslih (4).

Neinfekcijski

Infekcijski
virusi hepatitisa | virus mumpsa
A B, CDInE A A
virus Coxsackie
EBV o
adenovirusi
MV :
leptospira
HSV A
virus rumene
VzV mrzlice
virus ospic Coxiella burnetti
virus rdeck Treponema
pallidum

zdravila
toksini
avtoimunost

ishemija

akutna zamascenost

jeter v nosec¢nosti

akutni Budd-
Chiarijev sindrom

Wilsonova bolezen

Legenda: HSV - virus herpes simpleks; VVZV - virus varicela zoster.

VIRUSI HEPATITISA

Akutna okuzba s hepatotropnim virusom skoraj v celoti
poteka brez simptomov, a lahko pri najtezjih oblikah vodi
celo do nekroze in fulminantne jetrne odpovedi ter smrti.
Tezji potek okuzbe je bolj pogost pri odraslih. Pri otrocih so
primeri fulminantnega hepatitisa z jetrno odpovedjo redki.
V veliki vecini primerov (priblizno 95 %) fulminantnega
hepatitisa pri otrocih povzrocitelja ne moremo potrditi. Le
v 59 primerov je povzrocitelj znan, skoraj vedno gre za
HBV (5,6).

Virusi hepatitisa so pomemben globalni problem, saj naj bi
bilo po podatkih Svetovne zdravstvene organizacije (5Z0)

leta 2019 na svetu 296 milijonov ljudi s kronic¢no okuzbo s

HBV. Vsgj tretjina svetovnega prebivalstva naj bi v zivljenju

utrpela okuzbo s HBV ali HCV. Po ocenah lahko v prihodnjih

Tabela 2: Epidemioloske in klinicne znacilnosti virusnih hepatitisov (4).

Znacilnosti HAV HBV HCV HDV HEV
nacin | fekalno-oralno A - - - A
okuzbe |perkutano + +++ +++ 4+ -
perinatalno +++ + + -
spolno £ Sa + ++ -
najpogostejsa starostna |otrodi, mladi odrasli pogosteje mladi odrasli mladi odrasli
skupina mladi (spolno, perkutano), | odrasli (spolno, perkutano),
odrasli novorojencki (90 % novorojencki
ob rojstvu) (vertikalno)
inkubacija 15-50dni | 30-180 dni 15-160 dni 30-180 dni 14-60 dni
akutni |akutni hepatitis, |++ Sa SRt El S
kliniéni |subklini¢na oblika
potek |akutnihepatitis, |0,3-06% |0,1-1,0% 0,1 % 2-20 % 1-2 %
fulminantna (10-20 % pri
oblika nosecnicah)
kro- kroni¢ni hepatitis |- 5-10 % odrasli, 75 % koinfekcija: 5 %%, (izjemoma
nicni 90 9% novorojencki superinfekcija: nekatere
klini€ni 70-95 % imunsko
potek oslabele osebe)
Ciroza - 15-40 % kronicnih | 10-30 % 60-70 % kronicnih |-
hepatitisov kroni¢nih hepatitisov
hepatitisov
HCC - + + & -
profilaksa Ig, inakt. HBIG, - rekombinantno -
cepivo rekombinantno cepivo
cepivo
zdravljenje akutnega - tezji potek: kombinacija - tezji potek:
hepatitisa entekavir, tenofovir | zaviralcev ribavirin
polimeraze,
proteaze in/ali
NS5A

Legenda: HCC - jetrnoceli¢ni karcinom (angl. hepatocelular carcinoma); HBIG - hiperimuni imunoglobulini B; Ig - nespecificni imunoglobulini; = ni
mogoce; + mogoce, a zelo redko; + redko; ++ pogosto; +++ zelo pogosto.
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letih pricakujemo kar 1,5 milijona na novo okuzenih na leto.
Pogostost okuzb se v razlicnih predelih sveta zelo razlikuje
in jo ocenjujejo Na 0,1-20 %. V obmocjih, endemicnih za
okuzbo s HAV, je bilo do desetega leta starosti v stiku s
HAV kar 90 % otrok. V Sloveniji je letno prijavljenih manj
kot 50 novih okuzb s HBV, a so uradni podatki verjetno
podcenjeni (4,7,8).

Virusi hepatitisa se razlikujejo v Stevilnih podrobnostih.
Njihove glavne lastnosti in  medsebojne  razlike
predstavljamo v Tabeli 2.

Glede na pogostost okuzb, resnost poteka akutne okuzbe,
moznost kronicne okuzbe in pomembne dolgorocne
posledice (ciroza, jetrnocelini karcinom) sta v ospredju
hepatitis B in hepatitis C. Na endemicnih podrocjih
pogosto sreCamo tudi hepatitis A. Patogenezo omenjenin
vrst hepatitisa tudi najbolje poznamo.

V otroStvu so okuzbe z doloenimi virusi hepatitisa
pogostejSe v posameznih obdobjih. V obdobju novorojencka
je glavna groznja okuzba pri mami. Vertikalno se prenasa
predvsem hepatitis B. Tak nacin prenosa je pomemben
Zlasti na podrocjih z visoko endemicnostjo. Okuzba z
virusom hepatitisa C se lahko prenasa tudi z mame Nna
novorojencks, a le pri 1 % okuzenih nosecnic. Prenos na
novorojencka je pogost predvsem pri okuzbi matere s HBV
in se pojavlja v kar 90 %. Da bi preprecili okuzbo, otroci
mater, ki so nosilke povrSinskega antigena hepatitisa
B (HBsAQ), v prvih urah po rojstvu prejmejo specificne
humane imunoglobuline, hkrati pa se zacne tudi cepljenje
proti hepatitisu B po shemi O, 1, 2 in 12 mesecev (9).

Naslednje otrosko obdobje z vecjo verjetnostjo okuzbe s
hepatitisom, je obdobje od rojstva do 10. leta. Pogoste so
Zlasti okuzbe z virusom hepatitisa A v visoko endemicnih
svetovnih regijah, kjer se z virusom hepatitisa A okuzi kar
9 od 10 otrok. Pot okuzbe je predvsem fekalno-oralna.
Endemicna podrocja okuzbe s HAV so vecinoma nerazvite
drzave z nizkim higienskim standardom (deli Azije,
Bliznjega Vzhoda, Afrike ter Srednje in Juzne Amerike).
Seroprevalenca v odraslosti je v teh krajih skoraj 100 9%.
V razvitih drzavah se okuzbe s HAV pojavljajo vecinoma v
epidemijah in le redko sporadi¢no. Pogosteje se prenasajo
znotraj druzine in v razli¢nih ustanovah, predvsem v vrtcih
pri otrocih, ki Se ne uporabljajo kahlice. Letna pojavnost
okuzb s HAV se v Sloveniji v zadnjih dveh desetletjih
izrazito zmanjSuje. Vecina potrjenih okuzb s HAV v Sloveniji
v zadnjih desetletjih so okuzbe na potovanjih v endemicna
obmocja. Ta nacin okuzbe ni omejen zgolj na otroke, mlajse
od 10 let, temvec na celotno prebivalstvo (4,6).

Obdobje najstniStva in zgodnje odraslosti je (v povezavi z
okuzbami z virusi hepatitisa) pomembno predvsem zaradi

spolne aktivnosti ter vecCje verjetnosti za prakticiranje
spolnih aktivnosti brez ustrezne zascite in za prakticiranje
nekonvencionalnih nacinov spolne aktivnosti (npr. analni
spolni odnosi, spolni odnosi z veC partnerji hkrati). V tem
obdobju ugotavljamo vecje Stevilo okuzb s prakticno vsemi
virusi hepatitisa. V tej starosti je vec¢ja tudi verjetnost
parenteralne okuzbe z virusi hepatitisa. Pogostejsi vzroki
so uporaba intravenskih drog, nakljucni vbodi z okuzenimi
iglami in neprofesionalno tetoviranje. V preteklosti je bilo
tudi veliko primerov prenosa okuzbe s transfuzijo krvi.
Sodobni presejalni testi in metode odkrivanja virusov v
vzorcih so omogocile izrazito zmanjSanje Stevila okuzb z
virusi hepatitisa in HIV s transfuzijo (4,10).

Okuzbe s HAV, HBV in HEV naCeloma zdravimo
simptomatsko. Hujsi potek bolezni in razvoj fulminantnega
hepatitisa v vecini zahteva intenzivno zdravljenje in po
potrebi celo presaditev jeter. Pri fulminantnem poteku
okuzbe s HBV lahko uporabljamo specifitna protivirusna
zdravila (entekavir, tenofovir). Pri okuzbi s HCV lahko z
zgodnjim zdravljenjem prepre¢imo, da bi presla v kroni¢no
obliko. Z novimi zdravili, specificnimi za HCV, lahko okuzbo
celo pozdravimo (4).

Okuzbe z virusi hepatitisa preprecCujemo s Stevilnimi
metodami. Pri HAV in HEV so v ospredju predvsem
ustrezna higiena, sanitarni ukrepi in primerna toplotna
obdelava hrane. Tako za HAV kot za HBV je kljucna
imunizacija s cepljenjem. Pri obeh virusih imamo moznost
pasivne in aktivne imunizacije. Okuzbe s hepatitisom B
preprecujemo s cepljenjem, ki je v Sloveniji obvezno za vse
otroke pred vstopom v osnovno $olo. Obvezno se morajo
cepiti tudi druzinski ¢lani in spolni partnerji oseb s kronic¢no
obliko hepatitisa B, dializni bolniki in zdravstveno osebje.
Cepiva proti virusu hepatitisa C zaenkrat ni.

CITOMEGALOVIRUS

CMV sodi v skupino herpesvirusov. Prakti¢no vsi ¢lani te
skupine lahko povzrocajo vnetje jeter. Okuzba s CMV je
priimunokompromitiranin  bolnikih velik problem. Pri
imunokompetentnih bolnikih se okuzba s CMV vecinoma
kaze kot akutni aniktericni hepatitis v sklopu sistemske
okuzbe. Okuzba pogosto poteka brez simptomoyv, lahko s
podobnimi klini¢nimi znaki kot infekcijska mononukleoza, tj.
z vrocino, utrujenostjo, limfadenitisom in splenomegalijo.
VKljuCenost jeter v okuzbo lahko potrdimo na osnovi
zZmernega povisanja serumske koncentracije transaminaz
(naceloma manj kot trikraten porast) in hepatomegalijo
(ugotovljeno klini¢no ali s slikovnimi preiskavami). Razvoj
blage zlatenice je redek. Okuzbo potrdimo dolocitvijo
protiteles anti-CMV IgM, antigena CMV v serumu ali s
potrditvijo virusa v urinu. Vzrok poskodbe hepatocitov
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ob okuzbi s CMV je lahko agresivnost virusa (pri
imunokompromitiranih bolnikih) ali Cezmerna agresivnost
imunskega sistema na prisotnost virusa v jetrih (pri
imunokompetentnih bolnikih). Zelo redko okuzba s CMV
vodi v masivno jetrnocelicno nekrozo z visoko vrocino,
zlatenico, visokimi vrednostmi serumskih transaminaz in
motnjami strjevanja krvi. Vecina okuzb s CMV ne zahteva
specifitnega zdravljenja. Tezje potekajoce okuzbe ali
okuzbe pri imunokompromitiranih bolnikin zdravimo z
zdraviloma ganciklovir in foskarnet (11-15).

Prebolela okuzba s CMV naceloma vodi v doZivljenjsko
latentno  fazo. Do reaktivacije lahko pride  pri
imunokompromitiraninh  bolnikih. Verjetnost reaktivacije
okuzbe s CMV je vecja pri bolnikih s kroni¢nim vnetjem
jeter, povzrocenim z drugimi agensi. Reaktivacija CMV v
teh primerih vodi v dodatno zmanjsanje jetrne funkcije.

VIRUS EPSTEIN-BARR

EBV lahko v sklopu infekcijske mononukleoze povzrocCi
vnetje jeter. Simptomi in znaki so podobni kot pri okuzbi
s CMV. Pri mlajSih otrocih okuzba vecinoma poteka brez
izrazitih  simptomov ali s simptomi blage prehladne
bolezni. Ocene epidemiologov kazejo, da je v preteklosti
okuzbo prebolelo vet kot 80 % odraslin. Stopnja tezav
in izrazenost simptomov ob primarni okuzbi v starejsSih
najstniskin letih in kasneje je bolj izrazita kot primarna
okuzba v zgodnjem otroStvu. V potek okuzbe so v vecini
vkljuCena tudi jetra, kar se kaze kot blag anikteri¢ni
hepatitis. Pogostost razvoja zlatenice med potekom
okuzbe je visja kot pri CMV in znasa 10-20 % okuzb.
Redko (priblizno vsakih 3000 okuzb) lahko okuzba z EBV
poteka fulminantno z izrazitim hepatitisom, odpovedjo
kostnega mozga in akutnim respiratornim sindromom. V
teh primerih lahko zaradi masivne jetrnoceli¢ne nekroze
in jetrne odpovedi nastopi celo smrt. Okuzbo potrdimo s
prisotnostjo protiteles IgM proti kapsidnemu antigenu EBV
v bolnikovem serumu (6,16,17).

VIRUS SARS-COV-2

Akutna okuzba otroka z virusom SARS-COV-2 redko
prizadene jetra. V teh primerih se vecinoma kaze kot blag
hepatitis z ohranjeno sintetsko funkcijo jeter. Antala in
sodelavci so opisali Stiri primere hujSih zapletov na jetrih
priotrocih z akutno okuzbo. V teh primerih je bila primarna
manifestacija okuzbe s SARS COV-2 izrazita oblika
hepatitisa. Nobeden od stirih otrok ni kazal respiratornih
simptomov. Pri dveh otrocih je prislo do akutne odpovedi
jeter. Zaradi taksnih primerov Naj bi v osnovni oceni stanja
otroka z akutno okuzbo s SARS-COV-2 opravili vsaj analizo
serumske ravni transaminaz (18).

Veliko vecja groznja kot akutna okuzba s SARS COV-2 je
pri otrocih morebitni kasnejsi razvoj multisistemskega
vnetnega sindroma (MIS-C). Cantor in sodelavci SO pri
pregledu 44 otrok z MIS-C ugotavljali prisotnost akutnega
hepatitisa v 43 %, kar je bilo povezano s tezjim potekom
bolezni. Otroci z izrazeno prizadetostjo jeter so pogosteje
razvili Sokovno stanje, pogosteje potrebovali  bolj
intenzivno dihalno podporo in se dlje zdravili v bolnisnici.
V laboratorijskih izvidih so imeli vije vrednosti feriting,
troponina in B-natriureticnega peptida. Po zakljucenem
zdravljenju in odpustu iz bolniSnice je vet kot polovica
po mesecu dni Se vedno imela povisane vrednosti jetrnin
testov (19).

BAKTERIJSKE OKUZBE JETER

Bakterijske okuzbe jeter so v razvitih dezelah po pogostosti
na drugem mestu, medtem ko so v dezelah v razvoju za
virusnimi okuzbami jeter na drugem mestu parazitske
okuzbe. Glavni dejavniki tveganja za okuzbo jeter
(bakterijsko in parazitsko) so podhranjenost in kronicne
okuzbe prebavil. V razvitih dezelah je pomembnejsi
dejavnik tveganja predvsem imunokompromitiranost
otroka. V preteklosti so bili bolj pogosti abscesi jeter kot
zapleti akutnega apendicitisa, z razvojem kirurskih tehnik
in z uporabo Sirokospektralnih antibiotikov pa se je njihova
pogostost moc¢no zmanjsala (3,20,21).

V dezelah v razvoju je pojavnost piogenih abscesov jeter
mnogo Visja kot pri otrocih v razvitin dezelah. Pogosteje
se pojavi pri otrocih z levkemijo in drugimi imunskimi
pomanjkljivostmi ter pri nedonosenckih in donoSenih
novorojenckin. Piogene bakterije lahko dosezejo jetra
preko portalne vene ali hepati¢ne arterije, mozen pa je tudi
neposreden prehod bakterij iz prileznih organov. Okuzbe
znotraj trebusne votline (npr. apendicitis, omfalitis) lahko
zasejejo okuzbe v jetra. Med povzrocitelji jetrnih abscesov
je najpogostesi povzrocitelj Staphylococcus aureus (44 %
primerov). Sledijo po Gramu negativne bakterije E. coli,
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Pseudomonas in Klebsiella (25 9% primerov). V. 10 %
primerov jih povzrocajo anaerobni organizmi (3,22).

Bakterijske okuzbe jeter se lahko kazejo z akutno nastalimi
simptomi ali s kroni¢nimi simptomi, ki postopno nastajajo
v tednih in mesecih. Najpogostej$a simptoma sta vrocing
in boleCina v trebuhu. Spremljajo ju lahko slabost,
bruhanje, pomankanje teka, utrujenost in splosno slabo
pocutje. VCasih je edini znak vrocina neznanega izvora. Pri
novorojenckih se lahko jetrni absces kaze s podobnimi znaki
kot neonatalna sepsa. V laboratorijskih izvidih so pogosto
prisotni levkocitoza in povisani vnetni kazalniki. Raven
jetrnih testov je lahko normalna ali zgolj blago povisana.
Raven alkalne fosfataze in bilirubina je povisana ob hkratni
prizadetosti zol¢nih vodov ali pri njinovi zapori. Klju¢nega
pomena za postavitev diagnoze jetrni absces je radiolosko
diagnosticiranje. Ob sumu Na jetrno okuzbo (predvsem ob
SUMU Na jetrni absces) je preiskava prve izbire ultrazvotna
(U2) preiskava trebuha. Ce je potrebno dodatno slikovno
diagnosticiranje, se posluzimo racunalniske tomografije
(CT) in magnetnoresnonancnega slikanja (MRI) (3,23,24).

Zdravljenje temelji na ustreznem zdravljenju z antibiotiki
in (v primeru jetrnega abscesa) drenazi. Podporno
zdravljenje pogosto vkljuCuje parenteralno hidracijo in
intenzivno protibolecinsko  zdravljenje. Ob odsotnosti
potrjenega izvora okuzbe zdravlijenje pricnemo S
kombiniranim antibioti¢nim zdravljenjem, ki zdravi okuzbe
s SirSim spektrom bakterij (tako po Gramu negativnih
kot tudi anaerobnih). Drenazo abscesa lahko izvedemo
z aspiracijsko iglo ob ultrazvocnem vodenju ali z izbrano
kirurSko tehniko (laparoskopsko ali z laparatomijo).
Drenaza jetrnega abscesa pogosto traja 2-3 tedne,
parenteralno antibioticno zdravljenje pa 2-4 tedne.
Sledi oralno antibioticno zdravljenje 4-6 tednov. Pri
imunokompromitiranih otrocih lahko zdravljenje traja dlje.
Po zakljucenemu zdravljenju jetrnega abscesa pri otroku
je smiselno opraviti diagnosticiranje morebitne imunske
pomanjkljivosti (3,25).

BRUCELOZA

Bruceloza je zoonoza, ki jo povzroca Brucella melitensis,
B. abortus ali B. suis. Brucele se prenaSajo preko
neposrednega stika z okuzeno zivaljo ali z zauzitjem
okuzenega nepasteriziranega mleka ali mlecnih izdelkov.
Najpogostejsi simptomi in zanki bruceloze pri otrocih
so vrocing, slabo pocutje, boleCine v sklepih, izguba teka
in hujSanje. Povecana jetra so prisotna pri priblizno
30 % okuzenih otrok, poveCana vranica pa pri 35 %.
Hepatospleni¢ni absces je zelo redek zaplet bruceloze.
PoviSane vrednosti serumskin transaminaz in alkalne
fosfataze so prisotne v skoraj 60 %. HistopatoloSke

spremembe jeter pri brucelozi so razlicnih stopenj
in vkljuCujejo vnetje portalnega trakta, jetrnocelicno
nekrozo in ne-kazeozne epiteloidne granulome. Diagnozo
postavimo s seroloskimi testi, zdravimo pa z antibiotiki
(26).

PERIHEPATITIS (FITZ-HUGH-CURTISOV
SINDROM)

Perihepatitis ali Fitz-Hugh-Curtisov sindrom je zaplet
pelvicnega vnetja pri dekletih v puberteti. Najpogosteje
izolirana povzrocCitelja sta Neisseria gonorrhoeae in
Chlamydia trachomatis. Patofiziologija vnetja jeter v teh
primerih ni dokon¢no znana. Sumijo, da gre za neposredno
Sirjenje vnetja jajcevodov proti jetrni kapsuli in v subfreni¢ni
prostor. Stanje se kase z akutno nastalo ostro bolecino v
desnem zgornjem kvadrantu trebuha z vrocino ali brez nje
in z boleCinami plevriticnega tipa. Pogosto klini¢no sliko
zaenjamo s sliko ob holecistitisu, pjucnici ali subfrenicnem
abscesu. Pri klinicnem pregledu obc¢asno ugotovimo
poveCana jetra. Vrednosti serumskih transaminaz so
pogosteje povisane ob okuzbi z N. gonorrhoeae in prakticno
nikoli ob okuzbi s C. trachomatis. Natancna anamneza in
klinicni znaki pelvicnega vnetja so kljucni za postavitev
diagnoze. Zdravljenje je antibioti¢no.(27,28)

BOLEZEN MACJE PRASKE

Bolezen macje praske je infekcijska bolezen, ki jo povzroca
po Gramu negativni bacil Bartonella henselae. Na mestu
vdora bacila v telo pride do nastanka papule, iz katere
se razvije vezikula in nato krasta. V nekaj dneh pride do
lokalne limadenopatije, ki lahko traja tudi nekaj mesecev.
Bolezen se lahko sicer pojavi v vseh starostnih skupinah,
a je najpogostejsa pri otrocih do desetega leta starosti.
Pri vecini otrok poteka kot blaga bolezen z bolec¢inami
v misicah, pomankanjem teka, vrocino in bole¢inami v
trebuhu. Redko se kaze s plju¢nico, nodoznim eritemom,
encefalitisom in granuloznim hepatitisom. V primeru
okuzbe jeter na ultrazvocni preiskavi vidimo Stevilne
majhne hipoehogene spremembe v jetrih. HistoloSko gre
73 epiteloidne granulome s centralno nekrozo in elementi
kroni¢nega vnetja. Spremembe na jetrih vecinoma
ugotovimo slucajno ob iskanju vzroka vrocine neznanega
izvora, saj so vrednosti jetrnih testov v krvi le redko
povisane. Bolnik lahko povsem ozdravi brez specifitnega
zdravljenja, vCasih pa je potrebno zdravljenje z antibiotiki
(29,30).
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PARAZITSKE OKUZBE JETER

ASKARIOZA

Askarioza ali glistavost je bolezen, ki jo povzroca navadna
Cloveska glista (Ascaris lumbricoides). Gre za najpogostejso
helmintsko okuzbo na svetu. Najpogostejsa je v otroski
dobi. Prenos poteka po fekalno-oralni poti, zato je
endemicna v obmocjih s slab%o higieno. Najpogosteje se
okuzimo z zemljo (predvsem majhni otroci) ali z vodo, ki
je onesnazena z jajceci gliste. Najpogostejsa znaka okuzbe
sta sploSno slabo pocutje in obcutek napihnjenega trebuha,
lahko pa je okuzba klinicno nema. Sekundarne licinke lahko
predrejo Crevesno steno in preko krvnega obtoka pridejo
v jetra, srce in pljuca. Gliste lahko z vstopom v ampulo
Vateri povzrocijo trebusne krce in akutni pankreatitis.
Ob zaprtju pretoka Zol¢a zaradi gliste v Zol¢nih vodih
lahko pride do akalkuloznega holecistitisa, piogenega
holangitisa ali akutnega pankreatitisa. Prav tako so opisani
primeri jetrnih abscesov zaradi zamaSitve znotrajjetrnih
zol¢nih vodov z glisto. Diagnosticiranje temelji predvsem
na potrditvi jajcec v blatu. Ultrazvo¢no vidimo predvsem
posledice prisotnosti gliste v zol¢nih vodih in le redko samo
glisto. Okuzbo zdravimo z mebendazolom. Zelo redko je
potrebno dodatno kirursko ukrepanje, predvsem ce se
glista zagozdi v zol¢nih vodih.

EHINKOKOZA

Ehinokokoza je zoonoza, ki jo povzrocajo licinke trakulj
iz roda Echinococcus (predvsem E. granulosus ali pasja
trakulja in €. multilocularis). Clovek se okuZi s trakuljo z
zauzitjem njenihjajcec. Simptomi in znaki bolezni so odvisni
od prizadetega organa ter od velikosti in Stevila hidatidnih
cist. Obiajno se pojavijo vrsto let po okuzbi zaradi pritiska
ciste na okolne tkivo ali predrtja ciste. Najpogosteje
prizadet organ so jetra. Hidatidna cista v jetrih se lahko
kaze z boleCino pod desnim rebrnim lokom, tipno Maso
v trebusni votlini, vrocino in pomanjkanjem teka. Glede
na lokacijo in velikost ciste lahko povzroci zaporo pretoka
zol¢a in posledicno zlatenico ter redko tudi portalno
hipertenzijo. Nekateri otroci so popolnoma brezsimptomni
in pri njih cisto odkrijemo Sele ez leta. Cista lahko poci in
se izlije v zol¢ni vod ali v peritonealni prostor. Pri tem lahko
pride do burne anafilakti¢ne reakcije, saj je tekocina v cisti
mocno antigena.

V laboratorijskih izvidih so pogosto prisotni eozinofilijs,
poviSanje jetrnih testov in povisane vrednosti bilirubina.
Slikovne metode potrdijo cisto, a tezje razlikujejo med
hidatidno cisto v sklopu ehinokomkoze od navadne
enostavne ciste. Le redko so vidni specificni znaki, ki ze
s slikovnimi metodami (z veliko verjetnostjo) potrdijo
ehinokokozo. Pri postavitvi diagnoze so klju¢nega pomena

seroloske preiskave in analiza tekoCine v cisti. Mnogo
let je bilo kirursko zdravljenje hidatidnih cist v jetrih
optimalen nacin zdravljenja in je bilo usmerjeno predvsem
v prepreCevanje predrtja ciste med operacijo. Novejsi
pristopi stremijo h kombinaciji perkutane drenaze ciste ob
zdravljenju z albendazolom ali zamaknjenemu kirurskemu
posequ zaradi dlje trajajoCega pripravljalnega zdravljenja
z albendazolom (3,31-33).

AMEBIAZA

Amebiaza je akutna ali kronicna crevesna nalezljiva
bolezen, ki jo povzroca prazival Entamoeba histolytica.
RazSirjena je po vsem svetu, zlasti v drzavah tropskega
in subtropskega pasu. Okuzba se prenasa fekalno-oralno.
Pogosta je v tropskih dezelah, zlasti v krajin, kjer je gostota
poselitve visoka in vladajo slabe higienske razmere. V
razvitih dezelah se z njo lahko sre¢amo pri popotnikih in pri
priseljenih osebah iz endemicnih dezel. Vec¢inoma poteka
brez simptomov. V 10 % primerov povzro¢a simptome in
poteka kot Crevesna okuzba. V priblizno 1 9% primerov se
okuzba razsiri zunaj Crevesa in nNajpogosteje prizadene
jetra. Pri tem gre vecinoma za jetrni absces, ki se kaze z
vztrajno vrocino in bolecinami pod desnim rebrnim lokom.
Pri teh bolnikih pogosto najdemo desnostranski plevralni
izliv, redko zlatenico. Bolezen ima tezji potek pri dojenckih,
nosecnicah, starejSih in imunokompromitiranih osebah.
Diagnozo postavimo na podlagi osamitve trofozoitov
v blatu ali z dokazom specificnih protiteles v blatu.
Simptomatske bolnike zdravimo z metronidazolom, ki mu
sledi zdravljenje s paromomicinom. Pri jetrnih abscesih
mMoramo opraviti drenazo cist (3,34).

GLIVIENE OKUZBE JETER

Glivicne okuzbe jeter so redke in se vecinoma se pojavijo pri
imunokompromitiranih otrocih. Najpogostejsi povzrocitelj
je Candida. Ostale glive, ki obfasno povzrocijo okuzbo
pri otrocih, so Histoplasma capsulatum, Aspergillus sp.,
Cryptococcus neoformans in Coccidioides immitis.

KANDIDIAZA

Sistemske okuzbe s Candido sp. se najpogosteje izrazijo
pri- imunokompromitiranih otrocih, zlasti pri otrocih, ki
prejemajo kemoterapijo zaradi rakave bolezni. Drugi
dejavniki tveganja za razvoj hepatospleni¢ne kandidiaze
SO nevtropenija, nedavna kemoterapija in nedavno
zdravljenje s Sirokospektralnimi antibiotiki. Klinicni znaki so
nespecificni ter obsegajo slabo pocutje, vrocino in trebusne
boleCine. Pri pregledu ugotavljamo zlatenico, povecana
jetrainvranico ter napetost trebusne stene. Na prizadetost
jeter pomislimo pri bolnikih, pri katerih vrocina in trebusne
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bolecine vztrajajo kljub normalizaciji Stevila nevtrofilcev.
Candido sp. lahko osamimo iz razli¢nih vzorcev (kri, urin,
bris Zrela in blato). Glede na izvide slikovnih metod Marcus
in sodelavci ugotavljajo, da glivicne abscese razlikujemo
od bakterijskih abscesov jeter po tem, da so slednji vedji
in manj Stevilcni. Zdravljenje temelji na antimikotic¢nih
zdravilih. Ker gre za vecje Stevilo manjsin abscesoy, je
drenaza smiselna zelo redko. Kljub ustreznemu zdravljenju
je smrtnost otrok z glivicnim jetrnim abscesom visoka
(priblizno 20 %) (3,35).

ZAKLJUCEK

Poleg okuzb z organizmi, ki primarno povzrocajo zqolj
prizadetost jeter, so jetra pogosto vpletena v infekcijsko
dogajanje zaradi svoje lege in povezav z ostalimi organi
v trebusni votlini. Pri tem je kljucnega pomena portalni
krvni obtok, od koder priteka kri v jetra iz Zelodca, Crevesa,
trebusne slinavke in vranice. Jetra so torej pregrada pred
razsojem Skodljivih organizmov po telesu. Na prizadetost
jeter moramo pomisliti v Stevilnih primerih ob vodenju
bolnikov in ne le ob prisotnosti bolecin v desnem zgornjem
kvadrantu trebuha ali ob ugotovljenih povisanih vrednostin
serumskin transaminaz. Pomirjujoce je dejstvo, da velike
vecine blazjih okuzb jeter ne zaznamo in da zaradi izredne
regenerativne sposobnosti jeter v vecini ne zapus€ajo
dolgotrajnih posledic.
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CONGENITAL HYPERBILIRUBINAEMIA
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1ZVLECEK

Jetra igrajo pomembno viogo v Stevilnih fizioloskih
procesih, vkljucno s presnovo bilirubina.  Prirojene
hiperbilirubinemije so precej redka stanja in so
posledica dednih okvar encimov, ki sodelujejo v presnovi
bilirubina. Vecinoma se pojavijo ze v otrostvy, le redko
priodraslin. Skupna znacilnost hiperbilirubinemij je
nenormalna raven bilirubina v serumu v odsotnosti drugih
nepravilnosti pri rutinskih testih jetrne funkcije. Glede na
osnovni mehanizem jih delimo na: 1) motnje privzema
nekonjugiranega bilirubina in znotrajjetrno skladiscenje,
2) motnje konjugacije bilirubina z glukuronsko kislino
(npr. Gilbertov sindrom, Crigler-Najjarjev sindrom, Lucey-
Driscollov sindrom, zlatenica materinega mleka), 3) motnje
izlo¢anja  konjugiranega bilirubina  (Dubin-Johnsonov
sindrom) ali 4) motnje ponovnega privzema konjugiranega

bilirubina (Rotorjev sindrom).

V prispevku natanc¢no opisujemo posamezne genetske
motnje, kot so Crigler-Najjarjev sindrom, Gilbertov
sindrom, Dubin-Johnsonov sindrom in Rotorjev sindrom.
Pri posameznih sindromih navajamo klini¢no sliko, nacin
dedovanja, genetsko okvaro ter diagnosticni in terapevtski
postopek.

Dobro poznavanje klinicne slike in  diagnosticnega
postopka, ki mora biti stopenjski in v vecini primerov ne
zahteva Sirokega spektra raznovrstnih preiskav, je velikega
pomena tako za zdravnika, ki obravnava bolnika z mozno
prirojeno hiperbilirubinemijo, kot tudi za bolnika in njegove
starse.

Klju¢ne besede: hiperbilirubinemija, otrok, genetika.

ABSTRACT

The liver plays a leading role in many physiological
processes including bilirubin - metabolism. Congenital
hyperbilirubinaemias are quite rare and are caused
by genetic defects of enzymes involved in bilirubin
metabolism. They occur most often in children, but
rarely also in adults. A common feature of congenital
hyperbilirubinaemias is an abnormal serum bilirubin level
without other abnormalities in routine liver function tests.
Based on the underlying mechanism they are divided into
the following groups: 1) unconjugated bilirubin uptake and
intrahepatic storage, 2) conjugation of glucuronic acid to
bilirubin (e.qg., Gilbert syndrome, Crigler-Najjar syndrome,
Lucey-Driscoll syndrome, breast milk jaundice), 3) bilirubin
excretion into bile (Dubin-Johnson syndrome), or 4)
conjugated bilirubin reuptake (Rotor syndrome).

Some of the genetic disorders are presented in more
detail in this review including Crigler-Najjar syndrome,
Gilbert syndrome and Dubin-Johnson syndrome, and
Rotor syndrome. The clinical manifestations, genetic
background, and the diagnostic and therapeutic approach
are described for each syndrome.

A good knowledge of the clinical picture and stepwise
diagnostic approach, which generally does not require
a broad spectrum of specific investigations, is of great
importance both to the doctor facing a patient with
possible congenital hyperbilirubinaemia and to the patient
and his/her parents.

Key words: hyperbilirubinaemia, child, genetics
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uvobD

Jetra igrajo pomembno vlogo pri presnovi, vzdrzevanju
Stevilnih homeostatskih mehanizmov in pri odstranjevanju
vrste Skodljivih snovi. Stevilne bolezni primarno prizadenejo
jetra, lahko pa so lahko prizadeta tudi pri nekaterih
sistemskin - boleznih. V'  pediatri¢ni gastroenteroloski
Kklinicni praksi se obcasno sreCamo s prizadetostjo jeter,
ki je posledica sprememb v genetskem zapisu. Genetske
motnje povzrocajo primarno ali sekundarno prizadetost
jeter in se klinicno kazejo z razlicnimi znaki prizadetosti
hepatobiliarnega sistema. Mednje uvrs¢amo motnje v
presnovi bilirubina, motnje v presnovi zol¢nih kislin, motnje
v presnovi bakra in Zeleza, pomanjkanje alfa-1-antitripsing,
stanja imunske pomanjkljivosti, cisticne bolezni jeter,
bolezni zol¢nih izvodil in nekatere druge sindrome.

MOTNJE V PRESNOVI BILIRUBINA

PoviSano koncentracijo bilirubina v krvi lahko opazamo
pri Stevilnih boleznih (Tabela 1). Za klinicno prakso je
pomembno, da razlikujemo med boleznimi, ki so posledica
primarne motnje v presnovi bilirubina, in boleznimi, pri
katerih je koncentracija bilirubina poviSana sekundarno
zaradi bolezni hematopoetskega sistema ali zaradi
prizadetosti hepatobiliarnega sistema.

Vrednost bilirubina v serumu laboratorijsko doloc¢amo kot
konjugirani (direktni) bilirubin in nekonjugirani (indirektni)
bilirubin.Zvisanjekoncentracije posamezne oblikebilirubina
je pomemben podatek pri opredeljevanju osnovne bolezni.
Okvirno velja, da nekonjugirane oblike hiperbilirubinemije
nakazujejo na bolj benigen vzrok kot konjugirane.
Opozoriti moramo, da izolirano dolocanje koncentracije
bilirubina v krvi ni dovolj in je le groba orientacija (1).
Bilirubin nastaja iz hema, ki se spros¢a iz hemoglobina ob
fizioloSkem razpadu eritrocitov. Vmesna stopnja v presnovi
je biliverdin, iz katerega z encimom biliverdin reduktazo
nastaja bilirubin. Nastali bilirubin potuje do jeter, vezan
na albumin, in le v majhnem delezu kot prosti bilirubin.
V hepatocite vstopa z receptorskim mehanizmom (2)
in se nato v endoplazemskem retikulumu konjugira z
glukuronsko kislino. Konjugacija poteka s pomocjo encima
glukuronil transferaza (bilirubin/uridin difosfoglukonurat-
glukuronoziltransferaza, UGT). Specificna izoforma encima,
odgovorna za konjugacijo bilirubing, je encim UGT1A1L,
ki je del druzine sorodnih encimov, katerin zapis lezi v
genskem kompleksu na drugem kromosomu (2g37.1) (3).
Ta lokus ima 13 variabilnih zacetnih eksonov in Stiri skupne
eksone. Stiri zaCetni eksoni so psevdogeni, ostalih devet pa
je vkljuCenih v tvorbo encimov, ki so specificni za razlicne
substrate (Slika 1) (4,5). Encim UGT1A1 katalizira tvorbo
mono- ali diglukuronidov (6). Ti se iz hepatocitov izlocijo v

Zol¢ z ATP odvisnim aktivnim transportom (7), ki ni odvisen
od izlo¢anja zol¢nih kislin (Slika 2).

Tabela 1: NajpogostjesSi vzroki hiperbilirubinemije.

Nekonjugirane hiperbilirubinemije

povecana tvorba bilirubina

hemoliza

ekstravazacija krvi v tkiva

motnja v eritropoezi

Wilsonova bolezen

motnje v privzemu bilirubina v jetrih

popuscanje srca

portosistemski obvod

zdravila (npr. rifampicin in probenecid)

motnje v konjugaciji bilirubina

*Crigler-Najjarjev sindrom tipa | in tipa Il

*@Gilbertov sindrom

novorojencki

hipertiroidizem

bolezni jeter - kroni¢ni hepatitis, napredovala jetrna
ciroza

Konjugirane hiperbilirubinemije

motnje kanalikularnega prenosa organskih anionov

*Dubin-Johnsonov sindrom

motnje v privzemu konjugiranega bilirubina

*Rotorjev sindrom

ekstrahepaticna holestaza (biliarna zapora)

holedoholitiaza

tumorji (npr. holangiokarcinom, rak trebusne slinavke)

primarni sklerozirajoci holangitis

akutni in kroni¢ni pankreatitis

strikture po invazivnih posegih

okuzbe s paraziti (npr. Ascaris lumbricoides, metljaj)

intrahepaticna holestaza

virusni hepatitis

alkoholni hepatitis

nealkoholni steatohepatitis

kroni¢ni hepatitis

primarni bilirani holangitis

zdravila in toksini (npr. steroidi, klorpromazin, nekatera
zeliSCa, arzen)

sepsa

infiltrativne bolezni (npr. amiloidoza, limfom, sarkoidoza,
tuberkuloza)

popolna parenteralna prehrana

pooperativna holestaza

stanje po presaditvi jeter

hepaticna kriza pri srpastocelicni anemiji

nose¢nost

koncna jetrna odpoved

Legenda: *prirojena hiperbilirubinemija, opisana v prispevku.
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Slika 1: Genetski zapis za druzino encimov glukuronil
transferaze (4).

Variabilni del Al predstavlja zapis za enicm UGT1A1,
odgovoren za konjugacijo bilirubina.

eritrociti

(hemoliza)
nekonjugirani bilirubin
+ albumin
enterohepaticni
nekonjugirani bilirubin obtok
. ﬂ
&> konjuglram bilirubin
\_
hepatocit
nekonjugirani bilirubin

konjugirani bilirubin

izloéanje tanko ¢revo

Slika 2: Shematski prikaz presnove bilirubina (7).

Motnja v presnovi bilirubina na katerikoli stopnji se
kaze s poviSano koncentracijo metabolitov. Glede na tip
hiperbilirubinemije primarne motnje v presnovi bilirubina
razdelimo na nekonjugirane hiperbilirubinemije, med
katere uvrsCamo Gilbertov sindrom in Crigler-Najjarjev
sindrom, in konjugirane hiperbilirubinemije, med katere
sodita Rotorjev sindrom in Dubin-Johnsonov sindrom.

GILBERTOV SINDROM

Gilbertov sindrom je bil prvic opisan pred veC kot
100 leti (8). Sindrom je posledica motnje v genu za
glukuronizacijo bilirubina na drugem kromosomu (2q37).
Gre za dedno, kronicno, ponavljajoco se in blago indirektno
hiperbilirubinemijo brez drugih znakov prizadetosti jeter
(9). Koncentracije bilirubina v serumu so obicajno 17-68
prol/L

Po nekaterih podatkih je razsirjenost
Gilbertovega sindroma v splosni populaciji
Pogosteje se pojavlja pri moskih (10-12).

(prevalenca)
3-6 %.

KLINICNA SLIKA

Na Gilbertov sindrom obicajno pomisli osebni zdravnik,
ki ob pregledu zaradi druge bolezni ali ob rutinskem
sistematskem pregledu opazi blago ali zmerno zlatenico
(lahko samo izolirano obarvanost belocnic) in v izvidih
laboratorijskin preiskav potrdi povisano koncentracijo
nekonjugiranega (indirektnega) bilirubina (13). Sprozilni
dejavniki  niso  natancno  pojasnjeni, opisujejo  pa
povezanost s stradanjem ali z dolgotrajnimi okuzbami
(pogosto virusnimi) (14). Nekateri bolniki navajajo splosno
utrujenost, vrtoglavico, glavobol, slabost, bolec¢ine v
trebuhu, izqubo teka, zaprtje in druge neznacilne simptome
in znake, a sindrom praviloma ne vpliva na splosno zdravje
in prezivetje (15). Ceprav gre za prirojeno gentsko motnjo,
diagnozo najpogosteje postavimo Sele v puberteti (16).

Zrazvojemgenetike inodkrivanjem nosilcevvneonatalnem
obdobju se je pokazalo, da imajo novorojencki z Gilbertovim
sindromom obicajno hitrejSi porast koncentracije bilirubina
(17-20). Hiperbilirubinemija povezana z boleznimi, ki
vplivajo na krvotvorni sistem, traja dlje, je bolj resna, in
bistveno bolj izrazita kot obicajno (21-23).

GENETSKA OKVARA

Osnovna genetska motnja pri Gilbertovem sindromu
je dodatna ponovitev zapisa timin-adenin (TA) v
promotorskem delu gena UGTI1AL, ki ga imenujemo tudi
TATA box (24). Deduje se avtosomno recesivno. Sindrom
se izrazi pri homozigotih, ki nosijo zapis (TA),TAA namesto
obicajnega (TA),TAA (Slika 1) (25). Pri vecini belcev z
Gilbertovim sindromom je zaradi mutacije v promotorski
regiji zmanjSana aktivnost encima UGT1A1(26). V ZDA
je 9 9% populacije homozigotov in 42 % heterozigotov za
mutacije, ki so vzrok Gilbertovega sindroma (27). Za pojav
sindroma pri drugih populacijah so odgovorne mutacije v
drugih delih gena (28). Opisujejo sestavljene heterozigote,
ki N0Sijo Na paru kromosomov eno mutacijo v promotorski
regiji in eno mutacijo, ki je odgovorna za nefunkcionalni
encim UGT1A1, npr. pri Crigler-Najjarjevem sindromu
(27,29). V teh primerih je hiperbilirubinemija obicajno bolj
izrazita.

DIAGNOSTICIRANJE IN ZDRAVLJENJE

Na Gilbertov sindrom posumimo ob blagi, fluktuirajodi,
nekonjugirani hiperbilirubinemiji pri starejSih otrocih in
mladostnikih, ko so preostali testi jetrne funkcije v mejah
normalnih vrednosti in ni znakov hemolize. V nekaterin
centrih uporabljajo test z nikotinsko kislino ali poskus
indukcije encima z barbiturati, a so te teste danes uspesno
nadomestile genetske preiskave (30,31).

V  zadnjih  desetih letih sodelavci Laboratorija za
molekularno genetiko UKC Maribor rutinsko izvajajo
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genetske preiskave za doloCanje ponovitev TA v
promotorski regiji gena za UGT1A1. Metoda je zanesljiva
in dostopna ter omogoca potrditev genetskega vzroka
benigne nekonjugirane hiperbilirubinemije ter s tem

pomembno zmanjsuje potrebo po dodatnih preiskavah.

Gilbertov sindrom ne vpliva pomembno na sploSno
zdravje, Ceprav lahko pride do pocasnejSe presnove
nekaterih Skodljivin snovi, ki bi predstavljale substrat za isti
encim (32). Pomemben zdravstveni problem je predvsem
toksi¢nost paracetamola (33).

Specificno zdravljenje sindroma ni potrebno, Ceprav lahko
koncentracijo bilirubina znizamo z barbiturati (34).

CRIGLER-NAJJARJEV SINDROM

Crigler-Ngjjarjev sindrom je redka avtosomno recesivna
okvara presnove bilirubina, za katerega je znacilna huda
nekonjugirana (indirektna) hiperbilirubinemija, ki lahko
povzroci resno nevrolosko okvaro. Sindrom sta prva opisala
Crigler in Najjar leta 1952 na primeru 7 novorojenckov s
prirojeno druzinsko nehemoliticno zlatenico, ki so kmalu
po rojstvu razvili hudo nekonjugirano hiperbilirubinemijo
in so zaradi kernikterusa v nekaj mesecih umrli (35).
Koncentracija serumskeqga bilirubina je bila izredno visoka
(425 pmol/I-595 pmol/D), ¢eprav ni Slo za hemolizo in
so bili testi jetrne funkcije v mejah normalnih vrednosti
(36). Bolezen danes imenujemo Crigler-Ngjjarjev sindrom
tipa | (CN-I). Podobna, a manj huda oblika nekonjugirane
hiperbilirubinemije z nizjimikoncentracijamibilirubina (136
pml/1=425 pmol/l) in z manjSo verjetnostjo kernikterusa, ki
so jo opisali nekaj let kasneje, je Crigler-Ngjjarjev sindrom
tipa Il (CN-I1) (37,38).

Bolezen je bistveno manj pogosta kot Gilbertov sindrom
in se pojavlja s pogostostjo 1/1.000.000 Zivorojenih otrok
(39).

KLINICNA SLIKA

Za Crigler-Ngjjarjev sindrom je znacilna slika hude
nekonjugirane hiperbilirubinemije v zgodnjem
neonatalnem obdobju. Koncentracija bilirubina je obicajno
visoka (340-595 pmol/l). Najpomembnejsi  dejavnik
tveganja za novorojencke s Crigler-Najjarjevim sindromom
je razvoj z bilirubinom inducirane nevroloske disfunkcije
(angl. bilirubin-induced neurologic dysfunction, BIND), ki je
posledica kopicenja bilirubina v bazalnih ganglijih in v jedrih
mozganskega debla. BIND je lahko akutna ali kronicna.
Akutna bilirubinska encefalopatija (ABE) se najprej kaze
z zaspanostjo, blago do zmerno hipotonijo in cvile¢im
jokom. Ce koncentracija bilirubina ostaja visoka, pride
do napredovanja bolezni, ki se kaze z vrocino, letargijo,

teZavami pri hranjenju, razdraZljivostjo in hipertonusom/
opistotonusom ter v nadaljevanju z epilepti¢nimi napadi,
apnejo in komo. Smrt nastopi zaradi odpovedi dihanja ali
epilepticnih napadov (40,41).

Kroni¢na bilirubinska encefalopatija (kernikterus) se
obicajno pokaze v prvem letu Zivljenja z horeoatetozno
cerebralno paralizo, senzorinevralno gluhostjo, motnjami
pogleda in hipoplazijo sklenine. Kognitivhe funkcije niso
vedno prizadete. Magnetnoresonancno slikanje (MRI)
v teh primerih pokaze spremembe v malih mozganih,
hipokampusu in mozganskem deblu (42). Povecano
tveganje za razvoj nevroloSke okvare je prisotno tudi v
odraslosti (43).

GENETSKA OKVARA

Dedovanje Crigler-Ngjjarjevega sindroma tipa | in Crigler-
Najjarjevega sindroma tipa Il je avtosomno recesivno in
je posledica razlicnih mutacij v kompleksu gena UGT1AI
(Slika 1). Pri bolnikih s Crigler-Najjarjevim sindromom tipa
I gre za homozigotno stanje in za popolno pomanjkanje
funkcionalnega encima UGT1Al, medtem ko je pri
heterozigotnih bolnikih s Crigler-Najjarjevim sindromom
tipa Il aktivhost znatno zmanjSana, a Ni popolnoma
odsotna (44-46). Pri vecini bolnikov s Crigler-Najjarjevim
sindromom tipa | gre za mutacije v skupnih eksonih
genskega kompleksa za encime UGT1, zato je hkrati
prizadeta aktivhost Stevilnih encimov tega kompleksa. Pri
Crigler-Nagjjarjevem sindromu tipa Il so mutacije razpriene
na razlicnih mestih po genu, nekatere med njimi pa se
nahajajo samo v eksonu 1A1, specifitnem za bilirubin (47).

Zaradi relativhe pogostosti mutacij v promotorski regiji
gena za UGT1A1, znacilnih za Gilbertov sindrom, lahko
pride do sestavljenih heterozigotoy, ki imajo mutacije na
razlicnih kromosomih istega para in zato razlicno izrazeno
pomanjkanje aktivnosti encima (48).

DIAGNOSTICIRANJE IN ZDRAVLJENJE

Na Crigler-Najjarjev sindrom moramo pomisliti v zgodnjem
neonatalnem obdobju ob nepojasnjeni  nekonjugirani
hiperbilirubinemiji, ¢e koncentracija bilirubina presega
340 pmol/L.

Z visokopretocno kromatografijo lahko v duodenalnem
soku analiziramo prisotnost glukuroniranega bilirubina.
Na Crigler-Najjarjev sindrom tipa | pomislimo, ce
konjugiranega bilirubina ne odkrijemo ali je prisoten v
izredno nizkih koncentracijah, medtem ko je pri Crigler-
Najjarjevem sindromu tipa Il koncentracija konjugiranega
bilirubina lahko normalna. Tudi analiza urina pri Crigler-
Najjarjevem sindromu tipa | ne pokaze prisotnosti
bilirubina.
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Pri- diagnosticiranju si lahko pomagamo z zdravili, ki
spodbujajo hiperplazijo endoplazemskega retikuluma. Pri
Crigler-Nagjjarjevem sindromu tipa Il lahko fenobarbiton
v odmerku 4 mag/kg/dan ali difenilhidantoin pomembno
zmanjSata koncentracijo serumskega bilirubina (49),
medtem ko se koncentracija bilirubina pri Crigler-

Najjarjevem sindromu tipa | ne spremeni.

Genetsko diagnosticiranje je lahko koristno, a je zaradi

moznosti vecih mutacij manj zanesljivo kot pri potrjevanju
Gilbertovega sindroma.

Osnova zgodnjega  zdravljenja in  preprecevanja
bilirubinske encefalopatije sta intenzivha fototerapija
in plazmafereza. NajpomembnejSi terapeviski ukrep v
prvin mesecih Zivljenja pri vzdrzevanju koncentracije
bilirubina pod vrednostjo 255-340 pmol/l je fototerapija.
Intenzivna fototerapija skrajSa trajanje zdravijenja in
zmanj$a moznost poznih zapletov. Najbolj ucinkovit nacin
odstranjevanja bilirubina med hiperbilirubinsko krizo je
plazmafereza. Dokoncno zdravljenje je presaditev jeter, Ki
jo je smiselno opraviti pred razvojem nevroloskih zapletov
(50-52). V prihodnje se bo morda v praksi uveljavilo
genetsko zdravljenje s pomocjo vektorjev, ki bodo prenesli
v jetra neokvarjen encim (53). Opravili so Ze presaditev
zdravih hepatocitov, ki je bila ucinkovita skoraj leto dni,
podatkov o nadaljnjih podobnih poskusih pa Zal ni (54).

Pri bolnikin s Crigler-Ngjjarjevim sindromom tipa |
je napoved izida bolezni neugodna. Kernikterus je
nepopravljiva okvara. Zaradi delno ohranjene aktivnosti
encima UGT1Al je napoved izida bolezni pri Crigler-
Najjarjevem sindromu tipa Il boljSa kot pri Crigler-
Najjarjevem sindromu tipa I.

ROTORJEV SINDROM

Rotorjev sindrom je bil prvic opisan leta 1948
kot kombinirana  nekonjugirana in konjugirana
hiperbilirubinemija  (55). Je posledica motenega

skladiSCenja konjugiranega bilirubina, ki iz hepatocitov
prehaja nNazaj v plazmo in povzroc¢a hiperbilirubinemijo.

Gre za zelo redek sindrom, saj razsirjenost ocenjujejo na <
1/1.000.000 prebivalcev (56).

KLINICNA SLIKA

Rotorjev sindrom lahko poteka subklinicno, lahko pa se kaze
Ze v zgodnjem otroStvu ali pri dojenckin z generalizirano
zlatenico, predvsem ob hkratni prisotnosti drugih krvnih
bolezni (57). Bolniki izloCajo temen urin, pri majhnem
delezu bolnikov pa se lahko pojavljajo neznacilne bolecine
v trebuhu, utrujenost, spremembe Zelod¢ne sluznice in
celo vrocina (58). Priblizno polovica serumskega bilirubina

je konjugirana, skupna koncentracija pa je obi¢ajno 34-
120 pmol/l, a lahko doseZe celo 340 pmol/l. Testi jetrne
funkcije so obiajno v mejah normalnih vrednosti. Tudi
znakov hemolize ni.

GENETSKA OKVARA

Rotorjev sindrom se deduje avtosomno recesivno (59).
Osnovna motnja naj bi bila pomanjkanje znotrajcelicnega
prenasalca organskih molekul. Vzrok so homozigotne
mutacije v genih SLCO1B1 in SLCO1B3 na 12. kromosomu.
Ta gena kodirata polipeptida 1B1 in 1B3, ki sta vkljucena
v transport organskih anionov. Napaka privede do
zmanjSanega prenasanja bilirubina v endoplazemski
retikulum, kjer poteka konjugacija, kar vodi v povecano
koncentracijo nekonjugiranih oblik bilirubina, povzroca pa
tudi zmanjSani prenos konjugiranega bilirubina v Zol¢na
izvodila in s tem konjugirano hiperbilirubinemijo (60).

DIAGNOSTICIRANJE IN ZDRAVLJENJE

Na Rotorjev sindrom pomislimo, ¢e sta hkrati zvisani
koncentracija konjugiranega bilirubina in koncentracija
nekonjugiranega bilirubina ob sicer normalnih testih
jetrne funkcije. Obicajno so v urinu prisotne 2,5- do 5-krat
zviSane koncentracije koproporfirina (58,61), pri ¢emer
frakcija I predstavlja manj kot 80 %%.

Prognosticno gre za benigni sindrom, ki ne potrebuje
specificnega zdravljenja in ni povezan s povecano
obolevnostjo ali smrtnostjo.

DUBIN-JOHNSONOV SINDROM

Dubin-Johnsonov sindrom (DJS) je bil prvi¢ opisan leta
1954 kot kombinirana nekonjugirana in konjugirana
hiperbilirubinemija brez znakov hemolize (62). Razsirjenosti
ne poznamo, a se pojavlja izredno redko in bolj pogosto pri
nekaterih izoliranih populacijah (63).

KLINICNA SLIKA

Sindrom se bolj pogosto pojavlja pri moskih. Diagnozo
navadno postavimo Sele po puberteti, Ceprav se bolezen
vCasih pojavi Zze v zgodnjem otroStvu (64).

Bolniki sovecinoma brez tezav. V¢asih navajajo nespecificne
difuzne bolecine v trebuhu, ¢eprav verjetno ne odrazajo
pomembnega bolezenskega dogajanja. V  nekaterin
primerih je ob zlatenici prisotna hepatosplenomeqgalija,
a so testi jetrne funkcije, vklju¢no s koncentracijo zol¢nih
kislin, praviloma v mejah normalnih vrednosti (65).

Koncentracija konjugiranega bilirubina v krvi obicajno
presegapolovicocelotnegabilirubina. Skupnakoncentracija
bilirubina je 24-100 pmol/l, a je ob hkratnem prebolevanju
drugih bolezni (66) in v nosecnosti ali uporabi hormonske
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kontracepcije visja (67).

Zaradi prisotnosti pigmenta, ki se nahaja v lizosomih in je
najverjetneje posledica okvarjeneqga izlocanja metabaolitov
v zol¢na izvodila, biopsija jeter pokaze znacilno ¢rno
obarvanost jeter z ohranjeno strukturo (68, 69).

GENETSKA OKVARA

Sindrom se deduje avtosomno recesivno, pri ¢emer
pri  heterozigotih opazamo normalne koncentracije
serumskega bilirubina (70).

V osnovi gre za motnje v izlocanju nezolcnih organskih
anionov s prenasalcem MRP2, ki se nahaja na apikalni
membrani hepatocitov (71). Gen za ta prenasalec
se nahaja na dolgem kraku desetega kromosoma
(10g23-g24). Mutacije vodijo v odsotnost ali motnje v
delovanju prenaSalca (72) ter s tem do neustreznega
izlocanja glukuroniranega bilirubina v zol¢ni sistem in
vracanja bilirubina v krvno-zilni sistem oz. do konjugirane
hiperbilirubinemije.

DIAGNOSTICIRANJE IN ZDRAVLJENJE

Na Dubin-Johnson pomislimo pri zvisani koncentraciji
pretezno konjugiranega bilirubina ob sicer normalnih
testih jetrne funkcije. Obicajno v urinu opazamo normalne
ali minimalno zviSane koncentracije koproporfiring, vendar
za razliko od Rotorjevega sindroma frakcija | predstavlja
veC kot 80 9% (73), kar je ob izkljuitvi eritropoetske porfirije
patognomoni¢no za ta sindrom.

Specificno zdravljenje ni potrebno. Napoved izida bolezni je
ugodna, saj sindrom ni povezan s povecano obolevnostjo
ali smrtnostjo. Kljub temu pa odsvetujemo uporabo
hormonske kontracepcije.

ZAKLJUCEK

Jetra igrajo pomembno vlogo v zapletenih procesih
presnove in pomembnih homeostatskin  mehanizmih
ter pri detoksifikaciji Stevilnih endogenih in eksogenih
Skodljivih snovi. Zaradi njihove Siroke vloge, se bolezni
jeter kazejo z raznoliko klinicno sliko, ki vecini primerov
vkljuCuje zlatenico (hiperbilirubinemijo).

Prirojene hiperbilirubinemije, ki so posledica motenj v
presnovi bilirubina, delimo na nekonjugirane (indirektne)
in konjugirane (direktne). Z izjemo Gilbertovega sindroma,
ki je relativno pogosto bolezensko stanje, prirojene
hiperbilirubinemije uvrs¢amo med redke oz. zelo redke
bolezni jeter. Nekatere med njimi so benigne narave
(Gilbertov sindrom, Rotorjev sindrom in Dubin-Johnsonov
sindrom), medtem ko druge predstavljajo resno groznjo
7a zdravje in razvoj otrok (Crigler-Ngjjarjev sindrom
sindrom tipa I). S stopenjskim diagnostic¢nim pristopom, ki
je odlicno opisan v tem zborniku (Klemenak s sodelavc),
lahko sorazmerno hitro opredelimo, za katero obliko
hiperbilirubinemije gre. Na podlagi ugotovljene motnje se
nato odlocimo za nujno zdravljenje, ki zahteva intenzivno
fototerapijo, plazmaferezo ali celo presaditev jeter, pri
benignih motnjah pa zgolj za konzervativho opazovanje.

Genetske preiskave v nekaterih primerih  uspesno
uporabljamo v rutinskih diagnosticnih postopkih in ne
le v okviru presejalnih programiov ter pri druzinskem
svetovanju oz. prenatalnem diagnosticiranju.

Stopenjski - pristop k otroku s hiperbilirubinemijo, ki
lahko vkljuCuje tudi genetske preiskave, je izjemnega
pomena ter ima Stevilne prednosti pred nekriticno
uporabo Stevilnih  dosegljivin  diagnosti¢nih - metod in
napotitvami na raznovrstne preiskave. V veliko primerinh
gre za benigna stanja z odlicno napovedjo izida, zato
raznovrstne preiskave sploh niso potrebne. V teh primerih
je za zdravnika in za bolnika izjemno pomembno ustrezno
zgodnje diagnosticiranje, saj sta bolnikovi negotovost in
stiska pri sumu na jetrno bolezen pogosto veliki in povsem
nepotrebni.
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1ZVLECEK

Akutni pankreatitis je pri otrocih redka bolezen, vendar se
njegova pojavnost v zadnjih letih poveCuje, Nnajverjetneje
zaradi veCje ozavesCenosti o bolezni in njenih moznih
vzrokih. Etiologija pankreatitisa se pri otrocih razlikuje
od etiologije pri odraslih in je precej raznolika. Pri otrocih
lahko pankreatitis povzrocijo spremembe v biliarnem
traktu, sistemske bolezni, zdravila, poskodbe in presnovne
bolezni, bolezen pa je lahko tudi idiopatska. Mozen vzrok
so virusne okuzbe, a niso med najpogostejSimi. Klinicna
slika akutnega pankreatitisa je pri majhnih otrocih pogosto
bolj nespecifitna kot pri vecjih otrocih in mladostnikin,
kar je eden razlogov, da je diagnosticiranje pankreatitisa
pri otrocih lahko zahtevno, kot je zaradi pomanjkanja
pediatricnih smernic obravnave lahko zahtevno tudi
zdravljenje. Prizdravljenju pankreatitisa moramo poskrbeti
za prehransko podporo, a je zaradi pomanjkanja raziskav
priporocCil za prehransko obravnavo otrok zaenkrat malo.
Dokazali so, da zgodnja enteralna prehrana ugodno vpliva
na trajanje bolezni in zmanj$a moznost razvoja zapletoy,
zato pri zdravljenju pankreatitisa karence v vecini primerov
veC ne priporocajo.

V' prispevku predstavljamo etiologijo, klini¢no sliko,
diagnosticiranje in obravnavo akutnega pankreatitisa
pri otrocih ter nase izkuSnje z obravnavo otrok, ki imajo
pankreatitis, v zadnjih desetih letih.

Kljuéne besede: akutni pankreatitis, otrok, klinicna
slika, diagnosticiranje, zdravljenje.

ABSTRACT

Acute pancreatitis is a rare disease in children, but the
incidence has increased in recent years, most likely due to
increased awareness of the disease and its possible causes.
The aetiology of pancreatitis in childhood is variable and
differs from that in adults. In children, pancreatitis can
be caused by biliary or obstructive disease, systemic
illness, medications, trauma and metabolic disease. It
can also be idiopathic. Viral infections are not among the
most common causes. The clinical presentation of acute
pancreatitis in young children may be non-specific and
subtle compared to older children and adolescents, which
is one of the reasons why the diagnosis of pancreatitis may
be challenging in some cases. Determining the optimal
nutritional support is an essential part of the management
of acute pancreatitis but due to a lack of studies in children,
there are currently few recommendations. It has been
shown that early enteral nutrition is associated with a
shorter duration of the illness and reduced complications,
therefore food withdrawal is no longer recommended in
Most cases.

In this paper, we present the aetiology, clinical presentation,
diagnosis and treatment of acute pancreatitis in children
and our experience in the management of children with
acute pancreatitis in the past ten years.

Key words: acute pancreatitis, children, clinical
presentation, diagnosis, treatment
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Pankreatitis je vnetje trebusne slinavke. Glede na trajanje
delimo pankreatitis na akutni, akutni ponavljajoCi se
in kronicni pankreatitis (1,2). Za akutni pankreatitis je
znacilno, da gre za reverzibilen vnetni proces, ki povzroci
spremembe v parenhimu in/ali v delovanju trebusne
slinavke brez dolgoroc¢nih ucinkov, kroni¢ni pankreatitis pa
je ireverzibilni proces s spremembami v parenhimu in/ali
v delovanju trebusne slinavke (1). Akutni ponavljajoci se
pankreatitis je vec kot ena epizoda akutnega pankreatitisa
z enomesecnim presledkom brez bolecin med epizodama
ali z normalizacijo amilaze in lipaze ter izzvenetjem
bolecine, preden pankreatitis ponovno diagnosticiramo
().

Glede na obseznost vnetja delimo pankreatitis na blag,
zmeren in hud. Blag pankreatitis ne vkljuCuje lokalnih
ali sistemskih zapletov (izbruh hkrati prisotnih bolezni).
Obi¢ajno se pozdravi v enem tednu in ga uvrs¢amo
med najpogostejSe oblike pankreatitisa pri otrocih (3).
Zmerno hud akutni pankreatitis vkljuCuje pojav lokalnih
ali sistemskih zapletov ali prehodno (< 48 ur) disfunkcijo
organov (srca in ozilja, dihal, ledvic), medtem ko je za
hud akutni pankreatitis znacilna disfunkcija organov, ki
traja vec kot 48 ur. Privede lahko do disfunkcije enega ali
veC organov in se lahko razvije tudi po preteku 48 ur od
zacetka bolezni (1,3).

Akutni pankreatitis se [ahko pojavi pri otrocih vseh starosti
(4). Stevilo bolnikov s pankreatitisom v otrostvu s starostjo
narasca (2). Pojavnost (incidenca) pankreatitisa se je v
zadnjem Casu povecala in jo ocenjujejo Na 3-13 primerov
na 100.000 otrok letno (1,5,6). Otroci imajo lahko le eno
epizodo pankreatitisa, do 30 % pa jih ima rekurentni ali
kroni¢ni pankreatitis (1).

PATOFIZIOLOGIJA

Pankreatitis je ponavadi posledica sprozilnega dejavnika,
ki povzroCi stresni odgovor acinarnih celic in s tem njihovo
poskodbo. Priodraslih je sprozilni dejavnik obi¢ajno alkohol,
pri otrocih pa so sprozilci razlicni, na primer zdravila,
sistemska bolezen, Zzolcni kamni ali bolezen zol¢evodov ali
pankreaticnih vodov (1).

Eden moznih mehanizmmov poskodbe acinarnih  celic
je prezgodnja aktivacija tripsinogena v tripsin, ki je
posledica delovanja lizosomskega encima katepsina
B. Drugi mozen mehanizem je sproScanje reaktivnin
kisikovih spojin, ki povzrocijo poskodbo celic s povecanjem
lipidne peroksidacije. Zaradi sprememb v mikrocirkulaciji
trebusne slinavke nastanejo podrocja hipoperfuzije, ki
vodijo v hipoksi¢no poskodbo acinarnih celic. K poskodbi

celic pripomore tudi okvara avtofagije in aktivacija
pankreaticnih encimoyv, ki vodijo v avtodigestijo, ki Se
poveca poskodbo celic (1,7). Na patogenezo pankreatitisa
vplivajo tudi motnje v kalcijevih signalnih poteh, ki povecajo
koncentracijo kalcija znotraj acinarnih celic, disfunkcija
mitohondrijev in stresni odziv na ravni endoplazemskega
retikuluma zaradi akumulacije neprimerno zloZenih/
nezvitih proteinov (7).

Koncna faza pankreatitisa vkljuCuje vnetni odziv, za
katerega domnevajo, da ga vodi transkripcijski faktor —
jedrni faktor kKB (NFkB), ki je vkljuCen v genetsko kodiranje
citokinov, kemakinov, adhezijskih molekul in beljakovin na
poteh celicne smrti. Neposredna aktivacija NFKB povzroci
vnetje trebusne slinavke in sistemski vnetni odziv, resnost
pankreatitisa pa je odvisna od obsega vnetnega odziva.
Sistemski zapleti pankreatitisa nastanejo zaradi aktivacije
imunskega odziva s spros¢anjem citokinov in kemokinov, ki
jih stimulira NFkB (1).

ETIOLOGIJA

Etiologija pankreatitisa pri otrocih se razlikuje od
etiologije pri odraslih, pri katerih so v vec kot 60 % vzrok
alkohol in zol¢ni kamni (1,8,9). Pri otrocih je v vecC kot
petini primerov za razvoj pankreatitisa odgovornih vec
dejavnikov, med katerimi so najpogostejsi biliarni vzroki
(33 %), zdravila (26 %), idiopatski pankreatitis (20 %),
sistemske bolezni (10 %), poSkodbe (9 %), virusne okuzbe
(8 %), presnovne bolezni (5 %), endoskopska retrogradna
holangiopankreatografija (4 %), cisticna fibroza (2 %)
in alkohol (1 9) (2,11). Izsledki nedavne metaanalize o
etiologiji pankreatitisa so pokazali, da je na razli¢nih celinah
etiologija pankreatitisa razlicna. V Evropi je pri otrocih
med najpogostejSimi idiopatski pankreatitis (25 %), sledijo
sistemske bolezni (13 %) in okuzbe (13 %) (5).

ZOLCNI KAMNI IN MIKROLITIAZA

Biliarni  pankreatitis je eden najpogostejsSih  vzrokov
akutnega pankreatitisa pri otrocih in se pojavi pri priblizno
3-30 % bolnikov(1,4,11,12). Vzrok je obstrukcija skupnega
Zol¢nega voda zaradi zol¢nih kamnov ali Zol¢nega peska (4).
Diagnozi obicajno sledi holecistektomija, zato redko pride
do rekurentnega ali kroni¢nega pankreatitisa. Ker je pri
otrocih diagnosticiranje mikrolitiaze tezje, ze ob majhnem
sumu, da gre za mikrolitiazo, svetujemo holecistektomijo
(11).
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ZDRAVILA

Za razliko od odraslih so pri otrocih pogost dejavnik
tveganja zdravila, ki povzrocijo priblizno Cetrtino primerov
akutnega pankreatitisa. Tretjina z zdravili povezanih
pankreatitisov ima dodaten dejavnik tveganja (11,13).

Med  zdravili  pankreatitis  pogosto  povzroCajo
protiepilepticna  zdravila, zlasti  valprojska  kisling,
kemoterapevtik asparaginaza in  imunomodulatoryji,
na primer tiopurini, mesalazin in  kortikosteroidi
(1,8,10,11,13-15). Ugotovili so, da se ob jemanju valprojske
kisline pankreatitis razvije zaradi manjSe sposobnosti
trebusne slinavke za regeneracijo po poskodbi (11).
Znacilnost pankreatitisa, povzro¢enega z L-asparaginazo,
ki jo uporabljiamo pri zdravljenju akutne limfoblastne
levkemije, je, da vrednosti amilaze pri priblizno polovici
bolnikov niso poviSane, saj zdravilo inhibira sintezo

proteinov (11).

Akutni pankreatitis lahko povzrocita tudi azatioprin in
mesalazin, na kar moramo biti pozorni pri bolnikih s
kroni¢no vnetno ¢revesno boleznijo (8,16). Ugotovili so, da
HLA podtipa DQA1 in DRB1 povecata obcutljivost za razvoj
tiopurinskega pankreatitisa (11).

OKUZBE IN SISTEMSKE BOLEZNI

Okuzbe, povezane s pankreatitisom, so mumps, okuzbe
Z virusi iz druzine herpesvirusov, influenca, hepatitisi,
mikoplazma in Salmonella (8,17-19). Ob okuzbi z virusom
mumpsa se akutni pankreatitis lahko razvije pri 15 %
bolnikov. Trebusni simptomi, tj. boleCine v trebuhu, se
lahko pojavijo pred klinicno manifestacijo mumpsa (4-8
dni po okuzbi) in pogosto spontano v enem tednu izzvenijo.
Pri majhnem Stevilu bolnikov se lahko pankreatitis razvije
tudi ob odsotnosti otekline obusesne slinavke, zato pri
pankreatitisu neznanega vzroka svetujemo testiranje na
okuzbo z virusom mumpsa (8).

Pankreatitis, ki ga povzroca okuzba z mikoplazmo, v
grobem delimo na dva tipa: zgodnji tip, ki se razvije
v zgodnjem obdobju okuzbe (dan 1-3), in pozni tip,
ki se razvije po pojavu respiratornih simptomov (dan
7-14). Pri prvem tipu je mehanizem direktna invazija
mikoplazme v trebusno slinavko, pri drugem pa poskodba
trebusne slinavke, ki nastane kot posledica avtoprotiteles
proti acinarnim celicam. Napoved izida je obicajno
dobra (8).

V nedavnih raziskavah so odkrili, da je akutni pankreatitis
lahko tudi posledica okuzbe s SARS-CoV-2, najverjetneje
zaradi citopatskega uCinka virusa ali kot rezultat
ishemije in sistemskega vnetnega odziva v sklopu
velsistemskega vnetnega sindroma pri otrocih (angl
multisystem inflammatory response in children, MIS-C)

(20-22). Pankreatitis je lahko pomemben vzrok bolecine
v trebuhu pri MIS-C, povezanim s covid-19, in je tudi
eden od parametrov v sklopu diagnosti¢nih meril za
MIS-C (23,24).

Akutni pankreatitis se lahko razvije tudi v sklopu sepse ali
pri bolnikih z akutnim zagonom sistemske bolezni. Med
slednje uvrs¢amo hemoliti¢no-uremicni sindrom, sistemski
eritematozni  lupus, Henoch-Schonleinovo — purpuro,
Kawasakijevo bolezen in kronicno vnetno crevesno
bolezen (11,12,25,26). Sistemsko bolezen so kot etiologijo
akutnega pankreatitisa opisali pri 10-50 9% bolnikov (1).

KONGENITALNE ANOMALIJE

Pri 5-20% otrok z akutnim pankreatitisom je akutni
pankreatitis posledica anomalije trebuSne slinavke.
Najpogostejsa je deljeni pankreas (lat. pancreas divisum),
pri katerem se glavni pankreaticni vod izliva v papilo
minor preko Santorinijevega voda in v papilo major
preko Wirsungovega voda. Prisoten je pri priblizno 7 %
prebivalstva, vendar vecina nikoli ne razvije pankreatitisa
(1,11). lIzsledki raziskav kazejo, da je pri otrocih z
rekurentnim in kroni¢nim pankreatitisom anomalija bolj
pogosta kot pri splodni populaciji. Med ostale vzroke
akutnega pankreatitisa v sklopu prirojenih  anomalij
uvrs¢amo Se motnje zdruzevanja pankreatobiliarnega
trakta, holedohalne ciste in anularni pankreas, pri katerih
je pankreatitis najverjetneje posledica zapore iztocnega
trakta (4,8,11,27).

PANKREATITIS KOT POSLEDICA
GENETSKIH MUTACIJ

Akutni pankreatitis se kot posledica genetskih vzrokov
pojavi v manj kot 10 9%, medtem ko so genetske mutacije
vzrok priblizno 50 % akutnih rekurentnih pankreatitisov in
75 % kroni¢nih pankreatitisov (11). Dedni pankreatitis se
deduje avtosomno dominantno z 80-odstotno penetranco
(8). Mutacije, ki so Najpogosteje povezane z pankreatitisom
v otroski dobi, so mutacije genov za kationski tripsinogen
(PRSS1), requlator transmembranske prevodnosti pri
cisticni fibrozi (CFTR), inhibitor serinskih proteaz Kazal tipa
I (SPINK1) in himotripsin C (2,11,28,29).

DRUGI VZROKI

Akutni pankreatitis lahko pri otroku povzrocijo poskodbe,
presnovne motnje in maligne bolezni, lahko pa je tudi
posledica avtoimunskega dogajanja (1,8).

Poskodba je vzrok akutnega pankreatitisa pri 10-20 %
bolnikov (1). Najpogosteje gre za topo poskodbo trebuha
z zaporo pankreati¢nega voda, kar se lahko zgodi pri
prometnih nesrecah, padcu na krmilo kolesa, drugih, s
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Sportom povezanih poskodbah, in tudi pri zlorabi otroka
(4,11,30). PoSkodbe variirajo od vnetnih sprememb
trebusne slinavke do popolne rupture glavnega
pankreaticnega voda (1).

Presnovne motnje, ki lahko vodijo v pankreatitis,
so  diabeticna  ketoacidoza,  hipertrigliceridemija,
hiperkalcemija (pri otrocih najpogosteje kot posledica
nemalignih stanj, npr. hiperparatiroidizma) in prirojene
presnovne motnje (Npr. propionska acidemija in
metilmalonska acidemija) (1,11,31,32).

Akutni pankreatitis se lahko razvije pri malignem limfomu,
ko limfomske celice invadirajo glavo trebusne slinavke
in stisnejo pankreatic¢ni vod. V zaporo pankreaticnega
voda pa lahko vodijo tudi psevdopapilarne neoplazme in
znotrajtumorske krvavitve zaradi poskodbe, ki povzrocijo
prehodno povecCanje tumorja (8). Akutni pankreatitis je
lahko zaplet presaditve krvotvornin maticnih celic (33).
Pri priblizno 15-30 % bolnikov vzroka za pankreatitis ne
najdemo (1,12).

Tabela 1: Vzroki akutnega pankreatitisa pri otrocih (1).

BILIARNI

holelitiaza

holedohalne ciste

Zolcni pesek

ANATOMSKI

deljeni pankreas (lat. pancreas divisum)

anomalije spoja zolcnega in
pankreaticnega voda

anularni pankreas

Zapora ampule

Crohnova bolezen

divertikli

ciste

ulkusi

tumorji

ZDRAVILA

L-asparaginaza

valproat

metronidazol

merkaptopurin

azatioprin

tetraciklini

pentamidin

didanozin

GENSKE
MUTACIJE

PRSS1

CFTR

SPINK1

SISTEMSKE
BOLEZNI

sepsa

hemoliti¢cno-uremicni sindrom

diabeti¢na ketoacidoza

kolagenske Zilne bolezni

Kawasakijeva bolezen

presaditev organov

anemija srpastih eritrocitov

anoreksija nervoza

Sok

kroni¢na vnetna crevesna bolezen

POSKODBE

tope poskodbe

hematom dvanajstnika

zloraba otroka

po ERCP

METABOLNI
VZROKI

hiperlipidemija

hiperkalcemija

glikogenoze

organske acidemije

podhranjenost oz. ponovno hranjenje
(angl. refeeding)

POOPERA-
TIVNO

operacije hrbtenjace

kardiotorakalne operacije

AVTOIMUNSKI PANKREATITIS

NEPOJASNJEN VZROK
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KLINICENA SLIKA

Simptomi in znaki akutnega pankreatitisa so lahko
nespecificni in se razlikujejo glede na starostno skupino
(1). Najpogostejsi simptom so bolecine v trebuhu, ki so pri
mladostnikih navadno umescene v podrocju epigastrija in
se Sirijo v hrbet, pri mlajsih otrocih (< 3 leta) pa so bolj
difuzne. Ob bolecinah so lahko prisotni tudi razdrazljivost,
slabostinbruhanje(1,6,11,12,19).0d preostalih simptomov
in znakov imajo lahko bolniki napihnjen trebuh, tahikardijo,
zvisano telesno temperaturo, hipotenzijo in zlatenico. Pri
otrocih za razliko od odraslih obi¢ajno ne vidimo ekhimoze
na boku (Grey Turnerjev znak) in modrikastega obarvanja
okoli popka (Cullenov znak) (1).

Tabela 2: Simptomi in znaki akutnega pankreatitisa pri
otrocih (1).

POGOSTI REDKI
SIMPTOMI| bolecine v trebuhu | bolecine v hrbtu
razdrazljivost Zlatenica
(dojencki) povisana telesna
slabost temperatura
bruhanje zavracanje hranjenja
nejescost tezko dihanje
ZNAKI obcutljivost trebuha | Grey Turnerjev znak
napihnjenost Cullenov znak
znaki dehidracije znaki ascitesa
znaki plevralnega izliva
DIAGNOSTICIRANJE

Akutni pankreatitis je primarno klini¢na diagnoza, ki temelji
na prisotnosti vsaj dveh od treh meril: bolecina v trebuhuy,
umescena v podrocju trebusne slinavke, raven amilaze
in/ali lipaze, vsaj trikrat nad zgornjo mejo normale, in
radioloski znaki pankreatitisa, pridobljeni z razlicnimi
slikovnimi metodami (1,2,27,34,35).

LABORATORIJSKE PREISKAVE

Glavna biokemijska oznacevalca pri - diagnosticiranju
akutnega pankreatitisa sta serumski amilaza in lipaza (34),
ki sta poviSani zaradi spros¢anja iz pankreaticnih acinarnin
celic v svetlino Crevesa in posledicne absorpcije v krvni
obtok (2). Njune vrednosti so pri pankreatitisu vsaj trikrat
viSje od zgornje normalne vrednosti (1,34). Amilaza in
lipaza sta obicajno povisani Ze zgodaj ob zacetku bolezni,
vendar je korelacija njune ravni z resnostjo bolezni slaba
(34). Nekateri bolniki imajo klinicne in radioloSke znake
akutnega pankreatitisa brez povisanih vrednosti amilaze

in/ali lipaze (1).

Ceprav se lipaza primarno izloca iz trebudne slinavke,
obstajata Se dva vira - gastricna in lingvalna lipaza. Pri
akutnem pankreatitisu je lipaza obi¢ajno povisana 3-6
ur po pricetku simptomov, vrednosti pa so najvisje po
24-30 urah in lahko ostanejo poviSane vec kot en teden
(1,34). Lipaza je v primerjavi z amilazo bolj obcutljiva in
specificna za pankreatitis. Prav tako je lipaza povisana
dlje kot amilaza, kar je posebej uporabno pri bolnikih, ki
pridejo v bolnisnico pozno v poteku bolezni. Raven lipaze
je v primerjavi z amilazo manj odvisna od etiologije
pankreatitisa, zlasti, Ce sta vzrok pankreatitisa alkohol ali
hiperlipidemija. Normalne vrednosti lipaze se s starostjo
otroka povecujejo (34).

Amilazo izlo¢a veC organov, primarno Zleze slinavke in
trebusna slinavka. Vecina laboratorijev meri skupno raven
amilaze, ki vkljuCuje obe izoformi, tj. s-amilazo (iz slinavk)
in p-amilazo (iz trebusne slinavke). Raven amilaze poraste
hitreje kot raven lipaze in se pogosto normalizira 24 ur po
pricetku simptomov, kar ob poznem prihodu v bolnisnico
lahko ovira prepoznavo. Raven amilaze se spreminja
glede na starost in spol in je odvisna tudi od etiologije
pankreatitisa (34). Diagnosticiranje pankreatitisa pri
dojenckih je izziv, sgj sta ravni amilaze in lipaze ob rojstvu
nizki in se Sele v prvem letu poviSata na raven odraslega.
Tolmacenje vrednosti v prvem letu Zivljenja mora biti zato
previdno (1). Tako amilaza kot lipaza se izloCata preko
ledvic, zato so vrednosti povisane pri ledvicnih boleznih
(34).

Amilaza in lipaza nista nujno specificni za akutni
pankreatitis, ampak sta lahko povisani tudi zaradi razli¢nih
zunajpankreaticnih vzrokov (1,34). V teh primerih obicajno
ugotavljamo le blago zvisane vrednosti, ki so nizje od
trikratnika zgornje meje normale. ZviSane ravni encimov
trebusSne slinavke ugotavljamo pri bolnikih z odpovedjo
ledvic ali okvaro jeter ter pri bolnikih s Crevesnim vnetjem
(celiakija, KVCB), diabeti¢no ketoacidozo in po3kodbo
trebuha ali glave (1,34). Hiperamilazemijo lahko povzrocijo
tudi Crevesna zapora, predrtje visceralnih organov,
tuboovarijski absces, ledvicna odpoved in bolezen Zlez
slinavk (2).

Nekateri posamezniki tvorijo velike komplekse amilaze
in lipaze z imunoglobulini (makroamilaza in makrolipaza),
kompleks pa se iz seruma ne ocisti tako hitro kot nevezan
encim. To vodi do kopicenja v krvnem obtoku in povisanih
laboratorijskih vrednosti (> 3-krat nad zgornjo mejo
normale) ter s tem do napacne diagnoze pankreatitis.
Obstaja komercialno dostopen test za makroamilazemijo,
za makrolipazemijo pa ga ni (1,34).
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Ravni, ki so visje od trikratne zgornje meje normale, se
redko pojavijo tudi pri bolnikih brez znakov pankreatitisa
ali makroencimov. Povisana je lahko bodisi amilaza bodisi
lipaza, vendar sta privecini bolnikov povisani obe, pri cemer
ravni nihajo od normalne do znatno povisane. Mehanizem
ni jasen in je lahko druzinski ali sporadicen (1).

Pri vsakem bolniku s sumom na akutni pankreatitis
moramo na zacetku izmeriti raven amilaze in raven lipaze.
Ce etiologije pankreatitisa ne poznamo, dolotimo 3e
raven aminotransferaz, konjugiranega in nekonjugiranega
bilirubina, gama-glutamil transferaze, trigliceridov in
kalcija. Pri spremljanju poteka pankreatitisa za spremljanje
stanja hidracije in delovanja ledvic doloamo vrednosti
elektrolitov in retentov ter kompletno krvno sliko (1,34).

SLIKOVNE PREISKAVE

Pri diagnosticiranju akutnega pankreatitisa lahko od
slikovnih  preiskav uporabimo ultrazvocno  preiskavo
(U2), racunalnisko tomografijo (CT) in slikanje z
magnetno resonanco (MR) ali magnetnoresonancno
holangiopankreatografijo  (MRCP). Slikanje ni nujno
pri bolnikih, ki izpolnjujejo merila za diagnozo akutni
pankreatitis, razen ob sumu na zmerno hud ali hud
pankreatitis ali pankreatitis zol¢nega izvora (1,27,34).

Prva izbira v sklopu slikovnih preiskav je UZ trebuhsa,
sgj je Siroko dostopna, poceni in bolnikov ne izpostavlja
sevanju. Tezavo lahko predstavlja tolmacenje, saj duktalne
nepravilnosti na UZ niso vedno dobro vidne. CT trebuha
ponuja bolj iz¢rpen pogled na trebusno slinavko in njene
okolne strukture. Potrebno pa je intravensko vbrizganje
kontrastnega sredstva, ki pomaga pri prepoznavanju
parenhimskin  nepravilnosti, zlasti pri  prepoznavanju
kalcificiranih  kamnov v vodih trebuSne slinavke ali
kalcificiranih  usedlin  znotraj parenhima trebusne
slinavke. Pomanjkljivost CT je, da ne zagotavlja dobrega
prikaza anatomije duktusa, pri otrocih pa moramo
upoStevati morebitne dolgoroc¢ne ucinke izpostavljenosti
ionizirajotemu sevanju (1,12,27).

Pri ocenjevanju stanja trebusne slinavke pogosto
uporabljamo tudi MRI, saj omogoCa dobro prepoznavo
parenhimskih  nepravilnosti  in je z  dodatkom
holangiopankreatografije (MRCP) primeren za prikaz
pankreaticnih vodov in zolcevodov. Omogoca ugotavljanje
prisotnosti zol¢nih kamnov, spremenjene anatomije, kot
je deljeni pankreas, holedohalnih cist ali anomalnega
pankreatikobiliarnega spoja. Za izboljSanje pregleda
votlega sistema trebusne slinavke lahko uporabimo
tudi stimulacijo s sekretinom, ki spodbuja izlocanje
bikarbonata. Pomanjkljivost MR je manjSa obcutljivost za
prepoznavanje kalcifikacij in daljSe trajanje preiskave, kar

lahko pri manjsih otrocih zahteva splosno anestezijo (1).

V  slikovhem  diagnosticiranju  bolezni  trebudne
slinavke imajo pomembno vlogo tudi specializirani
endoskopski postopki, kot sta endoskopska retrogradna
holangiopankreatografija (ERCP) in endoskopski ultrazvok
(EU2), a sote preiskave priotrocih nekoliko slabse dostopne.
Diagnosti¢no ERCP je vecinoma nadomestila MRCP, ERCP
pa je uporabna predvsem kot terapevtski ukrep. EUZ
ima vecjo obcutljivost za odkrivanje zol¢nih kamnov ali
mikrolitiaze ter omogoca bolj podroben pregled trebusne

slinavke in okolnih struktur (1,34,35).

ZDRAVLJENJE

Zdravljenje akutnega pankreatitisa je v prvi vrsti podporno.
Potrebni so skrb za zadostno hidracijo, lajsanje bolecin,
ustrezna prehrana in spremljanje morebitnih zapletov.
Endoskopsko in kirursko zdravljenje prideta v postev le v
izbranih primerih (1). Antibiotiki pri zdravljenju akutnega
pankreatitisa niso indicirani, razen pri okuzeni nekrozi
(34). Prav tako pri otrocih ni indicirano zdravljenje z
nadomescanjem pankreaticnin encimov, Ce otrok nima
Ze znane eksokrine insuficience trebusne slinavke (36).
Med zdravljenjem moramo spremljati sr¢no-zilno stanje
in respiratornega stanja ter diurez in ravni ledvicnin
retentov, saj je pri otrocih akutna ledvicna okvara znan
zgodnji zaplet pankreatitisa (1,34).

NADOMESCANJE TEKOCIN

NadomesScanje tekoCin je glavni nacin  zdravljenja
pankreatitisa in pomaga tudi pri preprecevanju zapletoy,
kot sta nekroza in popuscanje organov. Predvidevajo, da
je patogeneza napredovanja pankreatitisa v hudo obliko
sprememba mikrocirkulacije v trebusni slinavki zaradi
hipovolemije, povecCane kapilarne prepustnosti in tvorbe
mikrotrombov. Pravocasna hidracija zato poleg poprave
hipovolemije ohranja tudi pankreati¢no mikrocirkulacijo in
s tem preprecuje pojav zapletov in napredovanje do hude
oblike bolezni (27,34).

Intravenska hidracija mora biti obsezna, saj morajo otroci
v prvih 24 urah prejeti 1,5- do 2-kratnik vzdrzevalne
tekocCine. Otroci, ki so ob sprejemu hemodinamsko
nestabilni, potrebujejo v zacetku bolus tekocine (10-20 ml/
kq). Priporocajo izotonicne kristaloide (fizioloSka raztoping,
fizioloSka raztopina z glukozo 1:1 ali Ringerjev laktat). V
naslednjih 24- 48 urah je potrebno skrbno spremljanje
diurez (1,27,34).
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PREHRANA

Tradicionalno so pankreatitis zdravili s karenco in
parenteralno prehrano. Veljala je hipoteza, da se s pocitkom
Crevesa trebusna slinavka hitreje celi. Osnova za to teorijo
je, da prisotnost hrane v Crevesu spodbudi spros¢anje
holecistokinina, ki spodbudi sproscanje pankreaticnih
encimov. Ti vodijo do aktivacije proteoliticnih encimov,
poveCajo avtodigestivni proces in poslabsajo poskodbo
trebusne slinavke. V novejsih raziskavah so pokazali, da
lahko omenjeni pristop poveca tveganje za okuzbe zaradi
bakterijske razrasti in translokacije bakterij iz Crevess,
kar lahko vodi v vecji obolevnost in smrtnost pri bolnikinh s
hudo obliko pankreatitisa (36).

V zadnjih letih so ugotovili, da zgodnja enteralna prehrana
(v 24-72 urah) pri otrocih z blagim akutnim pankreatitisom
poveCuje prezivetje in zmanjSuje zaplete bolezni ter da ni
razlike v izidu bolezni v primerjavi s karenco in kasnejsim
uvajanjem prehrane z nizko vsebnostjo mascob (37). Pri
otrocih z blagim pankreatitisom zato svetujejo zgodnje
uvajanje normalne prehrane. Enako svetujejo tudi
bolnikom s hudim pankreatitisom v 72 urah po zaCetku
bolezni oziroma ko so hemodinamsko stabilni. Ce bolnik
ni zmozen peroralnega hranjenja, lahko hrano dobiva
tudi preko nazogastricne sonde, v nekaterih primerih
nazojejunalne sonde (36). Z zgodnjim hranjenjem naj bi
ohranjali integriteto in funkcijo crevesne sluznice ter tako
zmanjSali moznost sepse, povezano pa je tudi s krajSim
Casom zdravljenja v bolnisnici (37).

Ce bolnik zaradi vztrajne bolecine, ileusa ali drugih zapletov
ne prenasa enteralne prehrane, moramo po vec kot
5-7 dni nezmoznosti enteralnega hranjenja razmisliti o
parenteralni prehrani. Enteralno prehrano nato uvedemo
takoj, ko je mogoce. V primerjavi s parenteralno prehrano
je enteralna prehrana povezana z NiZjo pojavnostjo
okuzb, manj vecorganskimi odpovedmi, mManjsim
delezem bolnikov, ki potrebujejo kirursko intervencijo,
nizjo smrtnostjo in krajsim bolnisni¢nim  zdravljenjem.
Pri bolnikih, ki popolne enteralne prehrane ne prenasajo,
se je kot uspeSna izkazala kombinacija parenteralne in
enteralne prehrane, ki jo lahko uporabimo tudi pri otrocih,
ki samo z enteralno prehrano zaradi slabSe predhodne
hranjenosti ne morejo zadostiti kalori¢nim potrebam (36).

PREHRANA MED EPIZODAMI AKUTNEGA
PANKREATITISA

Bolnikom so po prebolelem akutnem pankreatitisu
pogosto predpisovali prehrano z znizano vsebnostjo
mascob. Ta je zaradi prepreCevanja prihodnjih napadov
potrebna pri bolnikih, ki so pankreatitis razvili zaradi
hipertrigliceridemije (36). Za blag in zmeren akutni
pankreatitis Evropsko zdruzenje za parenteralno in
enteralno prehrano svetuje prehrano z  »zmerno«
vsebostjo mascob za 3-7 dni, pri ¢emer koli¢ina zauzitih
mascob ni natancno opredeljena. Nato svetujejo uzivanje
navadne prehrane. V nedavnih manjsSih raziskavah pri
otrocih so ugotovili, da so imeli otroci, ki so prejemali > 1
g/kg mascob dnevno, manj bolecin v trebuhu kot otroci,
ki so uzivali prehrano z manj mascobami, zato na splosno
velja, da je pri akutnem pankreatitisu po prvem tednu
bolezni varna normalna prehrana (36).

LAJSANJE BOLECIN

Najpogostejsi simptom akutnega pankreatitisa je bolecina
v trebuhu, ki se pojavi pri 80-95 % (pediatricnih) bolnikov.
Pri62-92 % je prisotna epigastri¢na bolecina, pri 12-20 %
je bolecina difuzna. Zgolj pri 1,6-5,6 % otrok je prisotna
klasicna epigastricna bolecina s Sirjenjem v hrbet (34).

Nadzor nad bole¢ino je pomemben vidik zdravijenja
akutnega pankreatitisa in mora vkljuCevati ustrezno
lajSanje bolecin, ne glede na izbiro analgetika. Na splosno
kot prvo izbiro pri blagi ali zmerni bolecini uporabljajo
paracetamol ali nesteroidna protivhetna zdravila, e ob
tem bolecina ni ustrezno nadzorovana, pa pridejo v postev
tudi opioidi (34).

ENDOSKOPIJA IN KIRURGIJA

Endoskopsko zdravijenje je kot moznost obvladovanja
pediatricnega pankreatitisa Se v fazi razvoja. EUZ je v
zdravljenju akutnega pankreatitisa primeren predvsem
pri hudem pankreatitisu za drenazno zdravljenje kolekcije
tekocine ali oddaljenih nekroz (34). ERCP je pri akutnem
pankreatitisu uporabna pri holedoholitiazi z biliarnim
pankreatitisom ali pri nenormalnostih - pankreatic¢nih
vodov, ki jih je mogoce zdraviti (35). ERCP je lahko v
pomocC tudi pri obravnavi pankreatitisa, ki je posledica
tope poSkodbe trebuha, saj omogoca dolocitev stopnje
poskodbe, uporabna pa je tudi v terapevstke namene, sgj
omogoca zacasno stentiranje duktusa in prepreCevanje
iztekanja pankreaticne tekocine (35). Nevarnost ERCP je v
tem, da lahko Ze preiskava sama po sebi povzroci nastanek
pankreatitisa (35).

Pri otrocih je redko potrebno kirursko zdravljenje (35). V
postev pride pri poskodbah trebuha in takrat, ko pride do
zapletov pankreatitisa, na primer do nastanka nekroze ali
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psevdocist. Uporabna je tudi pri obravnavi otrok z biliarnim
pankreatitisom in pri otrocih s prirojenimi nepravilnostmi
Zolcnega sistema (34,35). Kirursko zdravljenje zapletov
pankreatitisa v zadnjih letih vecinoma nadomesca
endoskopsko (1).

1ZID BOLEZNI IN ZAPLETI

Pri vecini otrok z akutnim pankreatitisom je bolezen blaga
in mine brez zapletov. ManjsSi delez otrok razvije lokalne ali
sistemske zaplete, ki vodijo v zmerno hudo ali hudo bolezen
(Tabela 3). Med lokalne zaplete uvrs¢amo peripankreaticno
kolekcijo tekocine, nastanek nekroze ter razvoj psevdocist
in oddaljenih nekroz, med sistemske zaplete pankreatitisa
pri otrocih pa uvrs¢amo izbruh ze znanih kronicnih bolezni,
kot so na primer kroni¢ne plju¢ne bolezni, bolezni srca
in bolezni ledvic (3). Po nekaterih raziskavah 15-34 %
bolnikov z akutnim pankreatitisom razvije zmerno hudo ali
hudo bolezen (1).

Tabela 3: Zapleti akutnega pankreatitisa pri otrocih (1).

OBRAVNAVA OTROK Z AKUTNIM
PANKREATITISOM NA KLINIKI ZA
PEDIATRIJO

V obdobju 2012-2021 smo na Kliniki za pediatrijo
obravnavali 27 otrok z akutnim pankreatitisom (Tabela 4).
Povprecno so od zaCetka tezav do hospitalizacije minili trije
dnevi (1-14 dni). Najpogosteje je bil pankreatitis idiopatski.
Pri enem otroku se je razvil nekrotizirajoCi pankreatitis.
Pri sedmih otrocih smo poleg UZ trebuha za razjasnitev
vzroka opravili MRCP, pri dveh smo opravili ERCP. Vsi
otroci so bili zdravljeni s karenco, parenteralno hidracijo
in inhibitorjem protonske Crpalke. Pet otrok je prehodno
prejemalo parenteralno prehrano, pet otrok pa smo
zdravili z antibiotikom. Pri enem otroku se je pankreatitis
ponovil.

Tabela 4: Znacilnosti otrok z akutnim pankreatitisom na
Kliniki za pediatrijo med januarjem 2012 in decembrom
2021.

ruptura voda trebusne
slinavke

Sirjenje vnetja proti
sosednjim organom in Zilju

vecorganska odpoved

hipokalcemija

hiperglikemija

Med boleznijo moramo otroke redno slediti, da pravoasno
zaznamo pojav morebitnin zapletov, ki lahko vkljuCujejo
disfunkcijo organov ali kolekcijo tekocine in posledicno
tvorbo psevdocist. Pankreatitis ima pri otrocih v splosSnem
dobro napoved izida z izjemno Nizko stopnjo smrtnosti, a se

lahko v 15-35 9% ponovi, zato jih moramo redno spremljati
tudi po ozdravitvi (1).

Obdobje januar 2012 -

LOKALNI SISTEMSKI december 2021
vnetje Sok/sindrom Zilnega Stevilo bolnikov 27

prepuscanja Spol 63 % deklic
edem pljucni edem Starost ob 13,5 leta (2,5-185 leta)
nekroza trebusne slinavke | plevralni izliv diagnosticiranju (mediana)
mas¢obna nekroza koagulopatija Klinicna slika
kolekcija tekocine/ akutna ledvi¢na odpoved bolecine v trebuhu 89 %
psevdocista bruhanje 41 %
flegqmona dehidracija driska 11 %
absces sepsa slabost 26 %
krvavitev oddaljena mascobna hujsanje 15 %

nekroza Laboratorijski izvidi

lipaza (mediana)
amilaza (mediana)
Etiologija

54,8 pkat/L (10-1224 pkat/L)
5,8 pkat/L (1-73 pkat/L)

idiopatski pankreatitis 29,6 %
biliarni pankreatitis 22,2 %
okuzba 22,2 %
sistemske bolezni 185 %
zdravila 7.4 %
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ZAKLJUCEK

Akutni pankreatitis je pri otrocih redka bolezen, na katero
moramo pomisliti ob prisotnosti bole¢in v zgornjem delu
trebuha. Vzroki so zelo raznoliki in glede na pogostost
drugacni kot pri odraslin. Mozen vzrok so virusne okuzbe,
a Niso med najpogostejSimi. Poznavanje moznih vzrokov
je pomembno za pravocasno diagnosticiranje bolezni
in s tem za optimalno zdravljenje. Ceprav smernice za
obravnavo otrok z akutnim pankreatitisom temeljijo
predvsem na izkusnjah zdravljenja pri odraslih bolnikih,
so v zadnjem Casu dokazali, da z zgodnjim uvajanjem
enteralne prehrane zmanjsamo verjetnost zapletov in
tudi pri otrocih ugodno vplivamo na trajanje bolnisnicnega
zdravljenja. Te ugotovitve so pomembno spremenile nacin
obravnave otrok in bodo pripomogle k boljSi prehranski
podpori med zdravljenjem bolezni.
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KIRURSKE BOLEZNI JETER, ZOLCEVODOV IN ZOLCNIKA PRI
OTROCIH IN MLADOSTNIKIH

SURGICAL DISEASES OF THE HEPATOBILIARY SYSTEM IN CHILDREN
AND ADOLESCENTS

Milena Senica Verbi¢
Otroska kirurgija, Klinika za kirurgijo, Univerzitetni klinicni center Maribor

1ZVLECEK

Hepatobiliarni sitem sestavljajo jetra, zol¢nik in Zol¢evodi.
Glavni nalogi hepatobiliarnega sistema sta tvorba zolca
in njegov transport. Bolezni hepatobiliarnega sistema pri
otrocih in mladostnikih, ki potrebujejo kirursko zdravljenje,
so relativno redke. Ce jih ne prepoznamo in ne zdravimo,
lahko vodijo v smrt. V prispevku opisujemo vrste kirurskih
bolezni, ki se pojavljajo pri otrocih, in njihovo zdravljenje.
Opisujemo tudi bolj pogoste bolezni zol¢nika. V zadnjih
letih se v razvitem svetu zaradi prekomerne prehranjenosti
in nacina zivljenja postopno poveCuje Stevilo otrok in
mladostnikov z boleznimi zol¢nika in zol¢nimi kamni.
Prikazujemo tudi analizo Stevila otrok, ki so bili v zadnjih
10 letih operirani v nasi ustanovi zaradi simptomatskih
zol¢nih kamnov.

Kljuéne besede: jetra, ZolCevodi, Zol¢nik, ZolCni
kamni, otrok, kirurSko zdravljenje.

ABSTRACT

The hepatobiliary system consists of the liver, gallbladder
and bile ducts. The main function of the hepatobiliary
system is the formation and transport of bile. Diseases
of the hepatobiliary system in children and adolescents
that require surgical treatment are relatively rare but
unrecognised and untreated can lead to death. In this
paper, we describe the types of surgical diseases that
occur in children and their treatment. We also describe
the more common diseases of the gallbladder. In recent
years, the number of children and adolescents with
gallbladder diseases and the occurrence of gallstones due
to overeating and lifestyle has been gradually increasing
in the developed world. We also present an analysis of the
number of children who have been operated on in our
institution for symptomatic gallstones in the last 10 years.

Key words: hepatobiliary system, gallstones, children,
surgical treatment
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Hepatobiliarni sistem sestavljajo jetra, zol¢nik in zol¢evodi.
Jetra imajo osrednjo vlogo pri presnovi beljakovin, mascob
in ogljikovih hidratov ter pri presnovi zdravil. V jetrih
nastane vecina energije v telesu. Jetra tudi tvorijo Zolc.
Glavna naloga hepatobiliarnega sitema sta tvorba Zolca
in njegov transport. Bolezni hepatobiliarnega sitema pri
otrocih in mladostnikih, ki potrebujejo kirursko zdravljenje,
so relativno redke. VV zadnjem ¢asu se postopno povecuje
Stevilo otrok in mladostnikov z boleznimi zol¢nika. V
prispevku opisujemo vrste kirurskih bolezni, ki se pojavljajo
pri otrocih, in njihovo zdravljenje. Predstavljamo tudi
bolj pogoste bolezni zol¢nika in njihovo zdravijenje ter
analiziramo njihovo pojavnost v Nasi ustanovi.

BOLEZNI JETER PRI OTROCIH

JETRNI HEMANGIOMI

Hemangiomi oz. hemangioendoteliomi (HAE) so benigni
zilni tumorji, ki predstavljgjo 10 % vseh sprememb, ki se
pojavljajo v jetrih. PogostejSi so pri deklicah. Lahko so
povsem brez simptomoyv, lahko so nakljuc¢ne najdbe, lahko
pa se pojavljajo kot Stevilni tumorji po celotnih jetrih in
skoraj v celoti zamenjajo jetrno tkivo ter povzrocijo Zivljenje
ogrozajoCe sr¢no popuscanje. Za jetrne hemangiome
veljajo povsem enake znacilnosti kot za hemangiome v
ostalih delih telesa. V svojem naravnem poteku se v prvih
6-12 mesecih zivljenja moc¢no oz. hitro povecajo in se Nato
v naslednjih 5-10 letih spontano zmanj$ajo. Maligna oblika
- jetrni angiosarkom - je pri otrocih zelo redko stanje (1).

Jetrne hemangiome pri otrocih lahko diagnosticiramo
Ze prenatalno ali po rojstvu. Ce so majhni in jih najdemo
nakljucno pri rutinski ultrazvocni (UZ) preiskavi trebuha,
navadno ne povzrocajo simptomov. Pri vecdjih jetrnih
hemangiomih lahko pride do povecanja jeter in tipne
mase Vv trebuhu, tezav pri dihanju, srénega popuscanja,
zlatenice, anemije, trombocitopenije in diseminirane
intravaskularne koagulacije (DIK). V 60 % imajo ti otroci
tudi koZne hemangiome.

Diagnozo postavimo z ultrazvocno preiskavo trebuha,
ultrazvocno dopplersko preiskavo, magnetnoresonanénim
slikanjem (MRI) trebuha ali racunalnisko tomografijo (CT)
trebuha.

Zdravljenje jetrnih  hemagiomov pri otrocih zahteva
multidisciplinaren pristop in Se ni povsem doreceno.
VkljuCuje Sirok spekter ukrepov, od opazovanja do
zdravljenja z zdravili ter radioloSkega in kirurskega pristopa
(2). Zdravljenje jetrnih hemangiomov pri otrocih je odvisno
od tega, ali so brez simptomov ali imajo simptome. Ce

so brez simptomov, jih zgolj spremljamo z rednimi UZ
kontrolnimi pregledi, saj naj bi se postopno sami zmanjSali
in izginili. Simptomatske jetrne hemangiome pri otrocin
zdravimo glede na jakost simptomov. Manjse in tudi vecje
simptomatske hemangiome, ki ne 0grozajo otroka, lahko
zdravimo konzervativno z zdravili. Dokazano ucinkovito
je sistemsko zdravljenje s propranololom (3). Vegji
hemangiomi, ki ogrozajo otroka, zahtevajo tudi kirursko
zdravljenje (odstranitev dela jeter, ligaturo jetrne arterije
embolizacijo ali celo presaditev jeter) (1,2).

JETRNI ABSCESI

Jetrni abscesi v otrostvu so relativho redka, a Zivljenje
ogroZajoca stanja. Ce jih ne zdravimo, lahko vodijo v smrt.
Najpogostejsi jetrni abscesi so piogeni, v nerazvitem svetu
pa jih lahko povzroCajo tudi amebe. Piogeni abscesi se
dvakrat pogosteje pojavljajo pri deckih kot pri deklicah.
V literaturi je opisanih 3-25 primerov na 100.000
hospitalizacij. V razvitem svetu se pogosteje pojavljajo pri
imunokompromitiranih otrocih. Najpogostejsi povzrocitelji
SO po Gramu negativni mikroorganizmi (Escherichia coli,
Klebsiella pneumoniae — aerobi in Bacteroides spp. ter
Fusobacterium spp. —anaerobi) in tudi po Gramu pozitivni
mikroorganizmi  (Staphylococcus  aureus,  Streptococcus
pyogenes—aeraobiin Peptostreptococcus spp. ter Clostridium
spp. —anaerobi). Mikroorganizmi se lahko v jetra razsirijo
po Zoléevodih (ascendentno ali iz Zol¢nika), po portalni
veni (v 8 % pri akutnem apendicitisu) ali znotrajtrebusnem
vnetju), po hepati¢ni arteriji (pri sepsi) ali neposredno
(odprta penetrantna poskodba alilokalno Sirjenje iz trebuha
pri vnetju v trebuhu). Po prihodu mikroorganizmov v jetra
lahko pride do nastanka jetrnega abscesa, kar se pokaze
kot sistemska prizadetost s povisano telesno temperaturo,
utrujenostjo, bolecinami v zgornjem delu trebuha, izqubo
teka, slabostjo in bruhanjem ter izqubo telesne teze.
Lahko se pojavita zlatenica in desnostranski plevralni
izliv. V laboratorijskih izvidih opazamo povisane vrednosti
levkocitov in CRP ter anemijo in hipoalbuminemijo. Jetrni
encimi so povisani v polovici primerov, v polovici primerov
pa je pozitivha hemokultura. Ob ustrezni klini¢ni sliki jetrni
absces diagnosticiramo z ultrazvocno (UZ) preiskavo
trebuha ali racunalnisko tomografijo (CT) trebuha.

Zdravljenje jetrnega abscesa vkljuCuje postavitev diagnoze
in doloCitev mesta abscesa ter zdravljenje z intavenskim
Sirokospektralnim antibiotikom in z UZ ali CT vodeno
perkutano drenazo abscesa, Ce v 48 urah ni odgovora na
zdravljenje z antibiotiki oziroma gre za vecji absces (> 3
cm). Ce je absces velik in ne odgovori na konzervativne
pristope zdravljenja ali Ce je pri otroku potrebno kirursko
zdravljenje zaradi osnovnega vnetja v trebuhu, jetrni
absces dreniramo z odprtim kirurSkim pristopom  z
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vstavitvijo vecjega drena (4).

BOLEZNI ZOLECEVODOV PRI OTROCIH

ATREZIJA ZOLCEVODOV

Atrezija zolCevodov je relativno redko stanje z napredujoco
zaporo zunajjetrnih in znotrajjetrnih  ZolCevodov, kar
povzroca zlatenico novorojenckov. Pojavnost (incidenca)
v Evropi je priblizno 1/18.000 rojstev. Na Japonskem je
pojavnost visja (1/9640 rojstev). Nekoliko pogosteje se
pojavlja pri deklicah. Vzroka nastanka napredujoce zapore
in skleroze ZolCevodov ne poznamo. Patohistolosko je
dokazano, da zolcevodi vsebujejo vnetne in fibrozne celice,
nato pa pride do razrascanja malih zolCevodov, zastoja
ZolCa, vnetne reakcije in do postopnega popolnega zaprtja
ZolCevodov ter na koncu do jetrne ciroze.

Glede na makroskopski in holangiografski izgled delimo
atrezije zolcevodov na: atrezije tipa |, atrezije tipa lla,
atrezije tipa IIb in atrezije tipa Ill (5).

Glavni znaki in simptomi atrezije zolCevodov so zlatenica
oz. ikterus, aholi¢cno blato in hepatomegalija. Mekonij
je pri vecini novorojenckov normalen, urin pa se temno
obarva. Sicer je novorojencek normalno zivahen ter v prvih
mesecih normalno raste in se razvija. Postopno se razvijejo
anemija, nedohranjenost in zaostanek v rasti zaradi
pomanjkanja v mascobah topnih vitaminov. V zaletku
je pri veC kot polovici zdravih novorojenckov prisotna
zlatenica, ki je Ze fiziolodka. Ce traja vel kot 14 dni in je
ob tem poviSana vrednost bilirubina na racun direktnega
bilirubina, je potrebna nadaljnja diagnosticna obravnava.

Pomembno je, da nenormalno direktno hiperbilirubinemijo
¢im prej prepoznamo. Diferencialnodiagnosticno pridejo
v postev neonatalni hepatitis ter interlobularna biliarna
hipoplazija in atrezija zol¢evodov. Opravimo laboratorijske
preiskave krvi in urina ter iS¢emo mozne mikrobioloske
vzroke za hepatitis (citomegalovirus, herpes virus, hepatitis
B). Izkljucimo cisticno fibrozo. Naredimo ultrazvocno (U2)

Tabela 1: Klasifikacija atrezij Zol¢evodov (5).

preiskavo trebuha, jeter in zol¢nika, ki pokaZze odsotnost
zungjjetrnih zolCevodov, in za postavitev diagnoze Se igelno
biopsijo jeter. Ce sta UZ trebuha in igelna biopsija jeter zelo
sumljiva za atrezijo zol¢evodov, je potrebna eksplorativna
laparotomija s holecistoholangiografijo, s katero dokoncno

potrdimo diagnozo.

Pomembno je, da diagnozo atrezija zol¢evodov postavimo
hitro, ker vsaka zamuda pomeni manj ugoden izid
zdravljenja. Vemo, da sta napoved izida in rezultat
kirurskega zdravljenja boljsa, e kirurski poseg izvedemo
do otrokovega 60. dneva starosti. Brez kirurskega posega
namreC nezdravljeno stanje vodi do ciroze jeter, ki se
razvije Ze do starosti 3-4 mesecev.

Klasi¢na kirurska tehnika za popravo atrezije zolcevodov je
KASAI hepatoportoenterostomija ali modificirana klasicna
metoda KASAI, tj. Kasai hepatoportoenterostomija z
minimalno invazivnim  pristopom. Pri obeh tehnikah
distalne ZolCevode skupaj z zolcnikom odstranimo v
vsej dolzini do jeter, tj. do porte hepatis. Nato naredimo
hepatojejuno anastomozo Roux-Y, tj. vijugo jejunuma
anastomiziramo na fibrozno plosco jetnega hilusa nad
portalno veno.

Pooperativno  se  pogosto  pojavljajo  holangitisi.
Pri 259% dojenckov, pri katerih smo opravili Kasai
heptoportoenterostomijo do 60. dneva zivljenja, je kirurski
poseq uspesen in ima dober dolgorocni izid. Ce kirurski
poseg ni prinesel zeljenih rezultatov oz. pri starejSin
dojenckih (> 100 dni) in dojenckih s slabSanjem fibroze in
obliteracije znotrajjetrnih zolcevodov ter razvojem jetrne
ciroze moramo zdravljenje nadaljevati s presaditvijo jeter,
ki je potrebna v prvih letih Zivljenja. Atrezija ZolCevodov
je daleC najbolj pogosta indikacija za presaditev jeter
priotrocih. Kombinacija Kasai portoentrostomije in
presaditve jeter je atrezijo ZolCevodov, ki je bila v 60.
letih prakticno smrtna bolezen, spremenila v ozdravljivo
bolezen z ugodnim izidom zdravljenja in dobro kakovostjo
Zivljenja ter s kar 90-odstotnim 5-letnim prezivetjem (4,5).

Tip Opis

Pogostost | Napoved izida

Tip | atrezija ductusa holedohusa

5% potencialno kirursko
popravljivo stanje

anastomozo

Tip lla | atrezija skupnega jetrnega Zol¢nega voda
Tip lIb |atrezija ductusa holedohusa, skupnega jetrnega Zolcevoda in ductusa 15 %
cisticusa s cisticno razsiritvijo zolcevodov v porti hepatis, brez
prizadetosti zol¢nika
Tip lll | atrezija vseh zunajjetrnih ZolCevodov vse do porte hepatis - tako 80 % potencialno kirursko

proksimalnih kot tudi distalnih zol¢evodov (ductus holedohus, skupni
jetrni vod, ductus cisticus) brez zol¢evodov, na kateri bi lahko naredili

nepopravljivo stanje
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CISTE ZOLCEVODOV

Ciste zolCevodov so prirojene razsiritve zol¢evodov. Lahko
se pojavijo na katerem koli delu sistema zolcevodov,
najpogosteje na ravni ductusa holedohusa. Sirina ductusa
holedohusa je odvisna od otrokove starosti. Premer, ki je
vecji od zgornje meje za starost, je patoloski.

Tabela 2: Sirina ductusa holedohusa - normalna vrednost
glede na otrokovo starost (6).

Starost Premer Povprecna Sirina
(leta) (razpon v mm) (mm)
<4 2-4 2,6
4-6 2-4 3.2
6-8 2-6 3.8
8-10 2-6 39
10-12 3-6 4,0
12- 3-7 49

Tabela 3: Vrste cist Zol¢evodov (6).

Tip | Podtip |Opis

tip | la |cisticna razsSiritev ductusa holedohusa

Ib |fuziformna razsiritev ductusa
holedohusa

tip 1l divertikel ductusa holedohusa

tip 1l holedohokela (razsirjenje koncnega
dela ductusa holedohusa znotraj stene
dvanajstnika)

tip IV| IVa |Stevilne ciste zunajjetrnih in
znotrajjetrnih Zolcevodov

IVb |Stevilne ciste zunajjetrnih zolCevodov
tipV znotrajjetrne ciste Zol¢evodov (ena ali

veC - Carolijeva bolezen)

Ciste Zolcevodov delimo na 5 tipov (6). Najpogosteje
sreCamo ciste tipa |, ki skupaj s cistami tipa IVa predstavljajo
veC kot 909% vseh primerov. Carolijeva bolezen je
segmentno razsirjenje znotrajjetrnih zolcevodov, ki difuzno
prizadene jetra ali je omejeno le Na en rezen;.

Vzrok cist zol¢evodov ni povsem pojasnjen. Lahko je tudi
genetski, ker se ciste pogosteje pojavljajo pri Zenskah
(zenske : moski - 3,2 : 1). Prirojene ciste se razvijejo ze pri
zarodku, najverjetneje zaradi prenatalnega strukturnega
defekta v Zolcevodih. Ce se pojavijo kasneje v Zivljenju,
menimo, da so pridobljene. Najverjetneje nastanejo pri
ljudeh, ki imajo dolg skupni kanal, kjer se zdruzita ductus
holeduhus in pankreati¢ni vod, ki ni v celoti prekrit z
Odijevim sfinktrom. Ce je skupni kanal dolg, lahko sok
trebusne slinavke teCe v ductus holedohus, kar pri kratkem
skupnem kanalu ni mogoce. Proteoliti¢ni encimi trebusne
slinavke se v ZolCu aktivirajo ter poskodujejo epitel in steno

ductusa holedohusa, kar vodi v Sibkost stene in razsiritev
holedohusa. Posledica razsirjenih Zolcevodov je vnetna
reakcija znotraj stene Zolcevodov, ki je sprva majhna in
se s starostjo povecuje. V razsirjenih ZolCevodih nastajajo
pesek in kamni. Pride do holangitisa, razvije pa se lahko
celo ciroza jeter.

Ciste ZolCevodov se lahko klinicno pokazejo v vsaki starosti,
najbolj pogosto v prvem desetletju zivljenja. Klasicna
triada znakov, ki govori v prid diagnozi cist zolCevodoyv, je
tipna tvorba v desnem zgornjem delu trebuha, bolecina
v trebuhu in zlatenica, lahko se pojavijo tudi bruhanje,
vrocCing, aholi¢no blato ter kot zaplet redko perforacija
cist in hemobilija. Pogostejsi je pankreatitis. Pozen zaplet v
odraslosti je maligna preobrazba, ki nastopi pri 16 % vseh
bolnikov s cistami.

Diagnoza ciste zolCevodov postavimo na podlagi anamneze,
klinicne slike in slikovnih preiskav. Slikovna preiskava
prve izbire je ultrazvolna preiskava trebuha, ki pokaze
lego cist, stanje proksimalnega dela zolCevodov, zilno
anatomijo in stanje jetrnega parenhima. Za bolj natancno
nadaljnjo potrditev je potrebna magnetnoresonancna
holangiopankreatografija (MRCP), ki je visoko obcutljiva
diagnosticna metoda in metoda izbire za natantno
opredelitev cist. Izjemoma lahko naredimo ERCP
(endoskopsko retrogradno holangiopankretografijo), ki je
invazivna metoda. Ce anatomije cist ne moremo natantno
dolociti, pride pred kirurSkim posegom v poStev tudi
intraoperativna holangiografija.

Zdravljenje cist zolcevodov je kirursko in pri vecini bolnikov
vkljuCuje izrez ciste ter bilioentericno anastomozo
(hepatikojejuno  anastomozo ali  hepatikoduodenalno
anastomozo). Cisto izrezemo na ravni ustja skupnega voda
ZolCevoda in voda trebusne slinavke distalno, proksimalno
pa priblizno 5 mm pred sticis¢em levega in desnega
jetrnega voda. Poseq je lahko odprt ali laparoskopski, pri

Cemer lahko uporabimo tudi robota.

Pri Carolijevi bolezni (tip V) opravimo delno hepatektomijo,
ob prisotnosti cist po celotnih jetrih pa presaditev jeter.

Napoved izida bolezni je pri kirurSkem posegu naceloma
ugodna ter ima malo zapletov in dober dolgorocni izid
6.7).

BOLEZNI ZOLCNIKA PRI OTROKU

Pri otrocih se je Stevilo bolezni Zolcnika v zadnjih
desetletjin mocno povecalo. V preteklosti so bili v
ospredju zol¢ni kamni, ki so bili redki in so bili posledica
hemoliti¢nih bolezni, v zadnjih 20 letih pa se postopno
poveCuje pojavnost nehemoliticnih zol¢nih kamnov in
diskinezije zol¢nika. Bolniki z zolcnimi kamni ali z dikinezijo
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Zol¢nika imajo podobne simptome, ki vkljuCujejo bolecino v
trebuhu po obroku, slabost in bruhanje. Pri zol¢nih kamnih
je bolecCina ponavadi kréevite narave. Pri otrocih se redko
pojavi tudi hidrops Zol¢nika (akutna distenzija zolcnika z
edemom stene zol¢nika) ali akalkulozni holecistitis (vnetje
zol¢nika brez zol¢nih kamnov). Obe stanji se pojavljata v
povezavi s septi¢nim ali Sokovnim stanjem (8).

ZOLCNI KAMNI PRI OTROCIH IN MLADOSTNIKIH
Zol¢ni kamni se pri otrocih pojavljajo manj pogosto kot pri
odraslih, a nikakor niso neobicajni. Izsledki raziskav kazejo,
da je razsirjenost z rutinsko ultrazvocno preiskavo najdenih
zolénih kamnov pri- otrocih, ki so Sli skozi ultrazvocni
presejalni program 0,13 % pri odraslih pa 10 %. Vzroka
zol¢nih kamnov pogosto ne poznamo, lahko pa je povezan
z znanimi dejavniki tveganja. V zadnjih letih so ugotovili,
da je 85 % Zzol¢nih kamnov pri otrocih idiopatskih in le
15 % povezanih z znanim vzrokom (obicajno s kronicno
hemoliticno boleznijo). V preteklosti je veljalo obratno.
Vzroki vse veCje pogostosti idiopatskin nehemoliticnih
zolcnih kamnov so sprememba v nacinu zivljenja in
prehranjenost, ki sta znacilni za razvite drzave, in debelost
v otrostvu. Zol¢ni kamni so lahko holesterolni, pigmentni in
mesSani. Holesterolni navadno nastanejo zaradi povecane
vsebnosti holesterola v zolCu. So veliki, mehki in v vecini
solitarni ter so danes najbolj pogosta vrsta zol¢nih kamnov
v otroStvu. Pigmentni zol¢ni kamni so ponavadi ¢rni, majhni
in nastanejo pri povecani vsebnosti bilirubina v ZolCu pri
kroni¢nih hemoliticnin boleznih (srpastocelicna anemija,
hereditarna sferocitoza, talasemija).

Zoleni kamni se lahko pojavijo tudi ob parenteralni
prehrani, boleznih ileuma oz. ostranitvi ileuma ter pri
prirojenih  malformacijah ductusa holeduhusa (cista
na ductusu holeduhusu ali podvojen zol¢nik), pri rakavi
bolezni v otroStvu, pri presaditvi kostnega mozga ali pri
pomanjkanju protiteles IgA (6,9).

V zadnjih desetletjih se postopno povecuje delez na novo
odkritih zol¢nih kamnov pri otrocih. V 60 9% Zol¢ni kamni
povzrocajo simptome, lahko pa jih najdemo nakljucno pri
rutinskem UZ trebuha. Navadno jih najdemo pri otrocih in
mladostnikih, ki imajo boleCine v desnem zgornjem delu
trebuha ter jim je slabo in bruhajo. Slikovna diagnosticna
metoda izbire je UZ trebuha, ki ima obclutljivost in
specificnost vecji od 95 %. Pri sumu na kamne v zolCevodih
pride v postev tudi MRCP (8).

Laparoskopska holecistektomija je zdravljenje izbire pri
otrocih in mladostnikih s simptomatskimi zol¢nimi kamni.
Na ta nacin se izognemo zapletom, ki se lahko pojavijo
ob zol¢nih kamnih (vnetje Zolcnika brez perforacije ali s
perforacijo, biliarni peritonitis, zapora ductusa holedohusa
z vnetjem trebudne slinavke, sepsa).

Pri sumu na holedoholitiazo najprej opravimo ERCP
in sfinkterotomijo, ki jima sledi elektivha nacrtovana
laparoskopska holecistektomija (8).

Pri vsakdanjem delu z malimi in velikimi bolniki smo
ugotovili, da tudi pri nas Stevilo otrok s simptomatskimi
ali brezsimptomnimi Zol¢nimi kamni nezadrzno narasca.
Opravili smo raziskavo, da bi opredelili obolevnost otrok

Tabela 4: Podatki operiranih otrok s simptomatskimi zol¢nimi kamni v UKC Maribor v obdobju 1. 1. 2012 do 31. 12.

2021.
Leto Stevilo Klasi¢na hol- |Laproskopska |Povprecna Spol Vzrok
holecistektomij | ecistektomija | holecistek- starost (leta)
SKUPAJ tomija

2012 3 0 3 133 leta 3 zenski 3 idiopatski

2013 1 0 1 17 let 1 Zenski idiopatski

2014 1 0 1 14 let 1 Zenski idiopatski

2015 4 0 4 145 leta 1 moski, 1 dedna sferocitoza
22N 3 idiopatski

2016 1 0 1 17 let 1 zenski idiopatski

2017 ] 1 133 leta 2 MOoSKi 2 dedna sferocitoza
7 Zenski 7 idiopatski

2018 1 0 1 17 1 Zenski 1 idiopatski

2019 3 0 3 13 let 3 zenski 4 idiopatski

2020 4 0 4 16 let 4 zenski 4 idiopatski

2021 1 0 1 15 let 1 zenski 1 idiopatski

SKUPAJ |28 1 27 15 let 3 moski 3 dedna sferocitoza
(10,7 %), |(10,7 %)
25 Zenski |25 idiopatski (89,3 %)
(89,3 %)
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z zolEnimi kamni v nasi ustanovi ter ugotovili, ali se
obolevnost povecuje in ali se zolcni kamni pojavljajo zaradi
neznanega ali znanega vzroka.

Analizirali smo vse otroke, pri katerih smo opravili
holecistektomijo  (klasicno ali  laparoskopsko)  zaradi
simptomatskih Zol¢nih kamnov v desetletnem obdobju
med januarjem 2012 in decembrom 2021.

V tem obdobju smo opravili 28 holecitektomij (1 klasi¢no
in 27 laparoskopskih). Povprecna starost otrok ob operaciji
je bila 15 let. NajmlajSi bolnik je bil star 9 let, najstarejSi pa
17 let. Operiranih je bilo 25 deklic (89,3 %) in samo 3 decki
(10,7 %).

V treh primerih so bili Zol¢ni kamni posledica hereditarne
sferocitoze (10,7 %), pri ¢emer so bili trije otroci iz iste
druzine, v ostalih 25 primerih pa so bili zolcni kamni
idiopatski (89,3 %). V vecini primerov je histoloska
preiskava odstranjenega zolCnika pokazala, da gre za
kroni¢no vnetje.

V nasi raziskavi smo ugotovili, da se Zol¢ni kamni pri otrocih
pojavljajo redko, vendar se pojavnost otrok z Zzol¢nimi kamni
postopno povecuje. V preteklosti je bilo otrok z Zolcnimi
kamni malo, Zolcni kamni pa so se pojavljali v povezavi s
kroni¢nimi hemoliticnimi boleznimi. Zaradi spremembe
nacina Zivljenja so danes prisotni predvsem holesterolni
zol¢ni kamni, ki vodijo v kroni¢no vnetje zol¢nika.

Ugotovili smo, da se tudi pri nas postopno povecuje Stevilo
otrok z idiopatskimi Zol¢nimi kamni (89,3 %) in kroni¢nim
holecistitisom. Samo pri 10,7 9% vseh operiranih bolnikov so
bili zolcni kamni posledica dedne sferocitoze, kar priblizno
ustreza svetovnim ugotovitvam, da je v danasnjem
¢asu 85 % zolcnih kamnov pri otrocih idiopatskih in le
15 % povezanih z znanim vzrokom (obicajno s kronicno
hemoliti¢no boleznijo) (8).

O podobnih opazanjih glede vse vecjega Stevila otrok z
Zol¢nimi kamni porocajo tudi v sosednjih drzavah (9).

Pri otrocih se zol&ni kamni pojavljajo redko, a bistveno bolj
pogosto kot druge kirurske bolezni jeter in zolCevodov.
Pojavnost se nenehno povecuje, zato moramo ob bolecini
v zgornjem delu trebuha vedno pomisliti tudi na zol¢ne
kamne in opraviti ustrezno diagnosticiranje.

ZAKLJUCEK

Kirurske bolezni jeter, zolCevodov in zol¢nika so pri otrocih
in mladostnikih relativho redke. V prispevku opisujemo
nekaj pogostejsih bolezni, ki jih sreCamo pri otrocih in
mladostnikih. V zadnjem ¢asu se postopno povecuje
Stevilo otrok in mladostnikov z boleznimi Zolcnika. Tako v
svetu kot tudi pri nas narasca pojavnost zol¢nih kamnoy,
ki so idiopatski 0z nepigmentni, kar je posledica nacina
Zivljenja in prekomerne prehranjenosti. Tudi pri otrocih in
mladostnikih moramo ob bolecini v zgornjem delu trebuha
pomisliti na moznost zolcnih kamnov ter poskrbeti za
ustrezno in pravocasno diagnosticiranje. Tako se namrec
izognemo zapletom in otrokom omogoc¢imo kakovostno
Zivljenje.
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OTORINOLARINGOLOSKA OBRAVNAVA PRI OTROCIH Z
ZAOSTANKOM NA GOVORNEM PODROCJU

Maja Nahtigal SkuSek

ORL ambulanta za otroke in odrasle, OE Varstvo otrok in mladine, Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor,

1ZVLECEK

Otorinolaringoloski pregled otroka z razvojnim zaostankom
nagovorno-jezikovnem podrocju je usmerjenvugotavljanje
morebitne naglusnosti in verjetnih anatomskin posebnosti,
ki bi lahko ovirale govorno izrazanje.

V predSolskem obdobju so najpogostejsi vzrok slabSega
sluha kroni¢no izlivno vnetje srednjega uSesa in
ponavljajoca se vnetja srednjega usesa. Tovrstna vnetja se
lahko pozdravijo spontano. Gnojna vnetja srednjega usesa
zdravimo z antibiotiki, kroni¢no in vztrajno izlivno vnetje pa
kirursko. Izsledki raziskav kazejo, da imajo ti otroci pogosto
kasneje vec artikulacijskih tezav in vel tezav na podrocju
fonoloSkega razvoja, ki pa ne vplivajo na psiholingvisticne
sposobnosti, tj. razumevanje govora in pisanje.

Pri Solskih otrocih so izgube sluha pogosto enostranske in
jih zato nakljucno odkrijemo Na sistematskem tesitranju.
Vzroka tovrstne izgube sluha vcasih ne odkrijemo,
predpis sluSnega pripomocka pa je potreben le redko.
NajpomembnejSi otorinolaringoloski vzrok upocasnjenega
fonoloSkega razvoja so povecani mandlji in Zrelnica.
Zdravljenje je kirursko, logopedska obravnava pa je

obvezna ze pred kirurskim posegom.
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Ker sta normalen sluh in normalno delovanje govornega
aparata nujna za razvoj govora, je za ugotavljanje vzroka
pri otrocih z Motnjo v razvoju govora pogosto potrebna
otorinolaringoloska obravnava. V njihovo obravnavno
moramo nujno vkljuciti otorinolaringologa, ko pride do
zastoja ali celo nazadovanja Ze osvojenega govora in ko so
poleg upocasnjenega govornega razvoja prisotne motnje
hranjenja, motnje poziranja ali obstruktivhe motnje
dihanja.

KRATKA PONOVITEV ZGRADBE USESA
IN DELOVANJE

LoCimo zunanje, srednje in notranje uho. Zunanje uho
sestavljata uhelj in sluhovod. Uhelj ‘lovi' zvok, ki se po
sluhovodu prenese do bobnica, kjer se za¢ne srednje uho.
Srednje uho lezi v votlini, kjer slusna veriga, sestavljena
iz kladivca, nakovalca in stremenca, prevaja in 0jaca zvok
do tekoCine notranjega uSesa. Nihanje tekocine vzdrazi
Cutnice, ki so razvrscene vzdolz polza notranjega usesa.
Impulz se z vzdrazenih Cutnic prenese na slusni Zivec in po
njem potuje do Mozganov.

Votlina srednjega uSesa je preko Evstahijeve troblje
povezana z nosnim zrelom in preko antruma z majhnimi
votlinami v temporalni kosti imenovane mastoidne celice.

ANAMNEZA IN OTORINOLARINGOLOSKI
(ORL) PREGLED

Anamneza je usmerjena v vrsto in znacilnosti tezav
ter ugotavljanje morebitnih dejavnikov tveganja za
njihov nastanek. Pregled vkljuCuje otomikroskopijo in
endoskopsko preiskava zgornjega aerodigestivnega trakta
(ADT).

Z otomikroskopijo ugotavljamo morebitno patologijo
zunanjega in srednjega usesa. Prehodnost zgornjih dihal
ocenjujemo v okviru navadnega ORL pregleda in obicajno
Se s fleksibilnim endoskopom. Opazujemo nacin dihanja in
glasnost dihanja. Ocenjujemo velikost zrelnice in tonzil. Pri
pregledu ustne votline ugotavljamo morebitni maksilarni
frenulum in  diastemo, gibljivost jezika ter dolzino
podjezi¢ne vezi, pozorni smo nNa delovanje velofaringealne
zapore.

Pri hripavosti natancneje pregledamo glasilke, pri manjsi
otrocih z upogljivim endoskopom, pri vec¢jih otrocih pa s
telelaringoskopom. ORL pregled se obicajno zakljuci s
palpacijo vratu.

KVALITATIVNA OCENA SLUHA

Kvalitativho preiskavo sluha opravimo z glasbenimi
vilicami. Z glasbenimi vilicami lahko ugotovimo, ali gre za
konduktivno izqubo sluha ali za senzorinevralno izgubo
sluha. Kvantitativna preiskava je preiskava s Sepetom.
Normalno Sepet sliSimo z razdalje 6 metrov.

AKUSTICNE IMITANCNE MERITVE

Z akusticnimi  imitancnimi - meritvami  ugotavljamo
akusticne lastnosti srednjega uSesa in tako posredno
sklepamo na morebitne okvare v delovanju srednjega uSesa
in posledi¢no naglusnost. Najbolj znana imitancna meritev
je timpanometrija, s katero ugotavljamo ‘prevodnost’ ali
admitanco sluhovoda, bobnica in srednjega uSesa za zvok.
Sluhovod zatesnimo s sondo, ki oddaja zvok s frekvenco 226
Hz (nizkofrekvencna timpanometrija). Sonda spreminja
tlak v zatesnjenem sluhovodu (in srednjem uSesu) in hkrati
meri odboj zvoka pri razli¢nih tlakih.

Kadarimamo v srednjem uSesu tekocino oz. vnetni eksudat,
bobnic ni gibljiv in zvak se ne bo prenesel na slusno verigo
srednjega uSesa, ampak se bo odbil nazaj proti merilni
sondi. Na grafu se izriSe ravna Crta oziroma t. i. krivulja
B krivulja z volumnom 0,5-1 ml pri otrocih. B krivulja se
nam izriSe tudi, Ce opravljamo meritev pri perforiranem
bobnicu, saj se tudi takrat zvok odbije od sten nazaj proti
merilni sondi, le izmerjeni volumen je precej vecdji od 1 ml,
saj se zvok odbije od sten sluhovoda in srednjega usesa in
ne veC od sluhovoda in bobnica.

Krivuljo A dobimo pri intaktnem bobnicu in ob odsotnosti
vnetnega eksudata v srednjem uSesu. Ima obliko hribcka z
vrhom pri 0 daPa. Pri 0 daPa ima bobnic lastnost prepustne
membrane za zvok, kar pomeni, da se bo najveC zvoka
preneslo na slusno verigo. Krivulja A sicer kaze na dober
prenos zvoka, ni¢ pa ne pove o samem sluhu. Delovanje
slusne verige je lahko okrnjeno zaradi slabe gibljivosti ali
celo okvare slusne verige, kar pomeni razlicne stopnje
izgube sluha. Delovanje slusne verige je lahko normalno, a
je ob patologiji notranjega usesa sluh okrnjen.

Krivulja C ima obliko hribcka z vrhom pri 300 daPa. To
pomeni, da je v srednjem uSesu podtlak, kar vcasih celo
vidimo kot medializiran bobni¢. Najvecji delez zvoka se v
teh pogojih na slusno verigo prenese pri negativnem tlaku.
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TONSKA PRAZNA AVDIOMETRIJA (ADG)

Tonska prazna avdiomtetrija je subjektivna preiskava, ki
zahteva bolnikovo sodelovanje. Preiskava traja vsaj 20
min, kar pogosto predstavlja omejitev za majhne otroke.Z
meritvijo ugotavljamo prag sluha za razlicne frekvence
(125-8000 Hz). Ne gre za absolutno meritev, ampak za
primerjalno meritev. Prag O dB HL (angl. hearing level)
je najnizja jakost zvoka, ki jo sliSijo zdravi 18-letniki. Tako
npr. 55 dB HL pri 1000 Hz pomeni zvisanje praga sluha za
55 dB HL. S tonsko prazno avdiometrijo merimo kostno
prevodnost in zracno prevodnost. Testiramo vsako uho
posebej. Na ta nacin ugotavljamo morebitno prevodno
naglusnost, ki je posledica patologije zunanjega in/
ali srednjega uSesa, senzorinevralno naglusnost, ki je
posledica patologije notranjega usesa, ali kombinirano
naglusnost, ki je kombinacija obojega.

SLIKOVNA DIAGNOSTIKA

Pri otrocih z nepojasnjeno
magnetnoresonancno  slikanje  (MRI)  glave.  Zlasti
prienostranski izqubi moramo izkljuciti patologijo
pontocerebelarnega kota. Za racunalnisko tomografijo
(CT) temporalnih kosti se pri otrocih odlo¢amo redkeje.

izqubo sluha opravimo

OSTALO

Ce ocena sluha v osnovni otorinolaringoloski ambulatni
ni mogoCa, je potrebna nadaljnja obravnava v
avdiovestibuloSki ambulanti.

OKVARE SLUHA

Kadar je okvara sluha posledica bolezni zunanjega in
srednjega usesa, govorimo o prevodni oziroma konduktivni
naglusnosti. Nastopi zaradi nezadostnega prenosa zvocne
energije v notranje uho. Ve¢inoma gre za pridobljene
okvare sluha, ki so najveckrat posledica ponavljajocih se
vnetij srednjega usesa in njegovih posledic. Pri boleznih
notranjega usesa ali sluSnega zivca govorimo O zaznavni
ali  senzorinevralni  naglusnosti. Najpogostejsi vzroki
so staranje, hrup, ototoksi¢ne snovi in virusne okuzbe.
Stopnje okvare sluha so: lazja (25-30 dB HL), srednja
(30-50 dB HU), tezja (50-70 dB HL)IN tezka (75 dB HUL.
Priblizno 0,5-1/1000 novorojenckov ima tezko okvaro
sluha. Vecina okvar sluha nastopi kasneje. Med ameriskimi
Soloobveznimi otroci je pojavnost izgube sluha, vecje od
25dB HL, 13/1000 otrok.

Pomembno se je zavedati, da okvare sluha vecinoma niso
prirojene, ampak nastopijo kasneje v Zivljenju.

KONGENITALNE OKVARE SLUHA

Vecinoma gre za senzorinevronalni (SN) tip izgube sluha.

V 50 % gre za genetske okvare, preostale so posledica
dogodkov v nosec¢nosti ali perinatalno.Med dejavnike
tveganja sodijo materina okuzba z rdeckami, mumps,
citomegalovirus (CMV). Perinatalni dejavniki tveganja so
nedonoSenost, asfiksija, hiperbilirubinemija in zdravljenje
z ototoksic¢nimi aminoglikozidi.

Izguba sluha zaradi mumpsa ali rdeck se zaradi zadostne
precepljenosti trenutno ne pojavlja. Kongenitalna okuzba
CMV je pomemben vzrok pridobljene naglusnosti, ki je lahko
sprva asimptomatska in se zaradi svojega progresivnega
poteka izrazi tudi do nekaj let kasneje.

Genetske okvare predstavljajo 50 % kongenitalnih okvar
sluha. Lahko se pojavljajo skupaj zdrugimiabnormalnostmi,
lahko se pojavljajo v sklopu sindromov ali izolirano.

PRIDOBLJENA NAGLUSNOST

Akutno vnetje srednjega uSesa u3esa vedno spremlja
poslabsanje sluha zaradi nakopi¢nenega vnetnega
eksudata v votlini srednjega uSesa. Eksudat preprecuje
gibanje slusne verige in s tem prenos zvoka v notranje uho.
Je najpogostejsi vzrok poslabsanja sluha in je v veliki vecini
prehoden. Tudi pri otrocih s pogostimi otitisi je pomembno
trajno poslabsanje sluha redko.

Kroni¢no izlivno vnetje srednjega uSesa, ki traja vec
mesecev, upoCasni govorni razvoj. Zdravljenje je kirursko
7 vstavitvijo timpanalnih cevk. Sluh se izboljsa takoj po
posequ, Cemur vecinoma sledi hitrejsi razvoj govora.

Bakterijski meningitis povzroci osifikacijo membranoznega
polza in s tem pride do unienja Cutnic in prevajanja
draZljaja po slusnem zivcu.

Ototoksi¢na zdravila poskodujejo notranje  uho in
povzrocijo naglusnost. Med pogosto uporabljanimi zdravili
so aminoglikozidni antibiotiki in cisplatin.

Poskodba glave s prelomom temporalne kosti, ko zlom
zajame oticno kapsulo, povzroci takojsnjo in popolno
izqubo sluha.

Zavedanje, da hrup okvarja sluh, je Se kako pomembno.
Pri mladih je potrebno izpostaviti poslusanje glasbe preko
slusalk, kjer se hitro izgubi obCutek za glasnost.
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OTROCI Z DUSEVNIMI MOTNJAMI IN
SLUH

Kako pogoste so okvare sluha pri otrocih z dusevnimi
motnjami, je tezko oceniti. Podatkoy, ali jih je vec€ kot v
splosni- populaciji, ni. Pogosteje se pojavljajo v sklopu
nekaterih sindromov, podatkov za avtizem nimamo. V
Sloveniji neonatologi izvajajo presejalno testiranje sluha,
ki je kriticno za ugotavljanje naglusnosti v prelingvalnem
obdobju. V prvih letih Zivljenja so glavni vzrok za slabsi
sluh razlicne oblike vnetja srednjega uSesa, vendar je
predvsem pri sindromih potrebno misliti tudi na kasnejso
senzorinevralno (SN) izgubo sluha. Za Downov sindrom
je na primer znacilno, da se SN izquba sluha lahko zatne
pojavljati ze pri priblizno 10. letu starosti.

ZDRAVLJENJE IN PREVENTIVA

Akutno gnojno  vnetje srednjega uSesa zdravimo z
antibiotiki, pri negnojnem vnetju pa se odlo¢imo za
simptomatsko zdravljenje in opazovanje. Kadar so vnetja
pogosta, je najbolj ucinkovita preventiva zacasen izpis
otroka iz vrtca. Takega otroka je veC kot smiselno cepiti
proti pnevmokoku.

Kroni¢ni izlivni otitis se zdravi kirursko z vstavitvijo
timpanalnih cevk in odstranitvijo Zrelnice.

Kadar je vnetje povzrocilo perforacijo bobnica ali poskodbo
slusnih koscic, je mozno izvesti kirurske obnovitvene
posege. Kirursko uspesno se zdravi tudi otoskleroza. Vse
navedene primere spremlja konduktivha izgquba sluha,
ki se po zdravljenju praviloma izboljsa. Vec tezav imamo
pri senzorinevralni izgubi sluha. Ce izguba preseZe 30 dB
HL, moramo razmisliti o slusSnem pripomocku. S slusnimi
aparati zadovoljivo premostimo izgubo sluha do 70 dB HL,
nad to ravnijo pa so ucinkoviti le delno. Pri izqubi sluha
85 dB HL in vec je potreben polzev vsadek, ki ga vstavimo
tudi, Ce rehabilitacija s slusnim aparatom ni zadovoljiva (v
sodelovanju z logopedom).

ANATOMSKE POSEBNOSTI IN TEZAVE
PRI GOVORU

|zraZanje z govorom zahteva usklajeno dihanje, poziranje
sline, tvorbo glasu in artikulacijo. Pri tem neposredno
sodelujejo nos, ustna votling, Zrelo in grlo. Pri artikulaciji
sodelujejo ustnici, zobje z alveolnim grebenom, trdo
in mehko nebo ter ustno Zrelo. DoloCene anatomske
posebnosti lahko povzrocijo artikulacijske motnje.

ANKILOGLOSIJA

Kratka podjezicna vez lahko omeji gibljivost jezika v
vseh smereh, najbolj izrazito pa pri obracanju navzgor
(dorzifleksija). Tezave se lahko pojavijo pri dojenju ali kasneje
prigovoru. Frenulotomija, s katero prekinemo prekratko vez,
je ambulantni poseq, ki ga opravimo v epimukozni anesteziji,
Ce Kkljub logopedski obravnavi ni opaznega napredka.

MAKSILARNI FRENULUM

Jevezmed zgornjo ustnico in dlesnijo. Ce je Siroka in kratka,
omejuje Sobljenje in gibanje zgornje ustnice. Lahko je tudi
vzrok diasteme, ki prav tako lahko povzroci govorne teZzave
in otezi dojenje. Pogosto nastopi skupaj z ankiloglosijo.
Tudi to frenulotomijo je mozno izvesti ambulantno.

HIPERTROFIJA ZRELNICE IN
MANDLJEV

PoveCana Zrelnica je vzrok zaprtega nosljanja zaradi
majhnega resonancnega prostora. Njena odstranitev lahko
izjemoma povzroci odprto nosljanje, ki je obic¢ajno prehodno.

Ce so tonzile mocno povecane, lahko oteZijo dihanje in
poziranje. Cas uzZivanja obrokov se mo&no podaljsa, ti otroci
S0 pogosto izbircni glede konsistence hrane. Dihanje skozi
ustainslinjenje lahko vztrajata tudi po Cetrtem letu starosti.
V Svedski raziskavi je bilo ugotovljeno, da je fonoloSki
razvoj upocasnjen. Z operacijo tonzil (tonzilotomijo ali
tonzilektomijo) se sicer razvoj pospesi, a otroci tudi po
Sestih mesecih Se ne ujamejo svojih vrstnikov - razlika se
celo poveca. V raziskavi ugotavljajo, da je fonoloSki razvoj
upocasnjen v kriticnem obdobju (do 4. leta starosti), kar
otrok kasneje tezko nadoknadi. Logopedska obravnava je
zato potrebna Se pred operativnim posegom.

FUNKCIONALNE POSEBNOSTI

O funkcionalnih  posebnostih, ki lahko vplivajo na
razvoj govora, govorimo, ¢e na pregledu ne odkrijemo
patomorfoloSkih sprememb. Izvor teh tezav je vecinoma
nevroloSki. Eden od vzorcev, na katerega pogosto naletim
pri svojem delu je dihanje skozi usta pri katerem ne
najdem obstruktivnega vzroka. Za te otroke je znacilno,
da dihajo skozi usta in se slinijo, a ne smrcijo, Na pregledu
pa ne ugotovimo zamasenega Nosu in povecanih mandljev
ali zrelnice. Govor je nerazlocen. Tezave lahko spremlja
generalizirana hipotonija, ni pa nujno. Dodatni dejavniki
tveganja so hranjenje po steklenicki, uzivanje mehke hrane
in telesna nedejavnost. StarSe je potrebno opozoriti glede
prehrane in gibanja. Otroci lahko vadijo dihanje z zaprtimi
usti s pomocjo palicice, ki jo izkljucno z ustnicama drzijo
vsaj 5 minut na dan. Potrebna je logopedska obravnava.
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Otorinolaringoloska obravnava otroka pri motnjah v
razvoju govora je pomembna za ugotavljanje morebitnih
strukturnih anomalij. V napotnici je potrebno opredeliti
vprasanje in postaviti sum na doloceno patologijo. Priloziti
je potrebno logopedsko porocilo in porocilo iz razvojne
ambulante. S pomocjo tega je veliko lazje oceniti ali
obstaja povezava med motnjo govornega razvoja in
otorinolaringoloskim substratom.

V Sloveniji Se niso bile narejene Studije, s katerimi bi
izmerili povezavo med otorinolaringoloskim substratom in
razlicnimi aspekti razvoja govora. Zaradi jezikovnih razlik
Studij drugih drzav ne moremo neposredno prenesti v
slovenski prostor. Odlocitve o dolocenih kirurskih postopkih
na podlagi subjektivnih izkusenj in tudi preprican;.
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DVAJSETLETNI PREGLED PRESEJANJA SLUHA V MARIBORSKI
PORODNISNICI

TWENTY-YEAR EXPERIENCE IN UNIVERSAL NEWBORN HEARING
SCREENING IN THE UNIVERSITY CLINICAL HOSPITAL MARIBOR

Bojan Korpar
Oddelek za perinatologijo, Klinika za ginekologijo in perinatologijo, Univerzitetni klini¢ni center Maribor

1ZVLECEK

Ker je trajna okvara sluha resen javnozdravstveni
problem, je bilo konec 20. stoletja uvedeno univerzalno
presejanje sluha pri novorojenckih, da bi ¢im prej odkrili
tezke okvare sluha in uvedli zgodnjo rehabilitacijo.
Univerzalno presejanje poteka v dveh stopnjah. Pri vseh
novorojenckih testiramo sluh zmetodo prehodno vzbujene
otoakusticne emisije (angl. transient evoked otoacoustic
emission, TEAOE), novorojencke s pozitivnim rezultatom
TEOAE (ni odziva) ali dejavniki tveganja pa dodatno
testiramo z metodo avtomatskin akusti¢nih potencialov
mozganskega debla (angl. Automatic auditory brainsteam
response, AABR) ali z metodo ABR. V decembru 1999
smo v porodnisnici Maribor prvi v Sloveniji priceli izvajati
univerzalno presejanje sluha pri novorojenckih, Sele od
leta 2005 pa je v Sloveniji univerzalno presejanje sluha pri
vseh novorojenckih predpisano z zakonom. V 20 letih smo
testirali 41.959 novorojenckov (99,1 %). Pri 40 (0,095 %)
smo ugotovili lazjo do zmerno okvara sluha in pri 41
(0,097 %) tezjo okvaro sluha. Pojavnost tezke okvare sluha
v dvajsetletnem obdobju je bila 0,97/1000 Zivorojenih.
Med njimi je 28 novorojenckov (68 %) s tezko okvaro sluha
dobilo polzev vsadek, 6 (21 %) obojestransko, 22 (79 %)
enostransko. Ostali so bili delezni rehabilitacije z drugimi
slusnimi pripomocki (slusni aparat).

Klju¢ne besede: trajna okvara sluha, univerzalno
presejanje sluha, novorojencek, TEOAE, ABR.

ABSTRACT

Because permanent childhood hearing loss is a serious
public health problem, in the late 1990s, universal newborn
hearing screening (UNHS) was implemented with the goal
of early detection of permanent hearing loss, and early
intervention. UNHS is a two-stage screening programme.
The first stage is universal screening with TEOAE, and the
second stage is automated auditory brainstem response
(A-ABR) and ABR for those who had a positive test with
TEOAE or have risk factors. In December 1999, we began
testing all newborns born in the Maribor maternity ward,
which was the first to implement the UNHS programme in
Slovenia. In 2005, the Ministry of Health approved UNHS
as a national screening programme. Over the 20 years, we
have screened 41,959 (99.1 %) newborns. 40 (0.095 %)
had mild to moderate hearing loss, and 41 (0.097 %) had
severe hearing loss. The incidence of severe hearing loss in
the last 20 years was 0.97 per 1000 live births. 28 (68 %)
newborns with severe hearing loss received cochlear
implants, 6 (21 %) bilateral and 22 (79 %) unilateral
implants. The others received hearing aids.

Key words: Permanent hearing loss, UNHS, newborn,
TEAOE, ABR

133



MARIBOR, 22. IN 23. APRIL 2022

MARIBOX, MARIBOR

uvobD

Trajna okvara sluha v zgodnjem otroStvu je resen
javnozdravstveni problem in ena pogostih prirojenih
anomalij. Tezko okvaro sluha opredelimo kot obojestransko
izgubo sluha za 40 dB v frekvencnem obmocju 0,5, 1, 2,
in 4 kHz. Pojavnost (incidenca) tezke okvare sluha je na
globalni ravni 0,5-5/1000 novorojenih otrok, v nekaterih
manj razvitih drzavah pa je Se visja (1,2). RazSirjenost
(prevalenca) okvare sluha pri novorojenckih variira in je
odvisnaodrase, okolja, porodne teze, dejavnikov tveganjain
razsirjenosti univerzalnega presejanja sluha novorojenckov
v drzavi ali regiji (1,3). Okvara sluha v zgodnjem otrostvu
ne vpliva le na razvoj govora in jezika, temveC tudi na
intelektualni, Custveni in psihosocialni razvoj. V prejsnjem
stoletju so vecino okvar sluha odkrili Sele po 14. mesecu
starosti (ZDA) ali celo kasneje. V tem Casu zal ze nastopi
nepovratna okvara osrednjega zivénega sistema (OZS)
zaradi pomanjkanja akusticnih drazljajev, saj je kriti¢no
obdobje za slusne poti med 5. in 12. mesecem starosti.
Zato so ze sredi devetdesetih let v ZDA in v Evropi priceli
s postopki za uvedbo sploSnega presejalnega testiranja za
odkrivanje okvar sluha pri novorojenckih, da bi ugotovili
okvaro sluha do 3. meseca starosti in priceli z zdravljenjem
Ze pred 6. mesecem starosti. Presejanje naj bi zajelo
vsaj 95 % vseh novorojenckov, Stevilo novorojenckov,
poslanih na nadaljnjo avdiolosko obravnavo, pa naj ne
bi preseqglo 4 %. V Evropi so leta 1998 sprejeli Evropski
dogovor o neonatalnem presejanju sluha (European
Consensus Statement on Neonatal Hearing Screening)
ter nato Se projekta AHEAD 1 in AHEAD 2 (Advancement
of Hearing Assesment methods and Devices - immediate
intervention), v katera je bilo vkljucenih 26 drzav. V
Evropi in Ameriki se je uveljavilo dvostopenjsko testiranje
sluha pri novorojenckih (angl. two steps screening). Kot
presejalno metodo na prvi stopnji uporabljajo metodo
prehodno vzbujene otoakusticne emisije (angl. Transient
Evoked Otoakustic Emissions, TEOAE), pri vseh pozitivnih
(tj. brez odziva) pri TEOAE pa na drugi stopnji Se metodo
akusti¢nih potencialov mozganskega debla (angl. Auditory
Brainsteam Response, ABR) ali avtomatskih ABR. S TEOAE
ugotavljamo okvaro notranjega usesa z izqubo sluha vel
kot 30 dB na boljSem uSesu, vendar ne moremo ugotoviti
resnosti okvare sluha in tudine retrokohlearnih okvar sluha.
Prednosti metode TEOAE so neinvazivnost in objektivnost
ter visoka obcutljivost (98 %) in specificnost (96-98 9).
Metoda je enostavna, hitra, ponovljiva in relativno poceni.
Pomanjkljivosti TEOAE so obcutljivost za stanje srednjega
uSesa (serozni otitis, izliv v srednjem uSesu), disfunkcije
Evstahijeve cevi, neCistoe v zunanjem sluhovody,
nepravilnosti zunanjega sluhovoda in slabo nastavijen
merilnik v usesu, ki lahko privedejo do lazno pozitivhega

izvida in s tem nepotrebne avdioloSke obravnave. Akusticni
potenciali mozganskega debla (ABR) je test, ki nam ponudi
podatke o delovanju mozganske sluSne potiin o pragu sluha
ter ima visoki specifitnost (98 %) in obcutljivost (98 9).
lzvajajo ga avdiologi. Avtomatski ABR je poenostavljena
oblika ABR, ki uporablja zvo¢ne drazljaje jakosti 35 dB in
45 dB. Uporabljamo jo vecinoma pri ponovnem testiranju
novorojenckov, ki so bili pozitivni pri TEOAE (brez odziva),
ter pri novorojenckih z dejavniki tveganja (1,4-9).

Izsledki Stevilnih raziskav kazejo, da imajo otroci z zgodaj
odkrito okvaro sluha, ki so delezni zgodnje obravnave in
zdravljenja, boljSi izid kot otroci, pri katerih okvaro sluha
odkrijemo pozno in tudi pozno uvedemo zdravljenje (1,10-
14). Izsledki nedavnih velikin populacijskih longitudinalnih
raziskav  potrjujejo  dolgotrajne  ugodne  ucinke
univerzalnega slusnega presejanja na govorni, kognitivni
in akademski razvoj otrok in adolescentov. V avstralski
longitudinalni raziskavi LOCHI so ugotovili, da zgodnje
zdravljenje s sluSnimi pripomocki ali s polzevimi vsadki
omogoca boljse rezultate na podroc¢jin govora, jezika in
socializacije otrok, ki so gluhi ali imajo tezko okvaro sluha
(15,16). Podobno v britanski raziskavi ugotavljajo, da sta
bralno razumevanje in izrazanje boljSa pri najstnikin s
tezko okvaro sluha, ki so bili delezni univerzalnega slusnega
presejanja in s tem zgodnje avdioloSke obravnave, kot pri
najstnikih, ki univerzalnega sludnega presejanja in s tem
zgodnje obravnave niso bili delezni (17).

PRESEJANJE SLUHA V SLOVENIJI IN
MARIBORU

Decembra 1999 smo v porodnisnici Maribor prvi v Sloveniji
uvedli univerzalno presejanje sluha, leta 2001 pa so bili
predstavljeni prvi rezultati. Leta 2002 smo na drzavni
ravni Slovenije doseqli skupni dogovor med neonatologi in
avdiologi o nujnosti uvedbe univerzalnega presejanja sluha.
Istega leta so v listu 0 novorojencku uvedli rubriko TEOAE
in v posameznih porodnisnicah priceli izvajati univerzalno
presejanje sluha. Leta 2003 je bil Ministrstvu za zdravje
predlozen nov preventivni program za novorojencke;
program je Ministrstvo sprejelo leta 2005 in ga objavilo
v Uradnem listu. Od takrat je presejanje sluha s TEOAE
zakonsko obvezen presejalni test za vse novorojencke, ABR
pa za vse novorojencke, ki so bili pozitivni pri TEOAE (brez
0dziva), in za novorojencke z dodatnimi dejavniki tveganja.
Leta 2005 smo v porodnisnici Maribor uvedli avtomatski
ABR kot dodatni test sluha pri novorojenckih, ki so bili
pozitivni pri TEOAE (ni odziva), pri vseh nedonoSenckin,
zdravljenih v EIT, in pri vseh novorojenckih z dodatnimi
dejavniki tveganja ne glede na izvid TEOAE.

V prvem desetletnem obdobju, tj. od leta 2000 do konca
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leta 2009, je bilo testiranih 20.206 novorojenckov, kar je
98,6 % vseh zivorojenih v tem obdobju. Samo 119 (0,6 %)
je bilo testiranih z ABR pri avdiologu. Pri 23 (0,11 %) so
ugotovili lazjo do zmerno okvaro sluha, pri 13 (0,06 %)
pa tezko okvaro sluha. Pojavnost tezke okvare sluha
je bila 0,6/1000 Zivorojenih. V drugem desetletnem
obdobju, od leta 2010 do leta 2019, je bilo testiranih
21.736 novorojenckov, kar je 99,6 % vseh zivorojenin
v tem obdobju. Med njimi je bilo 89 (0,4 %) testiranih z
ABR pri avdiologu; pri 17 (0,08 %) so ugotovili lazjo do
zmerno okvaro sluha, pri 28 (0,13 %) pa tezko okvara
sluha. Pojavnost tezke okvare sluha v tem obdobju je bila
1,3/1000 Zivorojenih, kar je dvakrat vec kot desetletje prej.

V dvajsetletnem obdobju, od leta 2000 do konca leta
2019, smo v porodnisnici Maribor s TEOAE testirali
skupaj 41.959 novorojenckov, kar znasa 99,1 % vseh
Zivorojenih v tem obdobju. Zaradi prej omenjenih indikacij
je bilo 722 novorojenckov (1,7 %) dodatno testiranih z
avtomatskimi ABR. Od njih je bilo na dodatno testiranje
z ABR k avdiologu napotenih $e 208 (0,49 %) otrok. Pri
40 otrocih (0,095 %) so ugotovili laZjo do zmerno okvaro
sluha, pri 41 (0,097 %) pa tezjo okvaro sluha. Samo 9 otrok
(0,02 %) ni prislo na dodatno testiranje z ABR ali so starsi
preiskavo odklonili. Izmed otrok z ugotovljeno tezko okvaro
sluha je 28 novorojenckov (68 %) dobilo polzev vsadek, 6
(21 9%) obojestransko in 22 (79 %) enostransko. Ostali so
bili rehabilitirani z drugimi slusnimi pripomocki (tj. slusnim
aparatom). Pri dveh novorojenckih s tezko okvaro sluha se
starsi z vstavitvijo polzevega vsadka niso strinjali.
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= ABR ™ NORMALEN I2VID
= LAZIA DO ZMERNA OKVARA SLUHA ™ TEZKA OKVARA SLUHA
™ KOHLEARNI IMPLANT

Slika 1: Stevilo na ABR poslanih novorojenckov v mari-
borski porodnisnici: Stevilo novorojenckov z normalnim
izvidom, lazjo do zmerno okvaro sluha in tezko okvaro

sluha ter s polzevim vsadkom v obdobju 2000-2019.

Tabela 1: Pojavnost lazje do zmerne okvare sluha in
tezke okvare sluha v mariborski porodnisnici v obdobju
2000-2019.

2000-2009 | 2010-2019 | 2000-2019
Pojavnost laZje do 1,1/1000 | 0,8/1000 |0,95/1000
zmerne okvare sluha
Pojavnost tezke 0,6/1000 | 1,3/1000 |0,97/1000
okvare sluha
ZAKLJUCEK
Na osnovi podatkov 20-lethega presejanja sluha

(2000-2019) je ocenjena pojavnost tezke okvare sluha
v porodnisnici Maribor 0,97/1000 Zivorojenih, kar je v
skladu s podatki nedavnega sistematskega pregleda in
metaanalize, ki so jo objavili Butcher s sodelavci (2019)
in obsega podatke iz objavljenih raziskav o pojavu tezke
okvare sluha pri presejanju novorojenckov v visokorazvitin
drzavah (1/1000) (18). V Sloveniji izpolnjujermo pogoje za
uspesno presejanje, saj smo pregledali vec kot 99 9% vseh
novorojenckov, medtem ko je bilo na avdiolosko obravnavo
napotenin  samo 0,49 % novorojenckov. Obravnava
pri avdiologu je potekala v povprecju pri starosti 2,5
meseca, terapevtsko obravnavo pa so uvedli v povpredju
pri starosti 3,5 meseca. S presejanjem sluha uspesno in
zgodaj odkrivamo tiste novorojencke s prirojeno okvaro
sluha, ki potrebujejo nadaljnjo obravnavo pri avdiology,
s ¢imer natancno opredelimo stopnjo okvare sluha, ki je
p0goj za zgodnjo uvedbo terapevtskin ukrepov in slusno
rehabilitacijo. Ta vkljuCuje uporabo slusnih pripomockoy,
zgodnjo vstavitev polzevega vsadka ter obravnavo pri
logopedu, surdopedagoqu, psihologu, pediatru in genetiku.
Obravnava teh dojenckov je torej vedno multidisciplinarna
in omogoca njihovo uspeSno vkljucitev v normalno
Zivljenjsko okolje.
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SPREMLJANJE OTROKOVEGA GOVORNO-JEZIKOVNEGA RAZVOJA
V RAZVOJNI AMBULANTI MARIBOR

Katarina KoraZija Krajsek
Razvojna ambulanta, OE Varstvo otrok in mladine, Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor,

1ZVLECEK

V' prispevku predstavjamo spremljanje otrokovega
govorno-jezikovnega razvoja v razvojni ambulanti od
nekdaj pa do danes, povezovanje z ustreznimi ustanovami
in kadrovsko razsiritev razvojne ambulante. Na kratko
opisujemo potek otrokovega govorno-jezikovnega razvoja
in poudarjamo, Na kaj morajo biti pozorni starsiin primarni
pediatri.

Klju¢ne besede: razvojna ambulanta (RA), otrokov
govorno-jezikovni razvoj.
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Spremljanje govorno-jezikovnega razvoja v razvojni
ambulanti (RA) ima dolgo tradicijo. V Sloveniji se je skrb za
dusevno prizadete zaCela razvijati v zaCetku 20. stoletja,
najprej na podrocju Solstva, Sele kasneje tudi zdravstva. Po
koncu druge svetovne vojne so pri celostni oskrbi teh otrok
zacCeli sodelovati zdravstveni delavci, pedagogi in socialna
sluzba. Pojavljali so se programi za multidisciplinarno
obravnavo otrok z boleznimi perifernega in kasneje tudi
osrednjega zivCnega sistema. Nastal je tudi program
za obravnavo otrok po zgodnji pridobljeni mozganski
okvari. V zaCetku 70. let so tako zacCele nastajati prve
razvojne ambulante v dispanzerjih za otroke ali v otroskih
bolniSnicah v vseh slovenskih regijah. Tam so poleg otrok
po zgodnji prirojeni ali pridobljeni mozganski okvari
obravnavali tudi otroke z drugimi motnjami v razvoju. Kar
zadeva govorno-jezikovni razvoj, smo ga najprej spremljali
pri otrocih z motoricnimi tezavami, saj so sprva v razvojnih
ambulantah prevladovali otroci s cerebralno paralizo, nato
pa pri otrocih z razlicnimi sindromi, pri katerih je prisoten
razvojni zaostanek tudi na govorno-jezikovnem podrocju.
V zadnjih letih ugotavljamo vse veC otrok z motnjami
avtistiCcnega spektra in z njimi povezanimi motnjami
sporazumevanja in govorno-jezikovnega razvoja. Odkar
smo se razvojne ambulante preobrazile v Centre za
zgodnjo obravnavo (CZO) in nam je bila dodeljena vloga
predlagatelja dodatne strokovne pomoci otrokom v vrtcih,
prihajajo k nam tudi vsi tisti otroci, ki bi v vrtcu zaradi tezav
na govorno-jezikovnem podrocju potrebovali logopedsko
pomoc.

Kadrovska sestava RA se je z leti spreminjala, Sirila oz
Steviléno povecevala. Sprva so bili v RA zaposleni samo
fizioterapevti, zdravniki in medicinske sestre, kasneje pa
sta se timu prikljucila tudi delovni terapevt in logoped.
Po koncanem projektu COOPP-VKR (Celostna zgodnja
obravnava otrok s posebnimi potrebami in njihovih druzin
ter krepitev kompetenc strokovnih delavcev) smo pridobili
tudi pomoc specialnega pedagoga, psihologa in socialnega
delavca. Trenutno imamo v Mariboru priznana dva tima
(dve zdravnici, Stiri medicinske sestre, Sest fizioterapevtoy,
Stirje logopedi, Stirje delovni terapevti, dva specialna
pedagoga, dva psihologa, en socialni delavec), zaposliti
nameravamo tudi tretjega. Velika tezava je pomanjkanje
strokovnega osebja, specialnih pedagogov in predvsem
logopedov. Problem je tudi veliko pomanjkanje prostorov
zaradi nenadnega povecanja Stevila ¢lanov tima. Tako
trenutno v mariborski RA potrebujemo dva logopeds,
specialnega pedagoga in delovneqga terapevta. Kar zadeva
mariborsko RA, smo imeli sreco, saj v mestu deluje Center
za sluh in govor z ustrezno kadrovsko sestavo, ki je sprva

pokrivalvse gluhe, naglusne in otroke z govorno-jezikovnimi
motnjami. Z njimi je ze takrat odlicno sodelovala prva
razvojna pediatrinja v Mariboru dr. Dovnikova. Kasneje smo
pridobili pomoc logopeda v takratnem Pedopsihiatricnem
dispanzerju ZD Maribaor, ki je poleg terapevtskega dela
v glavnem opravljal sistemati¢ne preglede petletnih
otrok in jih po pregledih po potrebi napotil na potrebno
obravnavo k logopedom na CSG Maribor. Kasneje so v
Pedopsihiatricnem dispanzerju ZD Maribor pridobili Se
dve logopedinji in Sele konec leta 2015 smo logopedinjo
dobili tudi v nasi RA. Trenutno potrebujemo Se dve. V
Casu, ko v RA Se nismo imeli psihologinje, specialne
pedagoginje in socialne delavke, smo intenzivno sodelovali
s Pedopsihiatricnim dispanzerjem, ki je imel omenjeno
Stevilo osebja. Imeli smo skupne bolnike, izvajali skupno
diagnosticiranje in se tudi skupaj odlocali, kateri predsolski
izobrazevalni program bi bil za nase otroke najbolsi.
Skupaj smo imeli tudi redne vsakoletne timske sestanke
v prilagojenem predsolskemn programu na OS G. Siliha v
Mariboru, kjer smo se dogovarjali, kako z otroki naprej.
Zdaj se je dogovarjanje preusmerilo med ¢lane - strokovne
delavce RA, a sodelovanje ostaja. Usmerjanje otrok je
potekalo preko Zavoda za Solstvo v nekaj strokovnin
skupinah, v katerih so sodelovali strokovni sodelavci od
vsepovsod. V strokovne skupine so bili vkljuceni predvsem
tisti, ki so te otroke obravnavali. Trenutno se je naloga
predlagati dodatno strokovno pomoC  predsolskim
otrokom, potrebnim pomoci, s CZ0 preusmerila samo Na
RA. V nasi RA in verjetno tudi drugod v RA po Sloveniji je to
poleg ostalega rednega dela izredno velika obremenitev.
Kljub vsem spremembam in zapletom ostaja sodelovanje
mariborske RA z omenjenimi in drugimi ustanovami,
ki obravnavajo otroke z razvojnimi motnjami, odlicno.
Izmenjujemo mnenja ter upoStevamo njihove ugotovitve
in predloge. Na ta nacin si olajSamo delo v RA in hkrati
delujemo v dobro nasih skupnih bolnikov. Zelo dobro
sodelujemo tudi z rednimi vrtci, v katere so vkljuceni
otroci, ki potrebujejo dodatno strokovno pomoc. Na
skupnih timskih sestankih ugotavljamo, kako napredujejo
in ali morebiti potrebujejo drugacno obliko pomoci.

Razvoj govora lahko prakticno spremljamo ze od
otrokovega rojstva dalje. Dojencek se v prvih mesecih
Zivljenja pogosto izraza z jokom. Na ta nacin sporoca, da
je lacen, utrujen, da se ne pocuti dobro. Prepozna mamin
glas, jo pogleda v obraz in ji z nasmehom sporoci, da je
zadovoljen. Cloveski moZgani so Ze ob rojstvu opremijeni
z mehanizmmom, ki je podlaga za uCenje govora. Sakai
(2005) izpostavlja, da se otroci naucijo govora tudi brez
sistematicnega poucevanja. Novorojencki lahko Ze ob
rojstvu prepoznajo zven in melodijo materinega jezika
in celo jokajo v maternem jeziku — jok dojencka namrec
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sledi doloceni melodiji, ki je skladna z melodijo maternega
jezika (Mampe, Friederici, Christophe in Wermke, 2009).
Glede povezanosti med kognitivnim razvojem in razvojem
govora se mnenja raziskovalcev razlikujejo. Tisti, Ki
zagovarjajo idejo o povezanosti kognicije in jezika, menijo,
da so splodni kognitivni procesi obvezen predpogoj za
ucenje govora (Deak, 2014). Proces usmerjanja pozornosti
otrokom omogoca, da so pozorni na govor odraslin, s cimer
se ucijo govora in jezikovnih zakonitosti (Kuhl, 2010). Rose,
Feldman in Jankowski (2009) navajajo, da je zmoznost
ucinkovitega usmerjanja pozornosti pomembna predvsem
zato, ker dojenckom omogoca, da sledijo pogledom drugih
ter se vkljuCujejo in vztrajajo v interakcijah, v katerih
si s sogovornikom delijo pozornost (t. i. skupna vezana
pozornost). To jim omogoca, da bolj ucinkovito sprejmejo
in zaznavajo govor (Rose in dr, 2009). Za razumevanje kot
tudi za produkcijo in ucenje govora in jezika je pomemben
delovni spomin (Kuhl, 2010). Hkrati sta za ucenje govora
pomembna tudi dolgoro¢ni spomin in kratkoroCni spomin.
Tako dojencki in malcki z boljSim spominom lazje usvajajo
govor, sgj si razlicne besede in komponente jezika hitreje
zapomnijo (Rose in dr, 2009). V ucenje govora in jezika
so pomembno vpleteni t. i. socialni Mozgani, ki zajemajo
tista podroCja mozganov, ki so pomembna za socialno
kognicijo, to je znanje o zaznavah, idejah in namerah
drugih posameznikov (Pinel in Barnes, 2018). Govor se je
razvil zaradi potrebe po sporazumevanju med pripadniki
iste vrste, zato je razumljiva predpostavka, da so prav
socialni mozgani tisti, ki omogocajo ucenje jezika (Kuhl,
2010). Za ucenje govora je nujna prisotnost osebe, ki z
dojentkom vzpostavlja interakcijo. Socialna interakcija
namreC v primerjavi s televizijskimi posnetki oblikuje
bolj spodbudno okolje za ucenje, saj poveta pozornost
in vzburjenje dojencka. Vzpostavi zadovoljujoC obcutek
vzajemnega 0dnosa in aktivira tista podrocja mozganoy,
ki povezujejo zaznavanje in akcijo (Kuhl, 2010). Poleg
socialnih interakcij, ki jih je otrok delezen v prvih letih
Zivljenja, na razvoj govora pomembno vpliva tudi socialno
okolje, v katerem odrasca. Raziskovalci so ugotovili, da se
materialni pogoji druzinskega okolja in vkljuCevanje otrok
v dejavnosti, ki spodbujajo govorni razvoj, povezujejo z
viSjimi dosezki otrok na lestvicah, ki preverjajo stopnjo
govornega razvoja. Torej dejavnosti v okolju in otrokom
ponujene priloznosti lahko pomembno vplivajo na stopnjo
njegove govorne kompetentnosti.

Govorni razvoj univerzalno poteka od razvoja glasov do
besed in slovnice (Marjanovi¢ Umek in Zupancic, 2009).

PREDJEZIKOVNA FAZA

VKljuCuje zgodnje zaznavanje in razumevanje govora kot
tudi jok, vokalizacijo, bebljanje in slucajno posnemanje
glasov, pri cemer otroci pomena glasov ne razumejo.
Novorojencki in dojencki se razumevanja govora naucijo
mnogo prej kot uporabe. V prvem letu otrokovega zivljenja
se preko izpostavljenosti jeziku, ki ga uporabljajo osebe, s
katerimi je dojencek v stiku, v njegovih mozganih izoblikuje
posebna nevronska pot. Ta pot, ki nastane, Se preden otrok
spregovori prve besede, je podlaga za otrokovo sposobnost
govora (Kuhl, 2010).

FAZA BEBLJANJA

Otroci pricno vedno pogosteje vokalizirati ter zdruzujejo
soglasnike in samoglasnike, s Cimer nastanejo zlogi (Npr.
ma, pa, ba, da, ..), v petem ali Sestem mesecu starosti. Pri
desetem do enajstem mesecu starosti postanejo Se bolj
zgovorni in zac¢nejo bebljati v »stavkihg, v katerih zdruzujejo
veC nerazumljivin besed, ki so jih prej izgovarjali samostojno
(Marjanovi¢ Umek in Zupanci¢, 2009). Med dvanajstim in
dvajsetim mesecem starosti vecina otrok izgovori prvo
besedo s pomenom. Pomen prvih besed je v razlicnih
kulturah podoben - obicajno so to besede, ki oznacujejo
druzinske clane, predmete, Zivali, hrano, delovanje telesa,
socialno rutino in razlicne ukaze (Karlmiloff in Karmiloff-
Smith, 2001, V: Marjanovi¢ Umek in Zupancic, 2009).

POVEZOVANJE BESED V STAVKE

Odosemnajstega meseca starostidalje se govor pospeseno
razvija, besednjak pa se Siri. Pri priblizno drugem letu
starosti zacnejo otroci besede povezovati v stavke, ki so
sprva kratki, sestavljeni iz dveh do treh besed. Stavke
tvorijo okrog posameznih kljucnih besed, ki so v zgodnjem
govoru pridevniki, zaimki, predlogi, medmeti ali glagoli, ki
S0 pogosto v rabi (Npr. »Ni sok, »Ni ata«) (Marjanovic Umek
in Fekonja, 2009). Otroci v starosti 2-4 leta oblikujejo
Ze bolj celovite stavke, v katerih kombinirajo razlicne
besede in uporabljgjo razlicne veznike ter zaporedje
besed tudi smiselno spreminjajo. Oblikujejo vprasalne in
nikalne stavke (Marjanovi¢ Umek, Fekonja, 2009). Vse do
otrokovega enajstega leta starosti se govorne sposobnosti
Se naprej mocCno razvijajo. Z besedami lahko opisejo
Custva in miselne procese. Zacno razumeti, da imajo lahko
iste besede ve¢ pomenov. Pogosteje tvorijo primerjave,
uporabljajo metafore in prispodobe (Marjanovi¢ Umek in
Svetina, 2009).

Razvoj govora pri vseh otrocih ne poteka enako hitro,
zato ga moramo pozorno spremljati in biti obcutljivi Na
doloCene znake.
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Pri dvanajstih mesecih starosti:

« slabSe vzpostavljanje ocesneqga stika;

« otrok je ve¢inoma tiho, ne Ceblja, ne tvori zlogov, pri
sporazumevanju ne uporablja kretenj;

e Ne 0dziva se na svoje ime in se Ne obrne proti tistemu,
ki ga poklice;

e Njegovaigra je zelo enostavna, se ponavlja, s predmetom
se igra ves €as Na enak nacin;

e ne Zzeli si novih iger, ne zanimajo ga socialne igrice, pri
katerih bi sodeloval z odraslimi;

e sam ne daje pobude za igro.
Od osemnajstega do Stiriindvajsetega meseca starosti:

 pove le nekaj posameznih besed;

e Dri sporazumevanju uporablja vec gest kot besed;
« Se vedno se slabo odziva na svoje ime;

e Ne kaze s prstom na predmete;

e razumevanje je slabse, na sebi ne zna pokazati delov
telesa, oblacil;

e tezko sledi enostavnim navodilom;

e Ne zanima ga, kaj se dogaja okrog njegs;

e rad se igra sam, Se vedno je njegova igra enostavna,
enoli¢na, ne zeli se igrati s prijatelji ali s starsi.

Govorno-jezikovne motnje v vecini primerov Nastopajo

zdruzeno. Govor zajema nacin izgovorjave besed ter

vkljuCuje artikulacijo, uporabo glasilk za ustvarjanje govora

in ritem govora. Jezik se navezuje na besede in na celoten

simbolni sistem, s katerim si lahko posamezniki, ki govorijo
isti jezik, delijo svoje ideje in sporocajo misli (Asha, b.d.).

Pri spremljanju govorno-jezikovnega
moramo biti pozorni Na:

razvoja otrok

1. motnje izreke/artikulacije — dislalija (otrok izgovarja,
zamenjuje ali napacno izreka doloCen glas, ki so ga
vrstniki njegove starosti obic¢ajno Ze usvojili);

2. motnje ritma in tempa - jecljanje (ponavljanje glasov,
zlogov, besed, celih delov stavka, podaljSevanje glasov
ali premori med besedami); v pred3olski dobi je
jecljanje pogost pojav, ki ob pravilnem ravnanju starsev
pogostokrat spontano izzveni, logoped pa presodi, ali bi
bilo otroka potrebno vkljuciti v logopedsko obravnavo;

3. glasovne motnje - disfonija (otrok ima hripav glas, kar
je najverjetneje posledica okvare glasilk ali vnetja grla);
Ce se stanje dolgo ne izboljSa, je potrebno mnenje
foniatra, ki po potrebi predlaga logopedsko obravnavo.

Pogoste jezikovne motnje, na katere moramo biti pozorni,
s0:

» 0dsotnost govorno-jezikovnega sporazumevanja — otrok
ne govori, sporazumeva se le z oglasanjem, kazanjem in
gestami ali se celo ne sporazumeva;

« zakasnel razvoj govorno-jezikovnega sporazumevanja;

« slaba sluSna pozornost — ne zmore poslusati, Motijo ga
drugi drazljaji;

« slabo razumevanje nasega govora - redko ali sploh ne
izpolni navodil, ne razume, kaj mu govorimo, opisujemo;

« slaba razumljivost otrokovega govora - otrok sporoca
na nacin, da ga domaci ali kasneje ljudje v okolici ne
razumejo;

» skromen besedni zaklad - uporablja pomembno manj
besed kot njegovi vrstniki;

 neustrezni dolzina in struktura stavkov — tvori prekratke
stavke in ne ve, kje v stavku stoji posamezna beseda;

« slovni¢no neustrezni in slovni¢no skopi stavki — otrok ne
zna uporabljati veznikov, zaimkov, predlogov;

e napacna raba koncnic besed — napacno uporablja spal,
Stevilo in sklon;

» Napacna raba besed pri sporocanju - otrok ne najde
pravih besed za sporocanje, zato stavke posplosuje;

« slaba sposobnost zavedanja in razlikovanja glasov, ki v
Solskem obdobju pogosto vodi viotnje branja in pisanja
ali celo disleksijo.

ZAKLJUCEK

Govor je najpomembnej$e in NajpogostejSe sredstvo
sporazumevanja, saj omogoca deljenje misli, Custev in
idej. Govor omogoca sporazumevanje z drugimi ljudmi
in vkljuCevanje v skupnost. Je eden najpomembnejsih
elementov socialnega zivljenja. Zato moramo budno
spremljati otrokov govorno-jezikovni razvoj in ob pojavu
tezav pomagati otroku in njegovim starsem. Pri tem
pa potrebujemo zadostno Stevilo ustreznih terapevtov
(logopedov), kar je ze dlje velik problem.
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GOVORNO-JEZIKOVNE MOTNJE V PREDSOLSKEM OBDOBJU -
KLINICNA PRIMERA

SPEECHANDLANGUAGE DISORDERS IN THE PRESCHOOL PERIOD -
CLINICAL CASES

Andreja Skof, Barbara Pisanec, Jasmina Gajser

Zdravstvena vzgoja in Dispanzer za otroke, OE Varstvo otrok in mladine,
Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor

1ZVLECEK

V prispevku prikazujemo primera prepoznave govornih
motenj v zgodnjem otroStvu. V primarnem zdravstvu pri
obravnavi otrok uporabljamo presejalni test Denver I, ki je
namenjen zgodnjemu odkrivanju otrok s tezavami na Stirih
razvojnih podrodjin, ki so socializacija in osebnostni razvoj,
fina motorika in prilagodljivost, govor ter groba motorika.
V obravnavi otrok sodelujemo medicinske sestre, pediatri,
delovni terapevti, logopedi in psihologi. Tvorno sodelovanje
razlicnin  strokovnih profilov je kljutnega pomena za
doseganje ¢im vecje uspesnosti in zdravega razvoja otrok.

ABSTRACT

In this paper, we present two cases of identifying speech
disorders in early childhood. In primary care, we use
the Denver Il screening test for the early detection of
children with problems in the four developmental areas of
socialisation and personal development, fine motor skills
and adaptability, speech and gross motor skills. Nurses,
paediatricians, occupational therapists, speech therapists
and psychologists are involved in the treatment of children.
The active cooperation of various professional profiles is
crucial for achieving the greatest possible success and
healthy development of children.
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uvobD

V  Zdravstvenem domu Maribor spremljamo razvoj
in napredek otrok v otroskih posvetovalnicah in na
sistematskih pregledih. S spremljanjem otrok v prvih
mesecih in letih lahko prepoznamo motnje 0z. odstopanja
od normalnega razvoja. Pravocasno prepoznavanje je
pomembno zato, ker omogoca, da otroke s tezavami
¢imprej usmerimo k drugim specialistom.

Pri obravnavi uporabljamo presejalni test Denver I, ki
ga izvajajo posebej usposobljene medicinske sestre in
zdravniki. Uporabljamo ga lahko v razlicnih starostnih
obdobjih. Z njim ocenjujemo sposobnost otroka za
opravljanje dolocenih, njegovi starosti primernih nalog,
rezultate pa primerjamo z rezultati pri otrocih enake
starosti (3).

Test Denver Il ni test inteligentnosti, saj ne omogoca
diagnosticiranja razvojnih motenj ali napovedi prihodnjih
intelektualnih in prilagoditvenih sposobnosti otroka. Z njim
ocenjujemo sposobnost za opravljanje dolocCenih, starosti
primernih nalog, rezultate pa primerjamo z rezultati
standardiziranega vzorca pri otrocih enake starosti (7).
Orodje za opravljanje testa je testni list, ki ga sestavljajo
Stirje razdelki, in sicer i) socializacija in osebnostni razvoj,
i) fina motorika in prilagodljivost, iii) govor in iv) groba
motorika. V prispevku se osredoto¢amo na razdelek govor,
ki ga sestavlja 39 testnih enot, s katerimi ocenjujemo
sposobnosti sliSati, razumeti, govoriti in izvrsevati navodila.

Govor je izjemno pomemben za razvoj, saj oblikuje
Cloveka pri vzpostavljanju komunikacije z okolico. Otroci
znotraj mejnikov ustvarjajo lastne, tudi neobicajne
govorne stvaritve. Govorni razvoj poteka v vec fazah, ki jih
opisujemo v nadaljevanju.

V prvih 12 mesecih otrokovega Zivljenja govorimo o
pripravljalni ali predgovorni dobi, ki jo imenujemo
obdobje vokalizacije.

V prvem letu starosti se pojavita zgodnje zaznavanje
iNn razumevanje govora, ki se kaze z jokom, vokalizacijo
in naklju¢nim posnemanjem glasov brez razumevanja
njihovega pomena. V tem obdobju otrok zacne vzpostavljati
komunikacijo. UcCi se posluSati, opazovati in posnemati ter
se 0dziva na dejanja.

Pri dojencku poslusamo, katere glasove oblikuje, kako
se 0dziva, kako vokalizira in tvori zloge, katere besede
izgovarja ipd. Pozorni smo na otroke, ki testnih enot ne
opravijo uspe$no. Veljemu otroku razlozimo pomen
sodelovanja in pred nadaljevanjem testiranja po potrebi
nekoliko pocCakamo. Govor najprej testiramo z lazjimi
testnimi enotami in Sele nato preidemo Na tezje (4).

Prve geste, ki jih uporabljajo dojencki in malcki, so
sporazumevalne geste (Npr. pomaha — »pa-pa«), igre in
rutinske dejavnosti (npr. igra se iskrivalnice - »ku-ku«).
Med 10. in 15. mesecem dojencki in malcki kazejo prve
znake razumevanja govora (se odzovejo na svoje ime ali
na prepoved - »ne-ne«). Medtem ko vecina dojenckov,
starih 8 in 9 mesecev, Se ne govori besed, pa veC kot
70 % malckov, starih 14 in 15 mesecev, govori besede, s
katerimi poimenujejo stvari v okolju (5).

Sledi ¢as malcka od prvega do tretjega leta starosti, ki je
obdobje zacetnega oblikovanja glasovnega govora, t. i.
lingualna doba.

Krivulje besednjaka malckov med 16. in 31. mesecem
starosti  kazejo tudi razlicno hitrost povecevanja
besednjaka. Pri posamezniku se besednjak v povprecju
poveca za 6-50 besed na mesec (5). Pri starosti od 15
mesecev do 7 let otrok usvoji temelje maternega jezika. V
tem obdobju se govor pospeseno razvija. Otrok spregovori
prvo besedo in prvi stavek, Siri besediSCe ter osvaja nove
besede in jih povezuje v stavke (2).

Obdobje predSolskega otroka med tretjim in Sestim letom
starosti 0z. do vstopa v 3olo je ¢as bogatenja govora in
besednega zaklada. Do petega leta naj bi otrok pravilno
izgovarjal vse glasove (2).

Zadnje obdobje je Solska doba govornega razvoja. To je
Cas po Sestem letu starosti. Gre Ze za Solsko obdobje,
v katerem otrok pridobiva in razvija vescine pisane in
govorjene besede.
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OPIS PRIMEROV

DEKLICA K. L.

Pri deklici med prvim in osemnajstim mesecem starosti
nismo opazili odstopanj v govornem razvoju. Prva
odstopanja v rezultatih presejalnega testa Denver Il smo
zasledili na sistematskem pregledu pri treh letih. Govor
ni bil razumljiv. Deklica ni znala poimenovati slik Zivali in
ne razloziti pomena uporabe dolocenih predmetov (Npr.
zakaj uporabljamo skodelico, stol, svincnik). Prav tako ni
znala pojasniti dejanj (npr. kaj pomenijo besede zebsti,
biti lacen, utrujen). Deklica je bila napotena na nadaljno
obravnavo. Sicer so jo pregledali v starosti 20 mesecev, tj.
pred vstopom v vrtec, ko so prvi¢ posumili na upocasnjen
razvoj govora. Psiholog in logoped sta odstopanja v govoru
potrdila.

DECEK V. J.

Pri decku so ob rojstvu postavili sum na naglusnost. Test
ECHO je bil v prvih dneh po rojstvu neuspesen, prav tako
ponovitveni test pri 1. mesecu starosti.

Pri 1. mesecu starosti je zdravnica v posvetovalnici opazila,
da se odziva na zvok na desno uho. Pri treh mesecih otrok
je glasno vriskal, se nasmejal, na zvok pa se ni obrnil, razen
na desno uho. Pri starosti 6 mesecev ni Cebljal, slisali pa
SMo enostavne zloge >>gh<<, »Ja«.

Pri starosti 9 mesecev ni posnemal glasov govora in Ni
sestavljal zlogov, kot so »ma-max, »ga-gak, »ba-ba«. Pri
starosti 12 mesecev Se vedno ni sestavljal zlogov in Ni
izgovarjal krajSih besed. Pri starosti 15 mesecev je dobil
slusni aparat, ki ga je nosil samo obcasno, nekaj ur dnevno.
Ni se izkazal za uspeSnega. Kmalu zatem je dobil polzev
vsadek v desno uho, Cez pol leta pa Se v levo uho. Decek se
je na vsadek lepo navadil, saj se uspe3no govorno odziva,
kar smo opazili pri naslednjem pregledu. Pri starosti
18 mesecev je uspeSno dosegel mejnike Na govornem
podrocju. Izgovarjal je krajse besede in jih tudi povezoval
(daj mi, pil bi, kaj to). Pritreh letih je njegov govor normalen,
t). brez posebnosti oziroma odstopan.

ZAKLJUCEK

NajzgodnejSe obdobje Zivljenja je ¢as, ko hitro rastemo
in se razvijamo. V tem ¢asu gre telesni in Custven razvoj
otroka skozi Stevilne telesne in duSevne spremembe, ki
pomembno vplivajo na njegov napredek.

Govorne tezave odlocilno vplivajo na otrokovo osebnost,
na njegovo samopodobo in vrednotenje ter Na uspesnost
pri vkljuCevanju v okolje in socialne stike z vrstniki (6).

Pri predSolskih otrocih je dosledno in natancno izvajanje
preventivnih dejavnosti kljutnega pomena za zgodnje
prepoznavanje odstopanj v razvoju govora. Glede
na izkusnje z delom v otroskih posvetovalnicah in na
sistematskih pregledih opazamo, da na razvoj govora v
veliki meri vplivajo socialni razvoj v druzini ter druzinske
navade in jezik, ki ga uporabljajo.
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VLOGA LOGOPEDA PRI ZGODNJI OBRAVNAVI MOTENJ
HRANJENJA IN POZIRANJA PRI OTROCIH

ROLE OF THE SPEECH AND LANGUAGE THERAPIST IN EARLY
INTERVENTION FOR FEEDING AND SWALLOWING DISORDERS IN
CHILDREN

Alja Marin
Razvojna ambulanta, OE Varstvo otrok in mladine, Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor

I1ZVLECEK

Hranjenje je razvojni proces in ena izmed osnovnih
Clovekovih funkcij, saj nam omogoca prezivetje. Ucenje
sesanja, hranjenja in poziranja je zelo zapleteno in odvisno
od delovanja Stevilnih organskih sistemov. Glavno vlogo pri
tem imajo mozgani in okolje. Motnje hranjenja in poziranja
se ze v otroStvu pojavljajo dokaj pogosto. Posebej so tem
tezavam izpostavljeni otroci s strukturnimi nepravilnostmi,
nevrorazvojnimi motnjami ter otroci, ki razvijejo vedenjske
motnje hranjenja. V zgodnjem obdobju je zelo pomembno
vzpostaviti u¢inkovito in varno hranjenje. Ce tega ne
moremo ali ne znamo zagotoviti, se je potrebno po
pomoc obrniti na strokovnjaka (sprva je to lahko pediater,
razvojni pediater ali logoped specialist). Nadaljna zgodnja
obravnava (detekcija, diagnosticna ocena in obravnava)
motenj hranjenja in poZiranja pri otrocih zahteva
multidisciplinarni tim, v katerega so vkljuceni logoped
(specialist), delovni terapevt, pediater, klini¢ni psiholog ter
(po potrebi) drugi strokovnjaki.

V prispevku predstavljamo normalen razvoj hranjenja in
poziranja pri otrocih, pomembna obcutljiva oz. kriticna
obdobja pri u€enju hranjenja in poziranja ter tezave pri
teh vescinah. VV nadaljevanju predstavljam vlogo logopeda
(specialista) kot pomembnega ¢lana multidisciplinarnega
tima, ki je zaenkrat slabSe poznana v slovenskem prostoru.
Ob koncu prispevka sledi predstavitev logopedske
perspektive diagnosticne ocene in obravnave moten;
hranjenja in poziranja pri otrocih.

Klju€ne besede: hranjenje, poZiranje, motnje/teZave
hranjenja/poZiranja/sesanja, zgodnja obravnava

vloga logopeda (specialista)

ABSTRACT

Feeding is a developmental process and is one of the
primary human functions for survival. The development of
sucking, feeding and swallowing is very complicated and
dependent on the functioning of several organ systems.
The mainroles are played by the brain and the environment.
Feeding and swallowing disorders are very common in
early childnood. High-risk groups include children with
structural abnormalities, neurodevelopmental disorders
and children who develop behavioural feeding disorders.
Early childhood is an important time for establishing
effective and safe feeding. If that is not possible, the help
of a specialist (initially a paediatrician, developmental
paediatrician or speech and lanquage therapist) is
essential. Early intervention and treatment for feeding
and swallowing disorders require a multidisciplinary team.

In this article, we describe the development of normal
feeding and swallowing in children, critical periods for
learning these skills and problems in sucking, feeding and
swallowing. We then introduce the key role of the speech
and language therapist/specialist in the context of the
multidisciplinary team. In Slovenig, this role is still not well
known. Finally, we present the diagnostic assessment and
treatment of feeding and swallowing disorders in children
from a speech and language perspective.

Key words: feeding, swallowing, feeding/swallowing/
sucking disorders/problems, early intervention, role of
speech and language therapist (specialist)
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Temeljni cilj zgodnje obravnave je nuditi pomoc in podporo,
krepiti otroka in druzino ter jim omogociti ¢im boljSi in
kvalitetni razvoj. Ce se v razvoju pojavijo odstopanja, na
primer tezave na podrocju hranjenj, sesanja in poziranja,
to pomeni zgodnje (pravocasno) prepoznavanje (detekcijo),
¢im prejsnje diagnosticiranje in vkljucitev v obravnavo.
Cilj preventivnih ukrepov je preprecevanje sekundarnih
razvojnih tezav.

Hranjenje je ena izmed osnovnih Zivljenjskih potreb in
omogoca prezivetje. Je akt, ki od novorojencka zahteva
dobro koordinacijo dihanja, sesanja in poziranja ter veliko
aktivnega truda. Zelo pomembno je tudi, da vse od prvega
dneva zivljenja poteka umirjeno, prijetno in brez prekinitev.
Na tak nacin bo lahko otrok oblikoval pozitivha Custva ter
povezal hrano z ugodjem (1). Hranjenje je dogajanje, Ki
vkljuCuje sesanje, oblikovanje griZljaja in pomikanje hrane
v zadnji del ustne votline (ti. oralna faza), medtem ko je
poziranje zapleten fizioloSki proces hotenih in refleksnih
dejavnosti ter poteka v stirin fazah (2).

Stevilo otrok z motnjami hranjenja in poZiranja se
povecCuje. V zgodnjem obdobju se najpogosteje pojavljajo
motnje hranjenja - sesanja. S starostjo otroka so zaradi
spremembe vrste hrane, teksture in gostote vse bolj
prisotne tezave s poziranjem (3). Poznavanje znakov in
simptomov je kljucnega pomena za zgodnje prepoznavanje
teh otrok in vkljuCitev vobravnavo. Motnje hranjenja in
poziranja obravnava multidisciplinarni tim strokovnjakov
(logoped (specialist), delovni terapevt, (razvojni) pediater,
klini¢ni psiholog, dietetik ter (po potrebi) drugi strokovnjaki
npr. gastroenterolog, foniater, nevrolog..... Zelo pomemben
¢lan multidisciplinarnega tima so tudi starsi.

Zgodnja logopedska intervencija naj bi se pricela takoj
po rojstvu otroka. V najzgodnejSem obdobju je le-
ta usmerjena predvsem na diagnostiko in obravnavo
motenj sesanja, hranjenja in poziranja ter na spodbujanje
ustreznega razvoja komunikacije. Poleg neposrednega
dela z otrokom je vloga logopeda usmerjena tudi na
delo s starsi, bliznjimi osebami ter drugimi strokovnjaki
(3). Ponekod v tujini je logoped ¢lan neonatalnega tima
strokovnjakov, medtem ko v slovenskem prostoru na
tem mestu nimamo zaposlenega logopeda (specialista),
temveC to delo opravljgjo drugi zdravstveni delavci.
Logopedi (specialisti), ki se s tovrstnimi tezavami ukvarjajo
so v Sloveniji zaposleni v Razvojnih ambulantah s Centri za
zgodnjo obravnavo.

NORMALEN RAZVOJ HRANJENJA IN
POZIRANJA PRI OTROCIH

Hranjenje je zelo variabilna, senzibilna in refleksna
aktivnost, ki otroku omogoca rast in razvoj. Priprave za
uspesno in aktivho sodelovanje pri hranjenju segajo Vv
prenatalno obdobje. Zarodek je evolucijsko opremljen s
prilagoditvenimi in zascitnimi refleksi, ki mu omogocajo,
da se aktivho vkljuCuje v postopek hranjenja. UspeSno
hranjenje je oralnomotoricno in senzoricna vescing, ki se
razvija s pozitivne izkusnje v razlicnih razvojnih fazah ucenja
(3). Za uspesno hranjenje so pomembne zdrave anatomske
strukture in fizioloske znacilnosti,medsebojno usklajeno
delovanje  oralnomotori¢nega,  gastrointestinalnega,
kardiopulmonalnega, misSicnega, nevroloskega sistema,
vedenje ter Stevilni dejavniki okolja (druzina, kultura,...)
(3.4). Proces poziranja obsega Stiri faze: (i) oralno-
pripravljalno fazo (priprava bolusa hrane za zvecenje), (i)
oralno-transportno fazo (hrana in tekocCina se pomikata
proti farinksu), (i) faringealno fazo (zacetek refleksnega
poziranja, pomikanje hrane po grlu, epiglottis zapira
dihalno pot in s tem onemogoca, da bi prislo do aspiracije/
penetracije, prepreCuje zadusitev) inezofagealno fazo
(pomikanje hrane/tekoc¢ine po poziralniku v Zelodec)
(4, 24). Pri novorojencku in dojencku vse faze potekajo
refleksno, medtem ko pri odrasli osebi (z zrelim vzorcem
poziranja) potekajo hoteno (oralno-pripravljalna faza in
zaCetek oralno-transportne faze) in refleksno (ostale faze)
(5).

Normalno delovanje oroalnomotoricninh  struktur je
predpogoj za primeren vnos hrane in hkrati kaze na dobro
nevroloSko-vedenjsko  organizacijo  novorojencka  (6).
Do prvih poskusov sesanja pride med 13. in 18. tednom
nosecnosti, ko se pricne vzpostavljati poziranje (7,8). Med
18.in 24. tednom nosecnosti se pojavljajo gibi jezika in
ustnic, ki spominjajo Na sesanje, pravi gibi sesanja pa se
pojavijo med 27.in 28. tednom nosecnosti. Refleks iskanja,
sesanja in poziranja se vzpostavi med 28. in 30. tednom,
v 34. tednu pa se pricne vzpostavljati koordinacija med
sesanjem, poziranjem in dihanjem, ki se dopolnjuje do
37.0z.40. tedna (9). Od rojstva naprej se pri novorojencku
pojavljata dva vzorca: sesljanje in sesanje. Sesljanje je
nenutritivna aktivnost (tj. ni namenjena prehranjevanju),
pri kateri se jezik giblje v smeri naprej-nazaj in je prisotna
je do 6.meseca.Dojencka pomirja in domnevno spodbuja
zorenje zivenih sistemov, ki so zadolzeni za oralnomotori¢no
aktivnost. Sesanje je nutritivha aktivnost (tj. namenjena
je prehranjevanju), pri kateri so bolj izrazeni gibi jezika
navzgor-navzdol) (2,6). Smernice zdravega prehranjevanja
za dojencke priporocajo sistemati¢no in postopno uvajanje
novih Zivil po 4. mesecu starosti (10).
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Otrok se postopno uci hranjenja, nato pa to aktivnost zmore
S primerno hitrostjo, natancnostjo in samostojnostjo v
razlicnih okolis¢inah (2). Prehranjevalno vedenje poteka
od 4. do 6. meseca instinktivno, kasneje pa je to rezultat
uCenja (11).

Normalni razvoj hranjenja in poziranja lahko razdelimo v
naslednje faze (12):

1. faza: od rojstva do 4. meseca (refleksna oralna
aktivnost, prisotno je sesanje, larinks je postavljeno
visoko v vratu, dihalna pot se zapira ob poziranju);

2. faza: od 4. do 8. meseca (dojencek je nevrolosko zrel
za peroralno prehranjevanje, zmanjsSuje se oralna
refleksna aktivnost, podaljSujejo se faringealne
strukture, hranjenje z Zlico se lahko pricne med 4. in
6. mesecem, pricenjajo se prvi poskusi samostojnega
pitja iz kozarca in prvi poskusi samostojnega hranjenja);

3. faza: od 8. meseca do 2. leta (razvija se Zvecenje, med
8.in 10. mesecem pride do lateralizacije jezika, pitje iz
kozarca in s slamico).

Omenitimoramo, da je proces ucenja hranjenja odvisen od
stopnje miselnega, Custvenega in psihosicialnega razvoja
(13). Tipicen razvoj hranjenja obsega 3 faze: (i) homeostazo
(od rojstva do 2.meseca in pomeni prepoznavanje ter
ustrezno odzivanje na dojenckove znake lakote); (i)
navezanost (od 3. in 6. meseca, ko pricnejo dojencke
zanimati drugi judje v smislu interakcijskih odnosov); (iii)
loCitev(od 6. do 36. meseca, ko pri¢nejo dojencki (kasneje
malcki) s svojim vedenjem vplivati na okolico) (14). Prav
tako lahko v Casu razvoja hranjenja in poziranja pri otroku
spremljamo doseganje razlicnih mejnikov, ki jih navaja
Sheppardova (15):

e prehodi med nacini hranjenja (dojenje, hranjenje z Zlico,
pitje iz kozarca, srkanje po slamici, grizenje, zvecenje);
 prehodi med hrano z razlicno konsistenco (s tekocehrane
na mehko hrano, nato na hrano, ki jo je potrebno zveciti

in se razlikuje glede na zahtevnost zvecenja);

e prehodi med razli¢nimi vrstami pripomockov za
hranjenje (steklenicka, kozarec, slamica, Zlica, vilica);

« 0samosvajanje (drza steklenicke, hranjenje s prsti/
rokami, uporaba jedilnega pribora).

POMEMBNA OBCUTLJIVA OZIROMA
KRITICNA OBDOBJA PRI UCENJU
HRANJENJA IN POZIRANJA PRI
OTROCIH

Na zaCetku uvajanja Cvrste hrane imajo dojencki izkusnje le
s sesanjem tekocin, zato je prehod Na novo strukturo hrane
zanje precej zahteven. Sprva zelijo ¢vrsto hrano zauziti s
sesanjem (ki so ga vajeni).Pri tem jim hrana uhaja iz ust,
precej so umazani, starsi pa so pogosto nepotrpezljivi (16).
Obcutljivo/kriticno obdobje za sprejemanje novih okusov
je med 4. in 6. mesecem otrokove starosti, obcutljivo/
kriticno obdobje za sprejemanje drugacne strukture med
6. in 7. mesecem. Dojencki, ki v tem obdobju niso pridobili
Stevilnih senzori¢nih izkusenj, imajo lahko zelo omejene
moznosti za dozivljanje novih drazljajev in zaznav v ustni
votlini ter razvijejo preobcutljivosti in/ali odpor do novih
okusov in/ali struktur, kar kasneje tezko premostijo (17).
Pri 6. mesecu se integrira refleks izplazenja jezika, zato
je to obdobje pomembno za navajanje na zvecenje (14).
Dojencek pricnegibe grizenja kombinirati z vertikalnimi
gibi jezika, s cimer usvoji glodanje, ki. je osnova za razvoj
kasnejSih diagonalnih rotacijskin gibov. Pri priblizno 12.
mesecustarosti  lahko malcek nadzorovano odgrizne
kos mehkejSe hrane. Krozni gibi in rotacija celjusti, ki
podpirajo Zvecenje, se pojavijo, ko pri¢ne z jezikom gibati
v horizontalni smeri in je zmozen hrano prestavljati iz
ene strani ustne votline na drugo stran (15). Pomemben
mejnik za uvajanje ¢vrste hrane je tudi motoricni razvo;.
To je takrat, ko zmore dojencek za kratek Cas zadrzati
pokon¢ni poloZaj, e ga posedemo (17).

Vecja kot je zamuda pri uvajanju ¢vrste hrane, tem bolj
zahtevno jo je vkljuciti v jedilnik. Otrok lahko hrano zavraca
alicelo bruha, kar lahko na dolgi rok vpliva na prehranjenost
in hidriranost.Vpliva pa lahko tudi na razvoj vedenjskega
vzorca pri hranjenju, Na otrokov odnos do hrane in nNa
interakcijo pri hranjenju (18).

Pri sprejemanju in dozivljanju hrane imajo pomembno
vlogo vsi senzorni sistemi (vizualni, vestibularni, avditorni,
proprioceptivni,dotik, voh/okus), ki sodelujejo med seboj.
Proprioreceptorji ob zveCenju in poziranju posredujejo
obCutek o polozaju sklepov inmisic, ki sodelujejo pri
premikanju in obvladovanju griZljaja v ustih. Razli¢ni
senzorni sistemi zaznavajodrazljaje, kodirajo in obdelujejo
informacije v nevronskih mrezah. V ¢asu razvoja hrana
otrokom zagotavljaprezivetje, ob tem pa ponuja uzitek v
raziskovanju okusov, struktur in vonjev, kar pomembno
prispeva k razvoju vescine hranjenja. V otrokovem
dozivljanju je hrana povezana s prvimi izkusnjami
zadovoljstva, ugodja in tolazbe (11). Usvajanje vescine
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hranjenja je za vecino zdravih otrok senzorno igrisce, saj
ob stiku s hrano pridobivajo dragocene izkusnje (19).

Od trenutka, ko otrok pokaze interes za hranjenje na usta,
je pomembno, da pri druzinskin obrokih sedi pri mizi.
Pri hranjenju aktivno sodeluje v socialni interakciji ter
ima moznost videti in vonjati razlicne jedi. (20). Otroku
moramo dati tudi priloznost, da se igra s priborom in
hrano, da poskusi hrano (drugih) in z njo rokuje (namodi
prst, jo prime v roko, polize ipd.)(4).

TEZAVE PRI HRANJENJU, SESANJU IN
POZIRANJU

Hranjenje (sesanje)je avtomatizirana dejavnost, ki jo
novorojencek opravlja brez napora. Dejstvo je, da vecina
starSev hrani svoje otroke brez tezav. StarSem, ki imajo
otroke s tezavami pri hranjenju, pa hranjenje povzroca
pomembno psiholosko obremenitev. Ti starsi poleg strahu
za otrokovo prezivetje dozivljajo tudi mocan obcutek
krivde in lastne nesposobnosti. Obcutek nemodi, strahu in
starSevske obveze, da dete nahranijo (Cetudi je to na silo),
pogosto neizbeZno vpliva Na kakovost custvenega odnosa
ter na komunikacijo z otrokom (3).

V populaciji otrok z nevrotipicnim razvojem je pogostost
motenj hranjenja in poziranja priblizno 25 9%, medtem
ko jih je pri otrocih z razvojnimi tezavami priblizno 80 %
(18, 21, 22, 23). Najpogostejsi vzroki in stanja, pri katerih
SO pogoste oz. prisotne motnje hranjenja in poziranja so
strukturne/anatomske nepravilnosti (razcepi neba in/ali
ustnic, Pierre-Robinova sekvenca, makroglosija, atrezija
poziralnika, traheoezofagealna fistula, mikrognatija);
nevroloSke razvojne motnje (okvare osrednjega zivCevja,
npr. lezije mozganskega debls, cerebralna paraliza, pareza
mozganskih Zivcev, okvare perifernega zivCevja in zivéno
misicne bolezni, npr.spinalna misi¢na atrofija, kongenitalne
miopatije, sindromi s hipotonijo); nedonosenost in/ali nizka
porodna teza ter drugi vzroki (motnje gastrointestinalnega
sistema, bolezni dihal in srca) (5,22).

V' nadaljevanjunavajamo opozorilne znake, ki kazejo na
morebitna odstopanja/tezave na podroc¢ju hranjenja/
poziranja (2, 18, 21):

 hranjenje traja vec kot 30 minut;

 otrok se ne hrani sam, Ceprav bi se glede na starost in
razvoj Zze moral;

 otrok zavraca hrano, kar je lahko posledica fizioloskih
tezav,  oralnosenzoricno  in/ali  oralnomotorinih
primanjkljajev ali neustreznih/negativnih interakcij med
starsi in otrokom;

« tezave pri nadzorovanju sline v ustih (izteka iz ust, se

zaletava);

hranjenje je zelo stresno (predvsem za starse) in lahko
privede do prisilnega hranjen;js;

» otrok je v zadnjih 2-3 mesecih prenehal pridobivati
telesno tezo ali jo pridobiva zelo pocasi;

dihalna stiska med hranjenjem, npr. ob prenehanju
sesanja dojencek hitro diha, morebitna sprememba
kakovosti glasu (grgrajod), sprememba barve koze;

pogosto bruhanje in/ali kasljanje pred hranjenjem/
pitjem, med njim ali po njem;

zaletavanje hrane in/ali  tekocine,
hranjenjem/pitjem ali po njem;

duSenje  med

» otrok je med hranjenjem razdrazljiv (lahko kaze na
gastrointestinalno nelagodje, tezave v dihalnih poteh ali
na vedenjske tezave);

otrok med hranjenjem zaspi;

pogosta kroni¢na vnetja dihal;

 tezave v oralni fazi poziranja (pri pripravi bolusa, {j.
ZveCenju, pa tudi v transportnem delu faze, komora
hrano veckrat pogoltniti);

tezave pri drzi telesa, glave in vratu (grimasiranje,
obracanje glave, zvijanje v loku, zapiranje ust).

Tezave 0z. motnje poziranja moramo Cim  prej
diagnosticirati in jih obravnavati. Ce z instrumentalnimi
preiskavami ugotovimo, da poziranje ni varno, ker
ogroza otrokovo zdravstveno stanje, starSe seznanimo
z alternativnimi moznostmi, kot soenteralna prehrana
(nazogastri¢na sonda, gastrostoma) (3).

VLOGA LOGOPEDA (SPECIALISTA 0Z.
KLINICNEGA LOGOPEDA)

Logopedi specialisti so pri obravnavi hranjenja in poziranja
nepogresljivi ¢lani multidisciplinarnega tima. Podrocje
Aranjenja in poziranja je v domeni klini¢nih logopedov
oz. logopedov specialistov. Specializacija iz klinicne
logopedije je posebna oblika podiplomskega strokovnega
izpopolnjevanja in usposabljanja ter je ucni in vzgojni
proces. Namen specializacije je specializanta usposobiti in
opremiti s kompetencami, ki jih potrebuje za opravljanje
klinicnologopedskega dela. Usposabljanje temelji na
razlicnih logopedskih teoreti¢nih usmeritvah in logopedski
etiki ter je podlaga za nadaljnji kontinuiran strokovni razvoj
na ravni klinicne prakse, teorije in raziskovanja. Klini¢ni
logoped v okviru zdravstvenega sistema obravnava osebe
z motnjami komunikacije in poziranja v vseh starostnih
obdobjih. Specializacija iz klinicne logopedije traja tri leta.
Specializant, ki je opravil specialisticni izpit, pridobi naziv
specialist klinicne logopedije. (25)
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Logopedi specialisti  imajo  pomembno  vlogo  pri
spremljanju, diagnosticiranju in obravnavi disfagije pri
otrocih ter nudenju podpore otrokovim starsem. Starsem
0z. skrbnikom otrok s tovrstnimi tezavami zagotavljajo
informacije o motnjah hranjenja in poziranja, o teh tezavah
in potrebah lahko educirajotudi drugo medicinsko in
nemedicinsko osebje. Otrokom omogocajo, da so delezni
celostnega pristopa pri obravnavi hranjenja, spodbujajo
razvoj komunikacije in komunikacijskega odnosa s starsi
ter s pomocjo priporocljivin  strategij pomagajo pri
razvoju grobe, fine motorike in senzorike (26). Z uporabo
subjektivnih in objektivnih ocenjevalnih orodij oblikujejo
celostno oceno otrokovega hranjenja in poziranja,
prepoznavajo (nejustrezne vzorce sesanja, hranjenja in
poziranja ter ocenjujejo odstopanja oblike in funkcije
oralnih struktur(27).Ivsac, Blaziin Luli¢ (4) opredeljujejotudi
logopedski pristop/proces do peroralnega hranjenja po
dolgotrajnem hranjenju preko sonde.

Logopedi so v tujini (Npr. v Anglija) zaposleni na intenzivnih
oddelkih bolnisnic, kjer delujejo na podrocju pomoci
bolnikom pri zgodnji komunikaciji,(re)habilitaciji moten]
poziranja ter pri odstranitvi traheostome (28). Njihova
domena je tudi zgodnje prepoznavanje in ¢imprejsnja
obravnavatezav shranjenjemin poziranjemnaneonatalnih
oddelkih. Logopedi delujejo na podrocju spodbujanja
pozitivnih izkuSenj hranjenja ter podpirajo razvoj hranjenja
od vsega zacCetka, pomagajo pri zmanjSevanju tveganja
za nastanek dolgotrajnih in sekundarnih tezav. Posebno
vlogo imajo pri podpori druzinam, saj spodbujajo zgodnjo
komunikacijo in interakcijo s prezgodaj rojenim in/ali
bolnim dojenckom ter izboljSujejo zgodnjo Navezanost,
komunikacijski, jezikovni in govorni razvoj (29).

V' Sloveniji imamo zaposlene logopede specialiste,
ki se ukvarjajo z motnjami hranjenja in poziranja pri
odraslih v enotah intenzivne terapije, ter na nevroloskin,
nevrokirurskin in otolaringoloskihoddelkih. Na neonatalninh
oddelkih v porodniSnicah logopedi specialisti  niso
zaposleni. Otroci (nedonosencki, novorojencki, dojencki,
malcki) s teZzavami/motnjami hranjenja in poZiranja lahko
dobijo logopedsko pomoc Sele v okviru razvojnih ambulant
s centrom za zgodnjo obravnavo ali v subspecialisticni
ambulanti za motnje hranjenja in poziranja na URI Soca.
V slovenskih porodnisnicah se s sesanjem, hranjenjem in
poziranjem ukvarjajo posebej usposobljene svetovalke
za dojenje (medicinske sestre, dipl. babice, patronazne
medicinske sestre, idr) in zdravniki specialisti pediatri.
Sodelovanje med porodnisnico in razvojno ambulanto s
centrom za zgodnjo obravnavo, ko gre za tovrstne tezave,
ni vzpostavljeno.

DIAGNOSTICNA OCENA MOTENJ
HRANJENJA IN POZIRANJA

Smisel logopedskega diagnosticiranja je  zgodnje
prepoznavanje odstopanj na podrocju hranjenja in
poziranja pri otrocih. Diagnosticna ocena temelji na
anamnesti¢nih  podatkih, klini¢ni oceni in (po potrebi)
instrumentalni oceni (2).

Anamnesti¢ni  podatki poleq pomembne  razvojne
anamneze obsegajo tudi oceno razvoja vescine hranjenja
ter morebitnih odstopanj oz. tezav. Pri tem si lahko
pomagamo z naslednjimi usmerjenimi vprasanji (18,30):

a) Kako dolgo v povprecju traja hranjenje otroka?
b) Ali je otrok pri hranjenju povsem odvisen od drugih?

©) Ali je otrok v celoti hranjen po oralni poti?

v

¢) KakSen je otrokov poloZaj med hranjenjem?

d) Ali hranjenje otroka dozivljate kot stres?

e) Ali otrok kazekakrsnekoli znake dihalnega napora?
f) Al otrok zavraca hrano?

Q) Ali so tezave pri hranjenju odvisne od teksture, okusa,
temperature ali vrste hrane?

h) Ali se tezave pojavljajo na zaCetku hranjenja, med
hranjenjem ali po hranjenju?

) Ali se uspednost hranjenja razlikuje glede na cas
hranjenja v dnevu ali glede na skrbnika, ki hrani otroka?

j) Ali otrokova teza v zadnjih dveh do treh mesecih ostaja
nespremenjena’?

k) Ali otrok pogosto bruha?

D Ali otrok med hranjenjem postane razdrazljiv ali
zaspan?

Klinicna ocena obsega telesni pregled in opazovanje
(2,3,30):

e O0pazovanje interakcije med starSi in otrokom

(dojenckom, malckom;

 opazovanje in oceno oralnih struktur in funkcij (simetrija
obraza, polozaj jezika v ustih in gibi jezika, poloZaj ustnic,
Celjusti, oblika trdega neba, oralni refleksi, kakovost glasu,
slinjenje ipd.) ter vzorcev sesanja in oralnih refleksov;

» opazovanje polozaja hranjenja, otrokove drze in tonusa;

 0pazovanje dihalnega vzorca;

 opazovanje hranjenja (starsi hranijo otroka na nacin in s
hrano, kotdoma).

ocena (ultrazvocna preiskava,
fiberopticna endoskopska —ocena

Instrumentalna
videofluoroskopija,
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poziranja) in druge diagnostic¢ne preiskave (2).

Med diagnosticiranjem in opazovanjem lahko pridobimo
tudi informacije, ali gre pri otroku primarno za
oralnomotoricno motnjo ali za oralnosenzoricno Motnjo.
V Tabeli prikazujemo njuno primerjavo(Palmer in Heyman.
18).

Tabela 1: Primerjava med primarno oralnomotori¢no in
primarno oralnosenzoricno motnjo.

Primarno
oralnosenzori¢na motnja
 zmedenost pri menjavi

med dojenjem in uporabo
steklenicke

Primarno
oralnomotori¢na motnja
+ neucinkovito sesanje in

neucinkovito poziranje
pri dojenju ali uporabi

steklenicke + pomanjkljivo razlikovanje
* zaznavanje razlik v okusih med okusi tekocin v
tekocin v steklenicki steklenicki kljub odsotnosti

« neucinkovitost ali tezav s sesanjem

neusklajenost z razlicnimi |« vecja ucinkovitost s
strukturami hrane tekocinami kot s trdo hrano

« pogoltne celoten grizljgj » razlikuje hrano razlicnih
hrane, ko je ta meSane struktur (npr. kocek sadja v
strukture jogurtu)

« tezave z manipuliranjem « hrano zadrZuje pod jezikom
bolusa na jeziku (hrana ali v ustnem preddvoruy, da
izpade iz ust ali ostane v se izogne poziranju
ustnem preddvoru) « bruhanje, ki je specificno

« bruhanje, ki ni specificno glede na teksturo hrane
glede na teksturo hrane « opazimo siljenje na bruhanje,

* silienje na bruhanje, ko se ko se hrana pribliza ali
hrana pomika po ustni votlini|  dotakne ustnic ali jezika

« poziranje tekocine ali trde
hrane sprozi siljenje na
bruhanje

tekocine normalno pozira,
silienje na bruhanje je vidno
pri gostejsi hrani
* sprejme igrace za grizenje, | ne sprejema igrac za

a jih ni sposoben gristi 0z. grizenje

zadrZati v ustih « zavrata $tetkanje zob
* NimMa tezav s Stetkanjem zob

Klinicno oceno hranjenja in poziranja lahko dopolnimo
z ocenjevalnimi lestvicami. Ena najbolj poznanih, ki
jih uporabljgjo tudi v porodnisnicah, je TheNeonatal
Oral Motor Assessment Scale (NOMAS) (6), poznamo
pa tudi lestvice Bristol BreastfeedingAssessmentTool
(32), EarlyFeeding Skills AssessmentforPretermlinfants
(33), DysphagiaDisorderSurvey(DDS) (34) in

EarlyFeedingAssessmentTool (PediEAT) (35).

OBRAVNAVA

Primarni cilj logopedske obravnave je zagotoviti varno
in ucinkovito hranjenje, ki bo omogocilo ustrezno rast in
razvoj otroka (36) ter hkrati predstavljalo prijetno izkusnjo
(21).

V Sloveniji pri nacrtovanju ustrezne obravnave za otroka
uporabljamo Lestvico za razvrscanje in obravnavo oseb
z disfagijo (anglDysphagia Management Staging Scale,
DMSS), ki obsega 5 stopenj (2).

Tabela 2: Lestvica za razvrscanje in obravnavo oseb z
disfagijo.

Stopnja| Motnje
1. | brez

Sposobnost poziranja je primerna pri
vseh vrstah hrane in tekocine. Ni znakov
motenj, tveganega vedenja ali zavracanja
hrane. Lahko je Se potrebna pomoc pri
hranjenju.

S prilagoditvijo diete, uporabo zdravil in
prilagojenimi strategijami hranjenja lahko
obvladamo motnje hranjenja in poziranja.
Ni sekundarnih zapletov dihanja. Otrok je
primerno prehranjen in hidriran.

3. [zmerna| Obvladovanje motenj hranjenja in
poziranjazahteva kombinacijo ukrepoy,
npr. prilagoditev diete, tehnik in strateqij
hranjenja, ter uporabo zdravil. Ni
sekundarnih zapletov dihanja. Otrok je
primerno prehranjen in hidriran.

2. | blaga

4. | tezja |Obvladovanje motenj hranjenja in
poziranjazahteva kombinacije ukrepoy,
npr. prilagoditev diete, tehnik in strategij
hranjenja, ter uporabo zdravil. Prisotni so
sekundarni zapleti na podrocju dihanja, i
vztrajajo. Otrok ni primerno prehranjen in

hidriran.

Obvladovanje motenj hranjenja in
poziranjazahteva delno ali popolno
uvedbo alternativnih oblik hranjenja po
sondi. Prisotni so sekundarni zapleti na
podrocju dihanja, ki vztrajajo. Otrok ni
primerno prehranjen in hidriran.

Postopki logopedske obravnave so v prenatalnem obdobju
namenjenistarsem zazagotavljanjeinformacijomorebitnin
motnjah hranjenja in poziranja ter o programih pomoci
(27). Terapevtski pristopi pri nedonosenckih so usmerjeni
na podporo druzini in izbiro alternativnih oblik hranjenja in
senzorno-motoricne stimulacije, s katerimi nedonoSencka
pripravljamo nedonosencka na uspesno oralno hranjenje.
Pri donoSenih novorojenckih je zdravljenje preventivno
usmerjeno Na postopke ocene sesanja ter morebitno
podporo druzini (3). Poleg nastetih nalog, ki jih opravlja
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logoped specialist v sklopu obravnave motenj hranjenja in
poziranja, so pomembne tudi naslednje naloge (21):

e prilagoditev polozaja in drze (doseci zelimo najboljSo
zasCito dihalne poti (ustrezna sredinska poravnava in
centralna kontrola) in omogocenje ¢im bolj varnega
prehoda hrane in pijace), uporaba manevrov za
izboljSanje poziranja;

» prilagoditev teksture, viskoznosti, temperature in/ali
okusa hrane ob upostevanju diete;

« oroalnomotoricne vaje (stimulacije za povecanje
miSicnega tonusa lic, stimulacije ustnicne zapore,
izboljSanje gibljivosti in moci jezika ter ustnio);

« prilagoditev procesa (Cas, tehnika, kontrola hitrosti
poziranja, sesanje, pitje), nacina in oblike hranjenja
(nazogastri¢na sonda, gastrostoma);

 tehnike senzorne stimulacije (taktilna stimulacija jezika,
ustnic, ustne vatline ipd.), ki je primerna za prevec ali
premalo senzorno obcutljive otroke;

 vedenjske intervencije (prilagoditve okolja, vzpostavitev
urnika hranjenja).

Pritezavah s hranjenjem, ki so povezane s preobcutljivostjo
na drazljgje okrog ust in v ustni votlini, se lahko
logopedi specialisti posluzujejo programa stopenjskega
senzornega pristopa ucenja hranjenja (angl. Sensory Oral
Stimulationapproach, SOS), ki ga je razvila psihologinja
Kay A. Toomey s sodelavkami. Gre za interdisciplinarni
pristop, s katerim lahko ocenimo, nacrtujemo in izvajamo
obravnavo otroka s tezavami na podrocju hranjenja.
Program SOS je individualno nacrtovan program,
usmerjen v sistematicno zmanjSevanje obcutljivosti
otroka, ki je preobcutljiv na posamezne vrste drazljajev,
povezane s hrano in hranjenjem. Poteka po korakih in
poleg pomembne interakcije otroka s hrano (vonjanje
hrane, dotikanje hrane, okuSanje hrane z jezikom itd.)
vkljuCuje tudi strukturirane igralne dejavnosti s hrano.
V Sloveniji ga od leta 2015 izvajajo terapevti z licenco
(logopedi specialisti, delovni terapevti) na Oddelku za
(re)habilitacijo otrok Univerzitetnega rehabilitacijskega
inStituta RS, natancneje v subspecialisticni ambulanti za
motnje hranjenja in poZiranja (19).

ZAKLJUCEK

Zgodnja obravnava motenj hranjenja in poziranja (tudi
sesanja) je iziemno pomembna. Zrele anatomske strukture
in funkcije, ustrezni vzorec sesanja, hranjenja in poziranja
ter vzpodbudno in varno okolje vplivajo na custveno
stabilen odnos med starsem/skrbnikom in otrokom pri
hranjenju, hkrati pa poskrbijo, da ne prihaja do sekundarnin
tezav/motenj. Ce pa vendar pride do doti¢nih teZav, je
kljucnega pomena zgodnja mulitdisciplinarna obravnava,
katere pomemben Clan je tudi logoped specialist. S
svojim znanjem in izkuSnjami deluje na podrocju zgodnje
obravnave ter neposredno dela z otroki, starsi in drugimi
(ne)zdravstvenimi delavci.

V Sloveniji je v zadnjih letih dobro poskrbljeno za otroke z
dejavniki tveganja v razvoju, saj jih precej hitro prepoznamo
in napotimo v nadaljno obravnavo multidisciplinarnih
timov, ki delujejo v okviru razvojnih ambulant s centri
za zgodnjo obravnavo. Pri diagnosticiranju in obravnavi
motenj hranjenja in poziranja pri otrocih, je Se precej
prostora za izboljSave. Ena vecjih pomanjkljivosti je
pomanjkanje strukturiranega zgodnjega svetovanja in
pomoci starsem otrok, ki nakazujejo 0z. se Ze sreCujejo
s tezavami pri hranjenju oz. poziranju in tudi sesanju. V
porodnisnicah sicer poteka obravnava moten;j hranjenja
in poziranja novorojenckov, a specialisticna logopedska.
Starsi otrok s temi tezavami so ob odpustu iz porodnisnice/
bolniSnice pogosto prepusceni sami sebi, saj ne vedo, kam
se obrniti po pomoc. Menim, da bi lahko z vzpostavitvijo
mreze pomoci (od rojstva naprej) in povezovanjem med
ustanovami in strokovnjeki (tudi logopedi specialisti),
pravocasno pomagali starSem in otrokom. Starsi bi pri
hranjenju. Svojih otrok postali bolj kompetentni in suvereni,
zato bi dozivljaji manj stresa. On prijetnih izkuSnjah bi se
krepila Custveno varna navezanost.

Logopedi redno nudijo pomoc pri odstopanjih na podrocju
komunikacije, jezika in govora. Med osnovne logopedske
naloge uvrS¢amo tudi diagnosticiranje in obravnavo
Aranjenja in poziranja, ki pa v Sloveniji Se ni sistematicno
urejena. V tujih in domacih raziskavah ugotavljajo, da je
vkljuCitev logopeda specialista kot osrednjega strokovnjaka
multidisciplinarnega tima pri obravnavi motenj hranjenja
in poziranja od rojstva naprej nedvomno smiselna in
nujna. V prihodnje si zelimo zagotoviti zgodnjo logopedsko
podporo starSem otrok z motnjami hranjenja/poziranja in
tudi sesanja ter otrokom s tovrstnimi tezavami.
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ZGODNJA LOGOPEDSKA OBRAVNAVA OTROK

EARLY SPEECH AND LANGUAGE THERAPY IN CHILDREN

Alisa Kovacevi¢ Gao
Razvojna ambulanta, OE Varstvo otrok in mladine, Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor

1ZVLECEK

Preventivna logopedska dejavnost v razvojnih ambulantah
je vse bolj pomembna. Obsega odkrivanje, preprecevanje
in odpravljanje vseh wvrst motenj govorno-jezikovne
komunikacije ter motenj poziranja in hranjenja v zgodnji
fazi njihovega nastanka ter odpravljanje dejavnikov, ki
ovirajo nemoteno usvajanje in razvijanje govora in jezika.
Odkrivanje motenj pred pricetkom 3olanja je pomembno
zaradi zagotavljanja zgodnje intervencije, tj. vzpostavitve
pomoci, preden motnje vplivajo na 3Solsko uspesnost.
Razvoj govora delimo na predjezikovno in jezikovno
obdobje. V predjezikovhem obdobju so pomembne
geste (tj. dejanja, izvedena z namenom komuniciranja), ki
pomenijo prehod v govorno oz. jezikovno obdobje. Pediatri
morajo poznati normalen razvoj govorno-jezikovne
komunikacije otroka, da pravocasno prepoznajo morebitna
odstopanja. Pozorni morajo biti tudi na pogoste bolezni in
druge tezave, pri katerih je potrebno otroka napotiti na
dodatne preiskave, npr. otorinolaringoloski (ORL) pregled.
Pri spremljanju razvoja komunikacije, govora in jezika so
pomembni mejniki, ki nam lahko pomagajo pri opredelitvi,
ali otrok ustrezno napreduje glede na kronoloSko starost.
Upostevati moramo tudi individualne razlike med otroki,
saj Ni nujno, da razvoj pri vseh otrocih poteka z enako
hitrostjo.

Kljucne besede: predsolsko obdobje, logoped v
razvojni ambulanti, govorno-jezikovni razvoj, geste,
odstopanja v razvoju govorno-jezikovne komunikacije.

ABSTRACT

Preventive speech and language therapy in developmental
clinics is becoming increasingly important. It includes
detecting, preventing and eliminating all types of speech
and language communication disorders, swallowing and
eating disorders in theirearly stages and eliminating
factors that hinder speech and language acquisition and
development. It is important to detect disorders before
the child starts school to ensure early interventions
(establishing help before disorders influence academic
performance). Speech development is divided into the
prelinguistic and linquistic stages. Gestures (actions carried
out to communicate) are important in the prelinguistic
stage as they imply the transition to the speech or linquistic
stage. Paediatricians should be acquainted with a child's
normal speech and language communiation development
to promptly recognise possible deviations. They should also
pay attention to frequently occurring conditions and other
problems that require referral for additional investigations,
for example, ENT (ear, nose and throat) examination. When
following the development of communication, speech and
language, milestones are important as they enable us to
determine whether a childhas made sufficient progress
according to his/her chronological age. We also need to
consider individual differences among children since every
child does not develop at the same rate.

Key words: preschool period, speech and language
therapist in the developmental clinic, speech and
language communication development, gestures,
deviations in the development of speech and language
communication
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1. UvVOD

Razvoj na podrocju jezika, govora in komunikacije vpliva
na razvoj na drugih podrocjih (socialnem, custvenem itd.)
oziroma Nna celostni razvoj otroka nasploh. PredSolsko
obdobje je pomembno obdobje za otrokov razvoj, saj
se najvecji napredek v razvoju govora (tako na fonoloski
kot tudi na slovnicni ravni) pokaze prav v tem obdobju.
Zato je zelo pomembno, da ¢im bolj zgodaj zaznamo in
prepoznamo tezave ter nato Nacrtujemo otroku ustrezno
pomoc in podporo.

2. KDO JE LOGOPED?

Logoped in surdopedagogje strokovnjak z univerzitetno
izobrazbo, ki se ukvarja s proucevanjem etiologije moten,
odkrivanjem, preprecevanjem in odpravljanjem vseh vrst
motenj govorno-jezikovne komunikacije (v nadaljevanju
GJK), motenj poziranja in hranjenja ter gluhote in
naglusnosti v vseh Zivljenjskih obdobjih. Svoje delo realizira
v okviru razlicnih dejavnosti — preventive, logopedske
detekcije, logopedske diagnostike in terapije, zlogopedskim
svetovanjem, raziskovalnim delom ter s spoznavanjem in
uvajanjem novih metod, tehnik in sredstev dela. S svojim
delom prispeva k izboljSanju komunikacije in s tem k boljSi
akademski, druzbeni in kulturni integraciji posameznika,
posledicno pa tudi k njegovi boljSi kakovosti Zivljenja
nasploh (5-7).

3. KAKO DO LOGOPEDA V RAZVOJNI
AMBULANTI?

Razvojna ambulanta (v nadaljevanju RA) s Centrom za
zgodnjo obravnavo otrok je namenjena spremljanju otrok
z dejavniki tveganja (nedonosenckom, otrokom s tezavami
pred, med in po porodu itd.), ki lahko vplivajo na njihov
razvoj. Hkrati pa v RA vodimo in obravnavamo otroke z
nepravilnostmi ali z zaostanki v razvoju grobe motorike,
fine motorike, grafomotorike, senzorike, mentalnega
razvoja, Custvovanja in vedenja. Otroke v RA napoti
izbrani pediater (to je lahko tudi razvojni pediater v RA),
ki prepozna dejavnike tveganja ali ugotovi odstopanja od
pricakovanega razvoja, najveckrat v okviru presejalnin
pregledov v otroskih posvetovalnicah. Otroka najprej
pregleda razvojni pediater in ga po potrebi napoti k
logopedu. Ta poklice starse ali starsem poSlje pisno vabilo
ter se dogovori za termin prvega pregleda in logopedske
obravnave (12).

4. RAZVOJNA LOGOPEDSKA
DIAGNOSTIKA IN OBRAVNAVA

V logopediji je pomembno podrocje preventive, ki temelji

Na pozNavanju vzrokov za nastanek motenj in dejavnikov, ki
vplivajo Na govorno-jezikovni razvoj (v nadaljevanju GJR).

Delo logopeda v RA obseqa:

« odkrivanje, prepreCevanje in zgodnjo obravnavo
zaostankov in motenj Na podrocju komunikacije, govora
in jezika ter motenj poziranja, hranjenja in zvecen;a;

 svetovanje starSem oz. ostalim osebam v otrokovem
okolju glede spodbujanja komunikacije v vsakodnevnih
aktivnostih, preko igre;

« iskanje ucinkovitih, funkcionalnih strategij na podrocju
komunikacije, govora in jezika (tudi s pomocjo podpornih
in nadomestnih nacinov komunikacije ter igre) za
izboljSanje kakovosti otrokovega Zivljenja.

Logoped pomaga izboljSati  otrokovo  sposobnost
komuniciranja, interakcije z drugimi ter izboljSati otrokove
socialne vescine in Custveni razvoj. Z zgodnejso vkljucitvijo
v logopedsko obravnavo lahko pricakujemo boljse rezultate
pri odpravljanju njegovih tezav (1, 9, 12).

Logoped v RA se pri svojem delu sreCuje z motnjami
hranjenja in poziranja ali disfagijo, otrosko govorno
apraksijo, razvojno dispraksijo, dizartrijo, fonoloSko motnjo,
zakasnelim GJR, artikulacijskimi motnjami, otrosko afazijo
(disfazijo) ter ostalimi motnjami in okvarami, ki vplivajo na
slabSo govorno produkcijo, oziroma tezavami v GJK (npr.
motnja avtisticnega spektra, motnja v dusevnem razvoju,
razlicni sindromi (Downov sindrom, Prader-Willijev sindrom
itd.), ADHD, cerebralno paralizo, anatomskimi spremembami
govornih organov (razcepi trdega in mehkega neba itd.) in
razlicnimi stopnjami izgube sluha. Ce se pri otroku potrdijo
tezave s sluhom (naglusnost, gluhota), se otroka napoti
na obravnavo k surdopedagogu v ustrezno ustanovo (Npr.
Center za sluh in govor Maribor).

Odkrivanje motenj na podrocju komunikacije,govorain jezika
pred pricetkom Solanja je pomembno zaradi zagotavljanja
zgodnje intervencije (tj. vzpostavitev pomoci, preden motnje
vplivajo na Solsko uspeSnost, saj povzrocajo tezave tudi pri
pisanju, branjuin uc¢enju nasploh). Napake v govoru moramo
odpraviti ¢im prej, da se vzorci ne avtomatizirajo. Se vedno
je namre¢ med ljudmi prisotno zmotno prepricanje, da se
vecina zaostankov v GJR spontano popravi (13).

Raziskave o zgodnji logopedski obravnavi so pokazale, da
kar 70-80 % otrok z zakasnelim GJR ob pravocasnem
ukrepanju nadoknadi govorno-jezikovne primanjkljaje brez
vecjih kasnejsin posledic na podrocju govora, jezika, branja
in pisanja (14).
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5. GOVORNO-JEZIKOVNI RAZVOJ
OTROKA

5.1 MOTNJE GOVORNO-JEZIKOVNE
KOMUNIKACIJE

V' razvoju govora in jezika so lahko prisotne govorno-
jezikovne motnje (v nadaljevanju GJM), ki jih lahko opredelimo
kot nepravilnosti v obliki in zaporedju govornih enot ali v
jezikovnem izrazanju. Zajemajo lahko vse modalitete govora,
jezika, glasy, artikulacije in strukture jezika (3).

Govorne motnje oznacCujejo neizgovarjanje ali Napacno
izgovarjanje posameznih glasov, medtem ko jezikovne
motnje oznacujejo primanjkljaje in odstopanja na podrocju
razumevanja in/ali pri uporabi govorjenega, pisnega in/ali
drugega komunikacijskega simbolnega sistema. Opazimo
jin na podrocju fonologije in fonoloSkega zavedanja,
morfologije, sintakse, semantike in pragmatike. Delimo jih
na receptivne (tezave Na podrocju razumevanja jezika) in
na ekspresivne (tezave z jezikovno produkcijo — izrazanjem)
(2,4,16,17,18). Med jezikovne motnje sodijotudi fonoloske
motnje (tezava je v jezikovnem procesiranju jezika — tezave
z ucenjem, s priklicem, z uporabo in razumevanjem besed
in ne v sami motoricni izvedbi govora).Otrok s fonolosko
motnjo lahko pravilno izgovori posamezen glas, a ga v
govoru ne uporabi 0z. ga uporabi na napacnem mestu,
kot substitut drugemu glasu.V govoru se pojavljgjo
konsistentno ali nekonsistentno(4, 15, 19).

S komunikacijsko motnjo opredelimo otroke, ki so manj
spretni v komunikaciji z drugimi (redkeje vzpostavijo
oCesni stik, komunikacijo uporabljajo zgolj za izrazanje
svojih Zelja, se tezje vkljucijo v pogovor in vztrajajo v njem).
Gre za primanjkljaj v vescinah sprejemanja, razumevanja,
predelave in izrazanja besednih, nebesednih ali pisnih
simbolov. Motnja je lahko razvojna ali pridobljena. Otroku
lahko popolnoma onemogoci komunikacijo z okoljem ali jo
zelo oteZi (20, 21). Ceprav so govorne motnje med ljudmi
bolj znane, pa so jezikovne in komunikacijske motnje tiste,
ki so v resnici zaskrbljujoCe in ki lahko znatno vplivajo na
otrokovo kakovost zivljenja tudi v obdobju odraslosti (13).

Na nastanek govornih motenj vplivajo tudi pretirana
uporaba dude, sesanje prsta in premalo motoricnih
izkuSenj s trso hrano (predolgo hranjenje po steklenicki).
Vse to vpliva Na pojav nepravilnosti na perifernih govornih
organih orofacialnega podrocja. Najpogosteje se razvijejo
nepravilnosti zob in Celjustnic (nepravilni griz, nepravilnosti
razreda ll, poveCana sagitalna stopnica in kratek jezicni
frenulum). Predolgo hranjenje po steklenicki zavira zorenje
funkcije poziranja iz visceralnega nacina v somatski nacin,
duda na steklenicki pa ovira stik ustnic, kar postopno vodi
do drze odprtih ust (22).

5.2 RAZVOJ GOVORA IN JEZIKA

GJRse zaCne ob rojstvu. Najbolj intenziven je v
predSolskem obdobju in se zakljuCuje nekje pri devetih
letih. Najvecjo obcutljivost zanj belezimo med prvim in
tretjim letom starosti. Nanj vplivajo razlicni dejavniki, ki
jih delimo na notranje (psiholoSke, fizioloSke) in zunanje
(socialne, socioloske) (16). Govorni razvoj otroka delimo na
predjezikovnoin jezikovno obdobje (23, 24). GJR je odvisen
od motoricnih sposobnosti (groba motorika, fina motorika
in grafomotorika), kognitivnih sposobnosti, sposobnosti
koncentracije in pozornosti, odsotnosti motoricnega nemira,
strukture in funkcije orofacialnega podrocja (griz, moc
ustnic in li¢nic, gibi in hitrost jezika), nedonosenosti ali
donosenosti otroka in socialnega okolja. Osnova zanj sta

razvoj in uporaba gest v zgodnjem obdobju (24).

O zakasnelemm govornem razvoju govorimo, ko otrokov
govor ne ustreza njegovi kronoloski starosti in odstopa
od govora sovrstnikov. Zaostanek se kaze na podrocju
izrazanja (ekspresija) in razumevanja (receptivni nivo)
hkrati. Prisotne so teZave s pridobivanjem besedisca,
pocasen razvoj strukture stavka in artikulacije.

O nerazvitem govoru govorimo, ko gre za odsotnost
govora ali izredno osiromaseno besedno izrazanje. Otrok
komunicira preko gest in nadomestne, podporne ali
dopolnilne komunikacije (16, 24).

Otrok preide v GJR skozi vel stopenj v interakciji z
odraslim (Slika 1). Interakcija otroka z odraslim se s
starostjo povecuje, prav tako pa se povecujeta tudi Stevilo
izgovarjenih glasov in razumljivost otrokovega govora.

4 §

INTERAKCJA MED
OTROKOM IN ODRASLIM

Slika 1: Piramida govorno-jezikovnega razvoja (29).

Doseqgljivo 18.12.2021 na spletni strani: https://
vrtectrnovo.si/wp-content/uploads/2021/06/
spodbujanje-komunikacije-za-najmlajse.pdf.
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Slika 2: Razvoj glasov glede na starost (31).

Dosegljivo 20.12.2021 na spletni strani: https://www.
mojlogoped.si/tabela-razvoja-glasov-izreke.
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Slika 3: Razumljivost otrokovega govora glede na starost
(30).

Doseqgljivo 20.12.2021 na spletni strani: https://www.
gingotalk.com/blog/razumljivost-otrokovega-govora/.

Pri spremljanju GJR so pomembni mejniki, ki nam lahko
pomagajo ugotoviti, ali otrok ustrezno napreduje glede
na kronolosko starost. UpoStevati moramo individualne
razlike med otroki, saj ni nujno, da poteka razvoj privsakem
otroku z enako hitrostjo.

5.3 PREDJEZIKOVNO OBDOBJE

Predjezikovno obdobje je obdobje od rojstva do prve
besede. Ze v prvih treh mesecih otrok preferiracloveskiglas,
razlikuje med glasovi in razlikuje svoje oglasanje od govora
drugih. Komunicira z jokom (sprva je monoton, kasneje
bolj variabilen - pozornost, utrujenost, lakota, bolecing,
strah). Odziva se na glasne zvoke in govor (ob glasnih
zvokih se zdrzne). Prvi in drugi mesec je prisotno gruljenje
(samoglasniski glasovi), s katerim sporoca Custvena stanja.
Igra se s svojimi govornimi organi in spusca razlicne zvoke.
V tem obdobju usvoji socialni nasmeh in vzpostavlja ocesni
stik. Razlikuje med sabo in drugo osebo in ima sposobnost,
da lastno izkusnjo primerja z izkusSnjo drugega (24). Pri
treh mesecih za¢ne cebljati. Izmenjuje vlogi »govorca« in
»poslusalca«. Po 4. mesecu zacne obracati glavo in oci v
smeri zvoka. Okrog 5. 0z. 6. meseca starosti v procesu

govornega razvoja nastopi faza bebljanja, za katero so
znacilne vse bolj celovite in ponavljgjoCe se kombinacije
glasov  (soglasniSko-samoglasniske kombinacije  brez
pomena Npr. »ma-ma-mac). Dojencek zacne zdruzevati
veC soglasnikov in samoglasnikov v zloge (npr. »ba-bag,
»mMa-ma«) ter ze loCuje posamezne glasove in foneme
materinega jezika. Zacnejo ga zanimati zvoCne igrace in
glasba. Spreminja jakost, visino in dolzino glasov. V izrazanju
se pojavita ritem in intonacija. MNogo je ponavljajocih
glasov (vsi samoglasniki, soglasniki /m/, /k/, /a/, /b/, /p/).V
obdobju od 6./7. do 12. meseca se zacne odzivati na svoje
ime. Po svoje posnema zivali. Pricnejo se razvijati geste.
Odgovarja z gestami, obrazno mimiko in glasovi. Razume
preprosta navodila (npr. »Pridi sem.«) in enostavna
vprasanja (npr. »Bos jedel?«). Razume »Nel«. |zvrsi
nekatera navodila (Npr. pomaha, objame, prime). Zacenja
razumeti enostavne besede Npr. »pa-pa«, »am-amc«. Okrog
10. oziroma 11. meseca starosti otroci postajajo vse
bolj zgovorni in zacnejo bebljati ze v »stavking, v katerih
zdruzujejo vec nerazumljivin besed, ki so jih prej izgovarjali
samostojno. Ne prepoznajo in ne izgovarjajo vec glasov, Ki
jih ni'v njihovem okolju (t. i. glasovna kontrakcija). Lahko se
pojavi prva beseda (okrog prvega leta oz. med 10. in 14.
mesecem starosti) (8, 23, 24).

V tem obdobju so otrokova izrazna sredstva neverbalne
komunikacije: oCesni stik in usmerjenost pogleda, geste,
kretnje, gibi telesa in obrazna mimika.

Po 9. mesecu se zacne razvijati Skupna vezana pozornost.
Otrok usmerja pozornost na ljudi in predmete ter isce
pozornost odrasle osebe na skupnem predmetu aliosebi. To
dela s pomocjo pogleda ali s kazanjem. Postane sposoben
usklajevati pozornost nNa partnerja v socialni interakciji s
pozornostjo Na predmete. Gre za triadno vedenje, ki se
kaze v referentnem trikotniku otrok-odrasli-predmet
(dogodek), s katerim si otrok in odrasli delita pozornost
do istega predmeta (dogodka). Pozornost skupaj vezeta
na isti predmet ali dogodek. Dojencek je sposoben svojo
pozornost na predmet uskladiti s partnerjevo. V razvoju
se najprej pojavi skupna vezana pozornost na zunanji
predmet ali dogodek. Okrog 9. meseca starosti se pojavi
sposobnost posnemanja intencionalnih dejanj s predmeti,
tj. socialno posnemanje, ki otroku omogoca, da razume
konvencionalno uporabo predmetov (uci se o tem, cemu
predmeti sluzijo) (32).
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5.3.1 GESTE

V predjezikovnem obdobju so pomembne tudi geste (t.
dejanja, izvedena z namenom sporoc¢anja, komuniciranja)
in pomenijo prehod v govorno oz. jezikovno obdobje.

Pomembnost gest

Preden otrok izgovori prve besede s pomenom, svoje
zelje, potrebe in ideje drugim sporoca s pomocjo razlicnih
gest (). intencionalna komunikacija). Razvoj gest med O.
in 16. mesecem starosti napoveduje otrokove jezikovne
zmoznosti dve leti kasneje. Otroci, ki v zgodnjem obdobju
uporabljajo vec razlicnih gest, imajo kasneje bogatejse
besedisCe. Otroci na predmete sprva le kazejo, nato
zmorejo isti predmet pokazati in ga hkrati poimenovati z
besedo, kasneje pa ga le poimenujejo z besedo in gesto
spontano opustijo (23, 34).

Ko zacne otrok kombinirati geste z besedami imata sprva
gesta in beseda enak pomen (npr. otrok pokaze na knjigo
in ob tem rece: »Knjigal«), kasneje pa malcki kombinirajo
gesto in besedo z razlicnim pomenom (nNpr. otrok pokaze
na knjigo in rece: »Beril«). Starost, pri kateri se otrok
pricne izrazati v kombinacijah geste in besede z razli¢nim
pomenom, Napoveduje starost, ko se bo pricel izrazati v
kratkih,dvobesednih stavkih.

Najprej se pojavijo imperativne geste, ki jih otrok uporablja
73 izrazanje zelja, nato pa deklarativne geste, s katerimi
Zeli otrok pridobiti pozornost odraslih (33).

Osnova za razvoj otrokove GJK je uporaba kazalne
geste, ki pomaga otroku pri Sirjenju besediSca in razvoju
jezika (omogoca prehod med izrazanjem s posameznimi
besedami in tvorjenjem kratkih, dvobesednih stavkov).
Kazanje s prstom je gesta, s katero pokaze na nek predmet,
dogodek ali lokacijo neCesa. Okrog 8. meseca starosti
otrok razume osnovno funkcijo kazalne geste, uporabljati
pa jo zacne okrog 11. meseca. Razvija zmoznost sledenja
oCesnemu pogledu druge osebe. Med 10. in 12. mesecem
razlikuje med imperativno in deklarativno funkcijo kazalne
geste. Zmoznost, da se otrok ob uporabi kazalne geste
tudi oglass, je pomembna osnova jezikovnega razvoja.
PogostejSa uporaba kazalne geste pomeni hitrejse ucenje
novih besed. V starosti 16. mesecev naj bi otrok uporabljal
vsaj 16 razlicnih gest. Po prvem letu starosti geste
uporablja tudi za simboliziranje predmetov in dejavnosti
(24, 33, 35).

Tabela 1: Razvoj gest (33).

Starost |Geste

9 « Naudijo se dati predmet drugemu.
mesecev/, Odkimajo z glavo, Ce Cesa ne Zelijo.

10 « Naudijo se segati po predmetin in dvigniti roke
mesecev| (Zelijo, da jih odrasli dvignejo).

11 « Nauijo se drzati predmet in ga pokazati
mesecev| drugemu in mahati.

12 « Naucijo se kazati na predmete, pri cemer na
mesecev| predmet pokazejo s celo roko.

« Zanimive predmete pokazejo z dotikom.

* Geste pogosto pospremijo z oglasanjem ali z
zgodnjimi glasovi govora. Vokalizacijo pri gestah
otrok uporabi, ko se mora potruditi, da dobi
pOZOrnost.

13 » Nauijo se ploskati in posiljati poljub.

Mesecev!, py prvem letu starosti malcek uporablja geste
tudi za simboliziranje predmetov in dejavnosti
(npr. razsiri roke in s tem sporoca, da je ptic ali
letalo).

14 « Pricnejo kazati s prstom na oddaljene predmete,
mesecev| prj cemer uporabljajo le kazalec ene roke, drugi
prsti te roke pa so stisnjeni v pest.

» Uporaba geste za »tiho«.

15 « Uporabljajo simbolicne geste, ki so kot prave
mesecev besede.

« Prikimajo z glavo ali dvignejo svoje palce, s cimer
iZrazijo »jac.

« Zroko mahajo pred svojim nosom, S Cimer
sporocijo, da nekaj smrdi, prav tako pa dvignejo
svojo roko, s Cimer izrazijo, da pocakajte.

* Geste malcku sluzijo za izrazanje misli in deljenje
idej z drugimi.

16 + Razvijejo druge simbolne geste, kot so dvig obeh
mesecev| ok navzgor, s Cimer nakazejo, da necesa ne vejo,
prav tako pa se naucijo dati »petkox.

« (este okrepijo razvoj govora 0ziroma usvajanje
besed.

5.4 JEZIKOVNO OBDOBJE

Otrok izreCe prvo besedo okrog prvega leta starosti. Ni
nujno, da jo izgovori pravilno, pomembno je, da za besedo
stoji namen (obicajno so to besede iz otrokovega okolja,
npr. za druzinske Clane, predmete, zivali, hrano). To obdobje
je povezano z miSlienjem, saj se jezika ne moremo Nauciti
neodvisno od misljenja.
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Tabela 2: Jezikovno obdobje (8, 10, 16, 23, 25, 26, 27, 28).

» Razume preprosta navodila (npr. »Prinesi 20go.«)

in izpolni preproste zahteve (pomaha v pozdrav...).

» Odzove se na svoje ime.

» Na zahtevo pokaze nekaj delov telesa ali
predmete na sliki.

» Ponavlja besede in fraze (npr. »Pil bil«), pokaze ali
pove, kaj zeli.

« Ce Cesa ne Zeli, rece »ne«, odkima ali to odrine
proc¢ od sebe.

« Stevilo novih besed narasca (pri dveh letih
uporabljajo Ze priblizno 50 besed).

» PosluSa preproste zgodbe, pesmice in izStevanke.

» Uporablja besedo »Se« Ce Zeli nadaljevati
aktivnost.

« Uporablja onomatopeje (Npr. posnema oglasanje
domacih zivali).
» Uporablja geste.

» Uporablja in razume tudi eno ali dve (lazji)
vprasalnici (kaj, kje, kdo).

» Povezuje dve besedi v dvobesedni stavek (npr.
»Mama dajl«).

» Pove svoje ime.

» Razvija se simbolna igra.

3-4
leta

Tvori stavke s 3 — 4 besedami.
Odgovarja in postavlja veliko vprasanj (npr.
»Zakaj?«, »Kdaj?7«, »Kaj?«, »Kje?«, »Kdo?«).

Pripoveduje o dogodkih, ki so se mu zgodili, rad
Se pogovarja z vrstniki.

Okoli 4. leta pravilno izgovarja vecino glasov
(Iahko je prisotna nepravilna izreka glasov /s, z,
¢, S, 7 ¢ r/), govor je razumljiv Sirsi okolici.
Opisuje dejavnosti, ki jih vidi na sliki

Odgovarja na navodilo, ki vkljuCuje tri zahteve
(npr. »Pojdi v sobo, najdi Zogo in jo prinesi.«).
Zna povedati ime in priimek ter starost in spol.

Ob slikanicah je sposoben sam pripovedovati
krajSe zgodbe in razume preprosta vprasanja o
prebrani zgodbi.

Zna povedati preprosto pesmico.

Se vkljuCuje v daljSe pogovore in razlaga, Ce ga
sogovornik ne razume.

Pravilno izraza nikalne in vprasalne povedi.

Prepozna osnovne barve.

2-3
leta

» Razume in izvede dvodelno navodilo (Npr.
»Poberi 20go in jo vrzi v kos.«).

» Poleg samostalnikov uporablja glagole pozna
nekatere predloge (v, na, spodaj, zgoraj) in
zaimke (jaz, ti, moje).

» Poimenuje vecino predmetov v okolici in kaze
zanimanje za Nove besede.

 Tvori 2 - 3 besedne stavke.

» Uporabljati zacne pretekli in prihodnji ¢as.

 Postavlja preprosta vprasanja in nNanje
odgovarja (npr. »Kdo?, »Kaj?«, »Kje?«, »Zakaj?«).

» VkljuCuje se v kratke dialoge.

« Vsakodnevne potrebe in Zelje izraza z besedami.

* |zgovarja vecino glasov, njegov govor je v
glavnem razumljiv vecini poslusalcev.

» UZiva ob krajsih pravljicah, poje pesmice, si
ogleduje in poimenuje predmete v slikanicah.

» Uporablja nikalnici »nocem« in »ne bom.

» Razume nasprotja npr. veliko-malo, moker-suh.

» Pove svoje ime in s prsti pokaze koliko je star.

4-5
let

Pripoveduje ze daljSe zgodbe in se drzi vsebine.

Primerno odgovarja na vprasanja (npr.
»Koliko?«, »Kako?«).

Sprasuje za pomen besed, ki jih ne pozna.
Mehanicno Steje do 10, pokaze pa za 5.

Uporablja 4 - 6 besedne slovni¢no pravilne
stavke.

Poimenuje krog in trikotnik.
Prepoznava osnovne barve in odtenke.

Odgovarja na vprasanja v zvezi s prebrano
zgodbo.

V pripovedih uporablja veliko podrobnosti.

TekoCe komunicira z drugimi otroki in odraslimi.
Govor je popolnoma razumljiv Sirsi okolici.
Govor je gramaticen, upoSteva vecino slovnicnih
pravil (pravilno uporablja vse vrste besed).

Lahko sledi kompleksnim, sestavljenim
navodilom.

Prepozna nekaj Crk abecede.
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5-6 |« Pravilno izgovarja vse glasove, govor je
let popolnoma razumljiv.

* Sam najde rimo.

Slovni¢no pravilno uporablja sestavljene povedi
in vse vrste besed.

 Pripovedovanje zgodb je ustrezno (€asovna in
prostorska orientacija).

.....

» Razume Casovne pojme (danes, vCeraj, jutri,
zjutraj, zvecer) in pozna vse predloge (Npr. »v, N3,
pod, med, itd.«). Ima vpogled v odnose, vzroke in
posledice.

» Prepozna in poimenuje geometrijske oblike.

» Se zanima za Crke (tudi pisanje), knjige.

= Prepozna Stevilke in Crke.

e ZNa napisati svoje ime.

« Pri petih letih zmore sintezo besed.

* Med 5. in 6. letom prepozna prvi glas v besedah.

» Razvijajo se predbralne in predpisalne spretnosti
ter metajezikovno zavedanje.

jezicek (ankiloglosija) lahko pomembno vplivata na slabo
sposobnost dojenja, hranjenja in govora ter slabsi ugriz pa
tudi morebitni razvoj dihanja skozi usta (11).

Obisk pri logopedu je nujen tudi, Ce otrok v zgodnjem
obdobju ne uporablja gest ali jih uporablja bistveno manj kot
vrstniki 0z, ima tezave pri njihovim razumevanju in uporabi.
To namreC lahko nakazuje na pomembna odstopanja v
razvoju GJK oz. v otrokovem celostnem razvoju (34).

6.1 NAJPOMEMBNEJSA ODSTOPANJA V
RAZVOJU GJK PRI KATERIH JE POTREBNA
NAPOTITEV K LOGOPEDU

Tabela 3: Najpomembnej$a odstopanja v razvoju GJK (8,
10, 16, 23, 24, 25, 26, 27, 28).

6. KDAJ K LOGOPEDU?

V slovenskem zdravstvenem sistemu je uveden sistematski
pregled otrok pri tretjem in petem letu starosti. Logoped
se vKkljuci pri petih letih. Zaradi tujin in domacih izkuSen;
Drustvo logopedov Slovenije zagovarja staliSCe, da bi bil
neposreden logopedski presejalni pregled otroka smiseln
in potreben ze pri Stirih letih. Pri tej starosti so namrec ze
opazne dolocene tezave v GJK, ki jih zgolj s psiholoSkim
pregledom ne odkrijemo. Ni pomembno samo, kaj otrok
pove, ampak moramo biti pozorni tudi na otrokovo
govorno-jezikovno razumevanje in njegovo komunikacijsko
zmoznost. ZgodnejSe odkrivanje rizicnih otrok nudi vec
¢asa za nacrtovanje in izvajanje intervencije, s katero lahko
odkrite motnje odpravimo ali jin omilimo ter tudi preprecimo
njihovo poglabljanje in razvoj drugih moten;j (13).

Pediatri morajo poznati normalen razvoj GJK otroka, da
pravoCasno prepoznajo morebitna odstopanja. Pozorni
morajo biti tudi na pogoste bolezni (Npr. bronhitis, vnetja
udes) in druge tezave (npr. Ce otrok diha skozi usta ali
smrci). V teh primerih se mora otroka napotiti na dodatne
preiskave (npr. ORL pregled s pregledom Zrelnice, sluha).
Pozorni morajo biti tudi na krajso podjezi¢no vez in obliko
apeksa (ne sme biti sréaste oblike) ter prirascenost
zgornje ustnice in jezicka. Prirastena ustnica in prirascen

Starost |Odstopanja

0-3 » Ne odziva se na glasne zvoke/in ne
mesece vzpostavlja ocesneqga stika.

4-6 » Ne 0dziva se na zvoke in govor v okolici 0z.
mese- znani glas.

cev

» Ne vzpostavlja oCesnega kontakta in se ne
smehlja.

* Pretirano joka ali je nemiren.

» Ne ustvarja glasov, je tiho (tudi kadar je
sam).

» Ne kaze zanimanja za zvoCne igrace.
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Starost | Odstopanja Starost |Odstopanja
7-12 » Ne posnema glasov odraslih in se ne odziva 1-2 leti |+ Uporablja le nekaj glasov.
rcrz:lse- na zvoke in govor v okolici. » Ne razume gest in jih ne uporablja (npr.

» Ne vzpostavlja oCesnega kontakta, gesta kazanja s prstom, mahanja).
pretirano joka ali je nemiren, je tiho (tudi « Ne pojavi se prva beseda s pomenom.
LIRS SRk » Ne posnema mimike in govora odraslin.

: OdSQtHQSt QSRS G, DECEE: » Ne sodeluje v komunikaciji - ne iSCe stikov
gruljenja. .

z drugimi.
» Na Ceblja ali naenkrat neha Cebljati in se . _
A » Ne prepozna razpolozenja v glasu odraslih.
oglasati.
° A L o » Ni oCesnega stika s sogovornikom.

 Ne uporablja razlicnih intonacij in glasov - , ' .
govor je monoton/ne uporablja melodije v 2 N skupng vezane POZO‘mQSU‘ e Kaze
govoru zanimanja za okolico, ljudi, rad se igra sam.

« Ne reagira na vpraganja npr. »Kje je » Njegova igra je enoli¢na, stereotipna.
Mama?«. » Ne zeli se igrati s prijatelji ali s starsi, ne

» Ne vkljuCuje se v govorno igro z odraslim. mars Cre pretarEna e 5z e ne Zna

igrati.

» Ne posku$a komunicirati z oglasanjem ali s $ e ' .
kazanjem, ne uporablja gest (npr. ne dvigne > NEgovor, me ez Zanimerys 22 9oy
rok, v Zelji da bi ga vzeli k sebi v narocje). * Ne poimenuje vsgj 5 samostalnikov.

« Se ne smeji na glas. » Ne odziva se na svoje ime.

« Ne kaZe zanimanja za igrace ter zunanji * Govor ne napreduje ali se slabsa.
svet — dogajanja in stvari okoli njega ga ne * Ne razume in ne izpolni preprostih navodil
zanimajo oz. jih samo bezno opazuje in se (Npr. »Prinesi ..«, »Pokazi ...«) in se ne
ne vkljucuje. 0dziva na kratka vprasanja (npr. »Kje imas

 Daje obcutek, da ne razume enostavnih usesa?«).
navadil (jih ne izpolni). o Je zelo omejen pri igri (si samo ogleduje in

« Ne govori zlogov in jih tudi ne ponavlja za se neigra).
odraslim. » Ne razume »pa-pa«. Ne razume »nex.

« Ne sodeluje oz ne zadr?i pozornosti ob Pri » Besed ne povezuje v dvobesedne stavke
branju njemu primerne literature. fieonpec:'ll_]n- (npr: »To avto.«, sMami sok.«).

« Zaposli se vedno z enimi in istimi . * Govor je zelo slabo razumljiv, tudi starsem.

2. letu

aktivnostmi, ki so nesmiselne ali neobicajne,

otrokova igra nima vsebine, je enolicna
in ponavljgjoca (npr. z avtomobilom se ne
igra tako, da ga vozi, ampak samo opazuje
njegove dele ali vrti kolo avtomobila).

» Ne zanimajo ga socialne igrice (igrice, pri
katerih sodeluje skupaj z odraslim), sam ne
poda pobude za igro.

» Se ne 0dziva na svoje ime.

» BesediSCe ne napreduje (uporablja manj kot
20 besed).

» Za komunikacijo uporablja le geste in zvoke
oz. veC gest kot besed.

« Se vedno se slabo odziva na svoje ime,

» Ne kaze s prstom na oddaljene predmete in
ne uspe slediti kazanju odraslega.

» Ne izgovarja glasov /p/, /b/, /m/, /n/./ i/,
/t/,/d/.

» Ne pokaze imenovanega, njemu poznanega
predmeta, ne pokaze oblacil, delov telesa.

» Ni simbolne igre.
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Starost | Odstopanja Starost |Odstopanja
2-3 » Ne povezuje besed v stavke, ne tvori 3-4 leta |+ Namesto govora Se vedno uporablja geste.
leta enostavnih povedi. « Govor je nerazumljiv za okolico.
* Govor je nerazumljiv do konca obdobja + Ne razume navodil z dvema ali tremi
(nerazumljiv oz. tezko razumljiv svojcem, zahtevami.
tyim osebam n razumu_w). » Ne uporablja zaimkov, predlogov, veznikov
* Ne odgovarja (se ne odziva) na preprosta in njegov govor ostaja »telegrafski« (Npr.
vprasanja in jih ne postavlja. »Muca mleko.«).
o e razme sesmdjerimaneal « Ne odgovarja na preprosta vprasanja,
dvostopenjskih (npr. »Pojdi v sobo in prinesi namesto odgovorov ponavlja vprasanja.
TECHEEREL » Pogosto ponavlja (posnema) govor
+ Ne uporablja zaimka »jaz. (eholalija) in geste odraslih.
» Napacna artikulacija samoglasnikov. « Ne izgovarja vetine glasov predvidenih
» Redko uporablja soglasnike. 73 to starost, ali so le-ti izgovorjeni na
« Ne kaZe Zelje po posluganju zgodb, pesmi, napacnem mestuy, Npr. interdentalni /l/.
izStevank. » Ima skromen besedni zaklad, uporablja le
« Zavrata pogovor, ne obra¢a pozornosti na nekaj besed.
drugo osebo in je ne gleda. » Tezav ne resSuje z govorom, temvec z
« Besedi&ce je manjge od 50 besed, uporablja dejanji (udari nazaj, teCe stran, joka ...
le nekaj besed. » Z drugimi otroki se govorno ne povezuje.
z"i . » Neznanci razumejo manj kot polovico « Ne zna pripovedovati o dogodkih iz bliznje
'eonpeomn- povedanega. preteklosti, teZko za¢ne poved, ponavlja
13. BT E Uporablja le nekaj glagolov, ne pa zloge in besede.

pridevnikov in predlogov.
» Ne oblikuje trobesednih povedi.

» Ne poimenuje vecine stvari v njegovi okolici.
» Uporablja kratke, enostavne povedi in
stavena struktura ni pravilna.
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Starost | Odstopanja Starost |Odstopanja

4-5 let |« Govor ni tekocC (pojavljajo se ponavljanja 5-6 let |+ Se vedno nepravilno uporablja nekatere
besed, zlogov, glasov, podaljSevanje glasove oz. dela napake v izgovorjavi glasov
glasov ali blokada v govoru) in zato slabse (nepravilno izgovarja, zamenjuje ali izpusca
razumljiv. nekatere glasove).

» Ne zna pripovedovati, povedi so zelo » Pogosto se pojavljajo slovnicne napake,
preproste (kratke in skromne) ali pa so v povedi so slovnicno neustrezne, besedni
njih prisotne pogoste slovnicne napake. vrstni red v povedi je zamenjan.

« Stvari ne poimenuje ampak jih opisuje.  Ima tezave pri razumevanju in uporabi

. A N pridevnik, zaimek, predlog ...) oz jih ne
» Nepravilno izgovarja glasove (enega ali vec _
o L . uporablja.
glasov npr. medzobni si¢niki in Sumniki, grini A A
/r/ itd.), prisotni so fonoloki procesi. * Ne razume besed z nasprotnim pomenim

« Ima skromen besedni zaklad v primerjavi z T (2o (224 Srele c2:@)
njegovimi vrstniki. * Ima tezave s tvorbo rim oz. jih ne zmore

» Pogosto ne razume pomena besed ali tv0f|t|. . ‘
pomena predlogov in jih zato tudi ne * Tezje razume daljSa navodila, ne razume

« Ne zna pripovedovati o dogodkih iz bliznje * Se s tezavo nauci pesmice (ali se je ne more
preteklosti. nauciti) in ne pripoveduje zgodbic, pravijic.

« Ne pozna barv. * Se ne spomni pormembnih dogodkov in ne

» Umika se vase, povezanost z okoljem je MO BpevEuE el O_ i _
vrstniki). ne pozna in se zato ne more izrazati, kot bi

 Ne izgovarja Se glasu /I/. Sl Zetel

Pri « Tezave s priklicem besed. » Tezko sledi pogovoru/zgodbi ali si vsebine
geonﬁglg- « Povedi imajo veliko slovnicni napak ne zapomni, Nne more slediti daljsi pripovedi.
Jletih " | (napaten besedni red, skloni, izpusca * S teZavo usvaja nove besede.

veznike, predloge).
» Besed ne zmore pravilno ponoviti.

 Tezje sledi skupinskim navodilom ali daljSi
zgodbi.

164



XXXI. SRECANJE PEDIATROV

7. ZAKLJUCEK

V praksi ugotavljamo, da stopnja razvitosti govora, jezika in
komunikacije v predsolskem obdobju pomembno vpliva na
razlicna podrocja posameznikovega Zivljenja v odraslosti.
Zato je nujna zgodnja logopedska obravnava, ki naj bo
ob odstopanjih od pricakovanega otrokovega razvoja ¢im
bolj pogosta. Pomembno je, da pediatri otroka napotijo
v Razvojno ambulanto s Centrom za zgodnjo obravnavo
otrok ob vsakem sumu, da otrokov razvoj odstopa od
pricakovaneqa.
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LOGOPEDSKA PREVENTIVNA DEJAVNOST

SPEECH THERAPY PREVENTIVE ACTIVITY

Dasa Popenko
Center za duSevno zdravje otrok in mladine, OE Varstvo otrok in mladine, Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor

1ZVLECEK

V  prispevku obravnavamo logopedsko  preventivno
dejavnost in predstavljamo protokol PLP-5. Na osnovi
podatkov Zavoda za zdravstveno zavarovanje Slovenije
analiticno  ocenjujemo  aktualno stanje logopedske
preventivne dejavnostiin spremljamoizvajanje logopedskih
preventivnih pregledov v obdobju 2016-2021. Primerjamo
izvajanje logopedskih pregledov v Zdravstvenem domu
dr. Adolfa Drolca Maribor. Pojasnjujemo prizadevanja
za spremembe logopedske preventivhe dejavnosti in
izpostavljamo tezave, s katerimi se sooamo pri njenem
izvajanju oziroma uresnicevanju. V zakljucku prispevka
argumentiramo moznosti  za  izboljSavo  preventivne
dejavnosti.

Klju¢ne besede: preventivna dejavnost, logopedija,
protokol PLP-5, analiza stanja logopedske dejavnosti,
spremembe logopedske preventivne dejavnosti.

ABSTRACT

In this paper, we discuss speech therapy preventive
activity and present the PLP-5 protocol. Based on the
data of the Health Insurance Institute of Slovenia, we
analytically assessed the current state of speech therapy
preventive activity and monitored the implementation
of speech therapy preventive examinations in the period
2016-2021. We compared the implementation of speech
therapy examinations in the Dr. Adolf DrolcMedical Centre
Maribor. We explain the efforts for changes in speech
therapy preventive activity and highlight the problems we
face in its implementation or realisation. At the end of the
article, we argue the possibilities for improving preventive
activities.

Key words: preventive activity, speech therapy, PLP-
5 protocol, analysis of the state of speech therapy
activity, changes in speech therapy preventive activity.
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uvobD

Razvoj komunikacije, jezika in govora je dober kazalnik
otrokovega razvoja in je tesno povezan s Solskim
uspehom. Uspesna komunikacija je v sodobnem svetu
izrednega pomena. Prisotna motnja v govorno-jezikovni
komunikaciji posamezniku otezuje ali celo onemogoca
polno in kakovostno vkljuCevanje v druzbo, zato moramo
poskrbeti za pravocasno odkrivanje in obravnavo otrok s
povecanim tveganjem za razvojne zaostanke ali motnje na

podroc¢ju komunikacije, jezika in govora.

Logoped je strokovnjak, ki je usposoblien za zgodnje
odkrivanje in oceno komunikacijskega, govornega in
jezikovnega razvoja ter morebitnih odstopanj. Skrbi za
spodbujanje razvoja komunikacijskih in govorno-jezikovnih
vescCinter vokalno higieno otrok. Obravnava tudi tezave
S poziranjem. Svetuje starsem, vzgojiteljem, uciteljem in
drugim, ki se ukvarjajo z otrokom, ter osves¢a javnost o
pri¢akovanem razvoju in motnjah ter njihovem vplivu na
celosten razvoj otroka. Logoped izvaja preventivne ukrepe
v obliki neposrednega logopedskega preventivnega
presejalnega pregleda komunikacijskin in govorno-
jezikovnih spretnosti ter sodeluje tudi pri drugih oblikah
preventivne dejavnosti.

1. LOGOPEDSKA PREVENTIVNA
DEJAVNOST DANES - PLP-5

V skladu z veljavnim Pravilnikom za izvajanje preventivnega
varstvanaprimarniravniv Sloveniji preventivne logopedske
preglede izvajamo v 5. letu otrokove starosti (1).V skladu z
Navodilom za izvajanje preventivhega varstva na primarni
ravni s pregledom odkrivamo govorno-jezikovne in
komunikacijske motnje pri 5-letnem otroku. Logopedski
preventivni pregled obsega pregled artikulacije, gramatike,
semantike, sintakse in oceno komunikacije (2).1zvajajo ga
logopedi v zdravstvenih domovih (ZD) in nekaterih centrih
(Center za sluh in govor Maribor, Center za korekcijo sluha
in govora Portoroz, Zavod za gluhe in naglusne Ljubljana).

V' preteklosti so se postopki izvajanja preventivhega
logopedskega pregleda med logopedi zelo razlikovali, od
novembra 2014 pa smo s protokolom PLP-5 (Preventivni
logopedski pregled 5-letnega otroka) izvajanje preventivnin
pregledov poenotili.

PLP-5 je izvirni slovenski presejalni preizkus. »Preizkus
omogoca prepoznavanje otrok, pri katerih je prisotno
tveganje, da imajo tezave ali motnje na govorno-
jezikovnem podrodju.«(3)PLP-5 ni standardiziran. Rezultati
preliminarne raziskave, ki je podlaga za merila ocenjevanja,
so pokazali, da je PLP-5 veljavno, zanesljivo in ekonomicno
presejalno orodje za oceno komunikacije, govora in jezika.

Za izvajanje in ocenjevanje PLP-5 mora logoped opraviti
usposabljanje. Preizkus je primeren za otroke v starosti
4,10-5,06 leta. S petimi nalogami preverjamo:(3)

* govorno-jezikovno razumevanje;

e govorno-jezikovno izrazanje (razumljivost govors,
dolzina in smiselnost povedi, jasnost podajanja verbalnih
misli, slovnicna zmoznost, artikulacija, fonologija in
resonanca, glas ter fluentnost);

» ponavljanje (ponavljanje povedi in ponavljanje besed
brez pomena);

* sintezo zlogov v besede;

* Socio-pragmaticne spretnosti (oCesni stik, upostevanje
komunikacijskih izmenjav, ohranjanje komunikacijske
teme).

Za preverjanje posameznih  podrocij — ocenjevanja

uporabljiamo dolocen testni material. Rezultate vpisujemo

v protokol za belezenje rezultatov. »Logoped med

pregledom ne izvaja podrobnih diagnosticnih postopkov,

temvec podaja le grobo oceno morebitnih odstopanj na
posameznih podrocjin. Na osnovi ocene predlaga nadaljnje

korake (napotitev na logopedski diagnosticni pregled ali k

drugim strokovnjakom).«(3)

PLP-5 se je v praksi izkazal kot dobrodoSel, prirocen,

otrokom prijazen in zanesljiv presejalni instrument.

2. ANALIZA STANJA: PREGLED
OPRAVLJENIH LOGOPEDSKIH
SISTEMATSKIH PREGLEDOV
5-LETNIKOV V OBDOBJU 2016-2021

Za analizo stanja smo uporabili podatke Zavoda za
zdravstveno zavarovanje Slovenije (ZZZS) (4). V analizo
opravljenih logopedskih sistematskih pregledov 5-letnikov
smo zajeli opravljene preglede opravljene po posameznih
organizacijskih enotah (OE) v obdobju 2016-2021. V analizi
navajamo OE po vrstnem redu glede na obseq populacije,
ki ga zajema posamezna enota:

1. OE Ljubljana (Ljubljana, Cerknica, Domzale, Grosuplje,
Hrastnik, Idrija, Kamnik, Kocevje, Litija, Logatec,
Ribnica, Trbovlje, Vrhnika, Zagorje);

2. OE Maribor (Maribor, Lenart, Ormoz, Ptuj, Slovenska
Bistrica);

3. OE Kranj (Kranj, Jesenice, Radovljica, Skofja Loka,
Trzic);

4. OE Celje (Celje, Lasko, Slovenske Konjice, Sentjur pri
Celju, Smarje pri Jel3ah, Zaleo);

5. OE Koper (Koper, llirska Bistrica, I1zola, Piran, Postojna,
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Sezana);

6. OE Ravne (Ravne na Koroskem, Mozirje, Radlje, Slovenj
Gradec, Velenje);

7. OE Novo mesto (Novo mesto, Crnomelj, Metlika,
Trebnje);

8. OE Nova Gorica (Nova Gorica, Ajdovscina, Tolmin);

S. OE Murska Sobota (Murska Sobota, Gornja Radgons,
Lendava, Ljutomer);

10.0€ Krsko (Krsko, BreZice, Sevnica).

Za analizo opravljenih sistematskin pregledov nas je
posebej zanimalo Stevilo zavarovanih oseb po posameznin
OE, s Cimer smo lahko posamezne OE tudi ustrezno
razvrstili. V Tabeli 1 na podlagi podatkov o Stevilu
zavarovanih oseb na dan 31. 12. 2021 razvrs¢amo OE od
najvelje (OE Ljubljana) do najmanjSe (OE Krsko).

Na Sliki 1 prikazujemo razvrstitev velikost posameznih OE
glede na povpre¢no Stevilo zavarovanih oseb, rojenih v
letin 2011-2016.

V Tabelo 1 smo dodali stolpec povprecje, ki predstavlja
povprecno Stevilo zavarovanih oseb, rojenih v letih
2011-2016, kar ustreza obdobju opravljanja sistematskih
pregledov (2016-2021). S to vrednostjo zelimo dodatno
in bolj pregledno primerjalno pojasniti, ali v posameznem
letu opaZzamo vecje/manjSe odstopanje v smislu bolj/
manj Stevil¢ne populacije, s ¢imer lahko pojasnimo vecje/
manjSe Stevilo opravljenih pregledov.

S 80
RS P S I T
Q/\/\ & O oY K I
O Q,é (oe &

B velikost OE glede na povprecje
zavarovanih oseb letnik rojstva
2011-2016 (belezeno na dan
31.12.2021)

Slika 1: Razvrstitev OE glede na povprecno Stevilo za-
varovanih oseb, rojenih v letih 2011-2016 (belezeno na
dan 31.12.2021).

V Tabeli 1 smo po posameznih OE zbrali podatke o
zavarovanih osebah, starih 5, 6, 7, 8, 9 in 10 let (rojenih
v letih 2011-2016), in izracunali indeks pregledanosti
populacije (Tabela 3). Pri izracunu indeksa pregledanosti
populacije smo uporabili podatke o Stevilu opravljenih
sistematskih logopedskih pregledov 5-letnikov v obdobju
2016-2021 po posameznih regijah oziroma OE (Tabela 2).

Tudi v Tabeli 2 smo dodali stolpec povprecje, ki predstavlja
povprecno Stevilo opravljenih logopedskih sistematskin

Tabela 1: Razvrstitev OE glede na Stevilo zavarovanih oseb na dan 31. 12. 2021.

Obmocna enota Stevilo zavarovanih oseb na dan 31. 12. 2021; starost (letnik rojstva) | Povpregje
izvajalca storitve 5 let 6 let 7 let 8 let S let 10 let skupaj
(2016) (2015) (2014) (2013) (2012) (2011)

1. OE Yubljana 6947 7078 7228 7211 7616 7707 432782 ~ 7297
2. OE Maribor 3032 2997 3129 3077 3171 3165 18571 ~ 3095,2
3. OE Kranj 2110 2188 2198 2285 2297 2336 13414 ~ 22356
4. OE Celje 1990 1984 2068 2061 2143 2165 12411 ~2068,5
5. OE Koper 1443 1482 1501 1503 1617 1598 9144 ~1524
6. OE Ravne 1312 1289 1363 1309 1425 1336 8034 ~1339
7. OE Novo mesto 1327 1248 1356 1282 1321 1300 7834 ~1305,7
8. OE Nova Gorica 989 981 1024 1073 1133 1134 6334 ~1055,7
9. OE Murska Sobota 933 993 980 1023 1046 1003 5978 ~996,3
10. OE Krsko 682 722 693 693 735 752 4277 ~712.8
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Tabela 2: Stevilo opravijenih sistematskih logopedskih pregledov 5-letnikov v obdobju 2016-2021 po posameznih OE.

Obmocna enota Stevilo opravljenih storitev Povprecje
izvajalca storitve opravljenih
2016 | 2017 | 2018 | 2019 | 2020 | 2021 | 2016-2021 storitev
skupaj 2016-2021
1. OE Ljubljana 1051 889 976 1203 809 699 5627 ~ 937,83
2. OE Maribor 2333 2101 1988 2242 1721 1219 11604 ~ 1934,00
3. O Kranj 240 207 8 126 581
4. OE Celje 1947 1657 1624 1898 1236 1548 9910 ~ 165167
5. O Koper 878 779 771 665 683 876 4652 ~ 775,33
6. OE Ravne 997 913 894 520 316 311 3951 ~ 658,50
7. OE Novo mesto 779 943 1104 1180 976 917 5899 ~ 983,17
8. O€ Nova Gorica 883 1023 894 703 187 55 3745 ~ 624,17
9. OE Murska Sobota 739 750 802 789 1067 1048 5195 ~ 865,83
10. OE Krsko 161 174 179 181 204 247 1146 ~ 191,00

pregledov 5-letnikov po posameznih OE v obdobju
spremljanja (2016-2021). S to vrednostjo zelimo
orientacijsko dodatno pojasniti, ali v posameznem letu
opazamo vecje/manjse Stevilo opravljenih pregledov.
Povprecje zavarovanih oseb, rojenih v letih 2011-2016
(Tabela 1), in povprecje opravljenih sistematskih pregledov
v letih 2016-2021 (Tabela 2) sluzita za primerjavo
opravljenih sistematskih pregledov glede na velikost OE
(populacija 5-letnikov) znotraj posamezne OE in med
posameznimi OE (Slika 2).

Sklepamo lahko, da regija z najbolj Stevilcno populacijo
opravi tudi najvec pregledov. 1z Tabele 2 lahko razberemo,
da temu ni tako. Najvecje Stevilo pregledov belezijo v OE
Maribor, ki je sicer druga najbolj obsezna OE. OE Ljubljana
kot najbolj obseznaregijaje po Stevilu opravljenih pregledov
Sele na Cetrtem mestu. Ze iz Tabele 2 je razvidno, da se
pregledanost po posameznih regijah mocno razlikuje.
Ve(ja populacija sama po sebi ne pomeni tudi vecjega
Stevila opravljenih pregledov. Za vecjo preglednost smo
podatke prikazali na Sliki 2.

Zaradi neenakosti pregledanosti po regijah 0ziroma
OE in zaradi razlik v Stevilu opravijenih pregledov po
posameznih letih znotraj posamezne OE nas je zanimal
indeks pregledanosti  populacije. Ponovno smo  zajeli
populacijo otrok, rojenih v letih 2016-2021. V analizo smo
vkljucili opravljene logopedske sistematske preglede po
posameznih OE v obdobju 2016-2021. Pri izracunu indeksa
smo uporabili podatke ZZZS o zavarovanih osebah v starosti

5-10 let na dan 31. 12 .2021 (4). Ti zajemajo populacijo
otrok, rojenih v letih 2011-2016, kar ustreza opravijenim
sistematskim pregledom 5-letnikov v obdobju 2016-2021.
Pri kon¢nih rezultatih moramo upostevati, da se podatki v
tako dolgem obdobju (6 let) spreminjajo, zato je izracunani
indeks zgolj orientacijska ocena dejanskega stanja.
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Slika 2: Primerjava velikosti OE (povprecno Stevilo za-
varovanih oseb, rojenih v letih 2011-2016) s povpre¢nim
Stevilom opravljenih logopedskih sistematskih pregledov
v obdobju 2016-2021.
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Tabela 3: Izracun deleza (indeks) pregledanosti v obdobju 2016-2021 po posameznih OE.

Indeks pregledanosti populacije (letnik rojstva) Povprecni
Obmoéna enota 2021 2020 2019 2018 2017 2016 indeks
N 5 pregledanosti
izvajalca storitve | (2016) (2015) (2014) (2013) (2012) (2011) v obdobju
St. opr. storitev/ St. zavar. oseb 2016-2021
1. OE Ljubljana 699/ 809/ 1203/ 976/ 889/ 1051/
6947 = 7078 = 7228 = 7211 = 7616 = 7707 = ~ 1283 %
10,06 % 11,43 % 16,64 % 13,53 % 11,67 % 13,64 %
2. OE Maribor 1219/ 1721/ 2242/ 1988/ 2101/ 2333/
3032 = 2997 = 3129 = 3077 = 3171 = 3165 = ~ 62,31 %
40,20 % 57,42 % 71,65 % 64,61 % 66,26 % 73,71 %
3. OE Kranj 126/ 8/ 207/ 240/
2188 = 2285 = 2297 = 2336 =
576 % 0,35 % 9,01 % 10,27 %
4. OE Celje 1548/ 1236/1984 1898/ 1624/ 1657/ 1947/
= (o)
1990= | =6%30% | 20eg= | 2061= | 2143= | 2165= ~ 79,65 %
77,79 % 91,78 % 78,80 % 77,32 % 89,93 %
5. OE Koper 876/ 683/ 665/ 771/ 779/ 878/
1443 = 1482 = 1501 = 1503 = 1617 = 1598 = ~ 50,92 %
60,71 % 46,09 % 44,30 % 51,30 % 48,18 % 54,94 %
6. OE Ravne 311/ 316/ 520/ 894/ 913/ 997/
1312 = 1289 = 1363 = 1309 = 1425 = 1336 = ~ 48,90 %
23,70 % 24,52 % 38,15 % 68,30 % 64,07 % 74,63 %
7. OE Novo mesto 917/ 976/ 1180/ 1104/1282 943/ 779/
= (o)
1327= | 1248= | 1386= |- 9O11% | 1331- | 1300= ~ 75,29 %
69,10 % 78,21 % 87,02 % 71,39 % 59,92 %
8. OE Nova Gorica 55/ 187/ 703/ 894/ 1023/ 883/
989 = 981 = 1024 = 1073 = 1133 = 1134 = ~ 73,00 %
5,56 % 19,06 % 68,65 % 83,31 % 90,29 % 7787 %
9. OE Murska Sobota 1048/ 1067/ 789/ 802/ 750/ 739/
933 = 993 = 980 = 1023 = 1046 = 1003 = ~ 7835 %
112,33% | 107,45 % 80,51 % 78,40 % 71,70 % 73,68 %
10. OE Krsko 247/ 204/ 181/ 179/ 174/ 161/
682 = 722 = 693 = 693 = 735 = 752 = ~26,92 %
36,22 % 28,25 % 26,12 % 25,83 % 23,67 % 21,41 %
120 =016 Vidimo, da so v letu 2020 vse OE, razen OE Krsko in
100 #2017 OE Novo mesto, belezile nizji delez pregledanosti. To

m 2018

80
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60 m2020
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indeks pregledanosti

Slika 3: Delez pregledanosti (indeks) po posameznih OE v
obdobju 2016-2021.

Iz Tabele 3 in s Slike 3 lahko razberemo neenakost
opravljenih pregledov znotraj posameznih OE in zlasti
med OE, saj se izraCunani indeksi precej razlikujejo.

lahko naceloma pripiSemo epidemioloski situaciji, saj
logopedskih preventivnih pregledov veC mesecev niso
izvajali in jih kasneje v rednem delovnem c¢asu ni bilo
mogoce v celoti nadoknaditi. Nizek indeks pregledanosti v
vseh letih spremljanja znotraj OE Ljubljana kaze na trend
nizke pregledanosti zaradi usmerjenosti v diagnosticiranje
in zdravljenje ter manj v preventivno delovanje. V drugih
OE, npr. v OE Kranj, OE Krsko, OE Nova Gorica, OE Novo
mesto in OE Ravne, se soocajo s precejsnjimi kadrovskimi
tezavami (premalo osebja oziroma celo odsotnost osebja
glede na normative ali moznosti zaposlovanja) oziroma
s kadrovskimi spremembami (odhodi na specializacijo,
porodniSki dopusti, daljSe odsotnosti), zato je med leti
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spremljanja zaznati precejSnja nihanja pregledanosti.
OE Kranj zaradi pomanjkanja osebja prakticno ne izvaja
preventivnih pregledov in se trenutno usmerja samo Se
v kurativno dejavnost. Kot podkrepitev takSne odloCitve
0ziroma usmeritve Naj navedemo primer ZD Kranj. Tu
je Cakalna doba za prvi pregled kar 26 mesecev, zato OE
Kranj nismo vkljucili v izracun indeksa pregledanosti.

K nihanjem  pregledanosti  so  prispevali  tudi
novoustanovljeni Centri za duSevno zdravje otrok in
mladostnikov (CDZOM) in z njimi povezani reorganizacija
sluzb, nove zaposlitve, nove delovne obveze in dodatna
izobrazevanja kadra v ¢asu ustanavljanja in vzpostavljanja
njinovega delovanja. Opazamo zlasti zmanjSevanje deleza
pregledanosti v novih centrih, v katerih so Ze prej imeli
ugoden odstotek pregledanosti.

Kot zgled lahko ponudimo statistiko OE Murska Sobota.
Kot druga najmanjsa OE so v vseh enotah v obdobju 2016-
2021 kader povecali s 4,5 na 8 logopedov. Kljub odhodom
na specializacijo in porodniskim dopustom lahko s tolikSno
kadrovsko sestavo zagotovimo zadostno preventivho
dejavnost (visoka raven pregledanosti) in tudi zadostno
kurativno dejavnost (najkrajsa cakalna doba).
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80 7965 7529 33
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60 5092 489
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40
30 26,92

20 12,83 I
10
. M

OE OE Maribor OE Kranj OE Celje OE Koper OE Ravne OE Novo OE Nova OE Murska OE Krsko
Ljubljana mesto Gorica Sobota

87,35

Slika 4: Povprecni indeks pregledanosti po posameznih
OE v obdobju 2016-2021.

3. ANALIZA STANJA V
ZDRAVSTVENEMU DOMU DR.

ADOLFA DROLCA MARIBOR: PREGLED
OPRAVLJENIH LOGOPEDSKIH
SISTEMATSKIH PREGLEDOV
5-LETNIKOV V 0BDOBJU 2016-2021

V OE Maribor zagotavljata preventivho dejavnost
Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor (ZD) in Center za
sluh in govor Maribor (CSGM). Podatke o Stevilu opravljenih
logopedskih sistematskih pregledov prikazujemo v Tabeli
4, deleze pa na Sliki 5 (4,5).

m ZD dr. Adolfa Drolca Maribor

m Center za sluh in govor Maribor

Slika 5: Povprecna pregledanost populacije OE Maribor v
obdobju 2016-2021 po izvajalcih.

Na Sliki 5 prikazujemo povprecno pregledanost populacije
v obdobju 2016-2021. Vidimo, da vecji del pregledanosti
zagotavlja ZD (5), manjsi del pa CSGM. Iz Tabele 4 je
razvidno, da CSGM belezi vse manjSe Stevilo pregledoy,
izrazito zmanjSanje pa je opaziti v zadnjih dveh letih
(2020 in 2021). Pricakovali bi, da bo primanjkljaj pokril
drug izvajalec, a iz podatkov to ni razvidno. Celo ZD v letih
2020 in 2021 belezi manjSe Stevilo opravljenih pregledov.
Zato je bilo v letih 2020 in 2021 v OE Maribor opravljenih
pomembno manj logopedskih sistematskih pregledov in
tudi pregledanost je bila pomembno nizja kot v preteklih
letih, kar vidimo tudi v Tabeli 3 in na Sliki 3. Delno bi to
lahko pripisali epidemioloSki situaciji, a v primerjalni analizi

Tabela 4: Opravljeni sistematski logopedski pregledi 5-letnikov v obdobju 2016-2021 po posameznih izvajalcih Ok

Maribor.
OE Maribor Stevilo opravljenih storitev Povprecje
2016 2017 2018 2019 2020 2021 |2016-2021 Ozl;i\ll_:{ee?lih
SKUP3) | 2016-2021
ZD 1337 1273 1308 1261 1164 908 7251 ~ 12085
CSGM 996 828 680 981 557 311 4353 ~7255
SKUPAJ 2333 2101 1988 2242 1721 1219 11604 ~ 1934,00
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z drugimi OE ugotavljamo, da je v OE Maribor kljub temu
delez pregledanosti v tem obdobju bistveno nizji.

Iz Tabele 2 in s Slike 2 lahko razberemo, da OE Maribor
0z. ZD (Tabela 4 in Slika 5) zagotavljata najvelje Stevilo
logopedskih preventivnih pregledov 5-letnikov v Sloveniji
(4,5). Najvecje Stevilo opravljenih pregledov pa ne pomeni
tudi najvecCje pregledanosti populacije. S povprecnim
indeksom pregledanosti, ki je v obdobju 2016-2021 znasal
62,31 %, se ZD po pregledanosti uvrsca Sele na 5. mesto.

Logopedi smo le del tima izvajalcev ob sistematskem
pregledu 5-letnikov in smo za doseganje boljse
pregledanosti odvisni od napotitev s strani pediatrov.
Zato pediatre in medicinske sestre pozivamo, da skrbijo
za napotitve na logopedski sistematski pregled v polnem
obsequ 0z napotitve na prvi pregled (logopedsko
diagnosticiranje), Ce obstaja verjetnost, da je prisotna
motnja v govorno-jezikovni komunikaciji. Ze sum naj bo
zadosten razlog za napotitev Na prvi pregled, ki bo upravicil
nadaljnje postopke. Pogosto namrec sliSimo »pocakajmo
na logopedski pregled pri petih letih, kar ni potrebno, ce
obstaja skrb s katerekoli strani (skrbniki/starsi, pediater,
medicinska sestra, vzqojitelj/ucitelj), da z razvojem
komunikacije, govora in jezika morda ni Cisto vse tako,
kot bi zeleli in/ali pricakovali. V praksi namre¢ opaZzamo,
da se z napotitvijo pogosto Caka predolgo, dokler skrb
ni ze resno izrazena. Povedano drugace — le malo prvih
pregledov namre¢ opravimo, da »pomirimo« skrbi. Ce
tezave opazajo skrbniki/starsi, pediater, medicinska sestra
ali vzgojitelj/ucitelj, se v vecini primerov izkaZe, da jih po
prvem pregledu logopedi zaznamo $e globlje in Sirse.

4. PRIZADEVANJE ZA SPREMEMBE
LOGOPEDSKE PREVENTIVNE
DEJAVNOSTI

Logopedi smo bili od septembra 2013 do aprila 2016
aktivno vkljuceni v prenovo preventivhega zdravstvenega
varstva, ki je potekala pod okriljem Nacionalnega instituta
za varovanje zdravja (NIJ2) in Ministrstva za zdravje
v okviru projekta »Za boljSe zdravje in zmanjsanje
neenakosti v zdravju — skupaj za zdravje« (6). V ta namen
je bila v okviru Drustva logopedov Slovenije ustanovljena
Komisija za logopedsko preventivo predsolskin otrok
(KLPPO). KLPPO predstavlja enotno staliSce stroke, ki ga
zastopa in posreduje pri oblikovanju vsebinskih smernic
bodoce preventivne dejavnosti v vseh delovnih skupinah in
aktivih, v katere je vkljucena.

V okviru projekta "Skupaj za zdravje" je NIJZ s financno
podporo NorveSkega financnega mehanizma prenovil
in nadgradil Program preventivhega zdravstvenega

varstva otrok in mladostnikov. Multidisciplinarna skupina
strokovnjakov, ki je delovala pod okriljem NIJZ in
katere del je bila tudi KLPPO, je pripravila predloge za
dopolnitev programa po nacelih modernih preventivnih
in presejalnih programov (6).Na podlagi teh predlogov
je bil Pravilnik, ki ureja preventivno zdravstveno varstvo
otrok in mladostnikov, leta 2021 prenovljen s Pravilnikom
o0 spremembah Pravilnika za izvajanje preventivhega
zdravstvenega varstva na primarni ravni (1,7).Program
preventivnegazdravstvenega varstvaotrokinmladostnikov
se je preimenoval v program ZDAJ — Zdravje danes za jutri
(6), v okviru programa ZDAJ pa so bile za potrebe prenove
preventivnin programov ustanovljene delovne skupine. V
stalno delovno skupino za preventivno zdravstveno varstvo
dojenckov in predSolskih otrok do dopolnjenega 6. leta
starosti (sklop B) je bil imenovan predstavnik KLPPO, ki bo
ob zacCetku delovanja skupine zastopal mnenje logopedske
stroke. Aktualno dogajanje ter vse spremembe in Novosti v
zvezi s programom ZDAJ NIJZ povzema na spletni strani
www.zdaj.net (8).

5. ZAKLJUCEK

Logopedska preventivha dejavnost s sistematskimi
logopedskimi pregledi od leta 2014 poteka strokovno
poenoteno s protokolom PLP-5. Vecji del preventivnin
logopedskih pregledov zagotavljajo izvajalci na primarni
ravni, torej izvajalci v zdravstvenih domovih oz
novoustanovljenih Centrin za duSevno zdravje otrok in
mladostnikov, manjSi del pa Se vedno posamezni centri
(Center za sluh in govor Maribor, Center za korekcijo sluha
in govora Portoroz, Zavod za gluhe in naglusne Ljubljana).

Ugotavljamo, da v vseh letih spremljanja preventivna
dejavnost Se vedno ni zadovoljiva, neenotnost med
regijami pa je velika. Kljucni razlog nizke pregledanosti
je verjetno pomanjkanje osebja. Opazamo tudi povezavo
med nizko pregledanostjo in daljsSimi ¢akalnimi dobami.
Kjer torej veC pozornosti namenjajo kurativni dejavnosti,
so daljSe tudi Cakalne dobe. To sta dodaten razlog in
argument, da je logopedska preventivha dejavnost Nujna,
smiselna in upravicena, sicer se teZave v govorno-jezikovni
komunikaciji poglabljajo, obravnave terjajo veC (asa,
namesto, da bi tezave odpravljali, pa jih zgolj blazimo in
iS¢emo kompenzatorne strategije. Ce teZave v govorno-
jezikovni komunikaciji odkrijemo (pre)pozno, je vedja tudi
verjetnost razvoja sekundarnih moten (uCne tezave,
Custveno-vedenjski simptomi). Ob tem naj poudarimo,
da smo logopedi tisti, ki smo usposobljeni in izkuseni
za ocenjevanje otrokovih komunikacijskih, govornih in
jezikovnih zmoznosti, zato je logopedski presejalni preizkus
nenadomestljiv in nujno potreben.
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Izhajajoc iz Resolucije o nacionalnem programu dusevnega
zdravja 2018-2028 (9) je ustanavljanje novih Centrov
za duSevno zdravje otrok in mladostnikov dobra podlaga
za zaposlitev novih logopedov. Obstajsjo torej dejanske
moznosti za povecanje logopedske mreze, ki bi v vecji meri
zadostila vedno vecjim potrebam po logopedski obravnavi.
Argument v prid veCjemu zaposlovanju logopedov so
izkuSnje logopedov iz prakse, ki kazejo, da otroke z
odstopanji na podrocju govorno-jezikovne komunikacije
zaznamo in vkljucimo v ustrezno obliko pomoci prepozno
ter da obravnave trajajo dlje, zato je verjetnost sekundarnih
posledic bistveno veCja. Ker je mreza logopedov
preobremenjena z diagnosticiranjem in terapijo vecina
izvajalcev preventivnih logopedskih pregledov ne izvaja
zadovoljivo. S povecanjem obsega mreze logopedov Di
preventivno delovanje lahko nedvomno izboljsali in s tem
tudi vplivali na izboljsanje izida terapije.

Danes lahko v prihodnost zremo nekoliko bolj optimisticno
in z ve€ upanja, a le, e bodo tudi delodajalci prepoznali
dejanske potrebe po nujno potrebnem povecanju Stevila
logopedov in sledili smernicam Resolucije o nacionalnem
programu duSevnega zdravja 2018-2028 (9) oz. v celoti

izkoristili moznosti, ki jih ponujajo novoustanovljeni Centri
za duSevno zdravje otrok in mladostnikov.
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ZGODNJA OBRAVNAVA OTROK Z AVTIZMOM

EARLY INTERVENTION FOR THE CHILD WITH AUTISM

Tamara Pernek, MaSa Orel
Razvojna ambulanta, OE Varstvo otrok in mladine, Zdravstveni dom dr. Adolfa Drolca Maribor

1ZVLECEK

Avtizem je ena izmed vse bolj razsirjenih razvojnih motenj,
kipomembno vpliva na posameznika. Motnja ovira otrokove
socialne, komunikacijske in prilagoditvene spretnosti v
vseh obdobjih posameznikovega Zivljenja. Diagnosticna
ocena temelji na multidisciplinarnem timskem in
klinicnem opazovanju ter Nastopi razmeroma pozno, Zato
je zgodnje prepoznavanje prvin znakov avtizma kljucno
73 zagotovitev zgodnje obravnave. Prvi znaki avtizma se
lahko pojavijo med 3. mesecem in 2. letom otrokovega
Zivljenja. V prispevku predstavljamo pomen poznavanja
in odkrivanja zgodnjih znakov ze v obdobju dojencka in
malcka. Z zgodnjo vkljucitvijo otroka v obravnavo lahko
poveCamo moznosti za bolj ugoden potek otrokovega
razvoja. Za uspesno obravnavo je kljucna vkljucitev celotne
druzine, ki pomembno vpliva na kakovost otrokovih
izkusenj v zgodnjem obdobju. Predstavljamo sodobne
pristope, ki poudarjajo pomembnost edukacije starsev in
lahko preko vsakdanjih rutin ponujajo priloznosti za ucenje
socialnih, kognitivnih in komunikacijskih spretnosti. Pomen
sodobnih pristopov je ucenje funkcionalnih spretnosti
v naravnem okolju z otroku pomembnimi osebami, ki
sledijo otrokovemu interesu. S tem se povecCa aktivna
vkljuCenost otroka v pridobivanju posameznih izkusenj, kar
je pomembna podlaga za vsako ucenje.

Kljucne besede: zgodnji znaki, prepoznavanje,
multidisciplinarna ocena, usmerjenost v druZino,
sodobni pristopi obravnave.

ABSTRACT

Autismisone of theincreasingly widespread developmental
disorders that have a significant impact on the individual.
The disorder affects the child's social, communication and
adaptive skillsin all stages of life. The diagnostic assessment
for autism is based on a multidisciplinary team and clinical
observation, which occur relatively late, hence, recognising
the first signs of autism is the key to ensuring early
treatment. The first signs of autism can appear between 3
months and 2 years of age. In the article, we present the
importance of knowing and detecting early signs of autism
in infants and toddlers. Early treatment may increase
the prospect of a child's optimal development. The key
to successful treatment is the involvement of the whole
family, which has a significant impact on the quality of a
child's early experiences.

We also present a modern approach, which emphasises
the importance of education of parents, who can offer
children opportunities to learn social, cognitive and
communication skills through daily routines.

The importance of new approaches is in learning functional
skills in the natural environment, with people that are
important to the child, who follow the child's interests. This
approach can provide a maore active involvement of the
child in obtaining experiences, which are the basis for any
learning.

Key words: early signs, identification,
multidisciplinary assessment, family-centred, new
therapy approaches
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uvobD

Odkar je leta 1943 Leo Kanner prviC prepoznal in opisal
avtizem, se je zavedanje o tej motnji znatno povecalo.
Podatkikazejo, da se Stevilo otrok z avtisticnimi motnjami (v
nadaljevanju AM) povecuje (1,2,3). Ti otroci imajo vecinoma
tezave s socialnimi, Custvenimi in  komunikacijskimi
ves¢inami. Danes na avtizem gledamo kot na zapleteno
nevroloSko motnjo, na katero vplivajo Stevilni prepletajoCi
se dejavniki. Vse to vpliva na pozno prepoznavanje,

diagnosticiranje in obravnavo AM.

Kljutnega pomena je torej, da AM pri otroku ¢im prej
prepoznamo, izvedemo potrebno diagnosticiranje in
otroka vkljucimo v zgodnjo obravnavo, ki dokazano ugodno
vpliva na njegov razvoj in na kakovost zivljenja. Z vkljucitvijo
v zgodnjo obravnavo otroku in njegovi druzini zagotovimo
ustrezno, zgodnjo pomoc ter podporo.

0 AVTIZMU

Natancno poznavanje AM je zahtevno, saj ga povezujejo
z raznolikimi nevrobioloskimi, genetskimi in okoljskimi
dejavniki (1,2,3). Gre za vsezivljenjsko nevrolosko stanje, ki
se lahko pokaZe ze v zgodnjem otrostvu, ter se pojavlja ne
glede na spol, raso in socialno-ekonomski status. Pogostejsi
je pri deckih (2). Strokovnjaki so si enotni 0 pomembnem
vplivu genetike. Avtizem je pogost pri sorojencih in je
povezan tudi s starostjo starsev (1,3). Posamezniki z AM
pogosto na prvi pogled niso videti ni¢ drugacni, a se lahko
razlikujejo po nacinu obnasanja, komuniciranja, ucenja in
reSevanja problemov (3). Za AM so znacilni (a) specificna
socialna komunikacija in interakcija ter (b) stereotipno
vedenje, zanimanje in aktivnosti. Pogosto se soolajo
tudi z izzivi na podroc¢ju senzornega funkcioniranja (2).
Vsak posameznik z AM je edinstven in ima individualne
simptome oz. znacilnosti, ki variirajo od blazjih do taksnih, ki
posamezniku povzrocajo velike tezave Ze v vsakodnevnem
Zivljenju. Tako lahko nekateri zivijo popolnoma samostojno,
drugi pa potrebujejo ogromno podpore in pomoci (2,3,4).

RAZSIRJENOST IN POJAVNOST AM

KolikSna je natancna globalna razsirjenost AM, je tezko
opredeliti, sgj je zelo spremenljiva (2,5). Podatki Svetovne
zdravstvene organizacije (SZ0) iz leta 2021 ocenjujejo,
da osebe z avtizmom predstavljajo odstotek svetovne
populacije. Na svetovni ravni ima avtizem 1 od 160
otrok (1,2). V ZDA velja AM s pojavnostjo 1 na 59 otrok
za pogosto motnjo, pojavnost pa se povecuje (1,2,6). Tudi
ocene iz Slovenije kazejo, da je AM pogosta motnja, a

natancne evidence o pogostosti in razsirjenosti v Sloveniji
zal nimamo. Podatki NIJZ kazejo, da je v letu 2019 za
AM zbolel 1 otrok na 50 rojstev, kar predstavlja priblizno
2 9% vseh novorojenckov (7). Povecano pojavnost otrok z
avtizmom opazamo tudi v razvojni ambulanti s centrom za
zgodnjo obravnavo Zdravstvenega doma dr. Adolfa Drolca
Maribor, kjer se ukvarjamo z diagnosticiranjem in zgodnjo
obravnavo otrok z odstopanji v razvoju.

Po porocilih razvojne ambulante v ZD dr. Adolfa Drolca za
leti 2008 in 2018 ter statisticnih pregledih Zdravstvenega
informacijskega sistema Promedica za leti 2020 in 2021
ugotavljamo, da so leta 2008 med 368 prvimi pregledi v
ambulanti prepoznali le dva otroka z diagnozo avtizem.
Leta 2018, ko se je Razvojna ambulanta vkljucila v Evropski
projekt Celostna zgodnja obravnava otrok s posebnimi
potrebami in njihovih druzin, so med 398 prvimi pregledi
prepoznali 7 otrok z diagnozo avtizem. Leta 2020 je bilo
prvi¢ obravnavanih 450 otrok, izmed katerih so prepoznali
27 otrok z avtizmmom (23 deCkov in 4 deklice). Leta 2021 so
med 416 prvi¢ pregledanimi otroki prepoznali kar 42 otrok
z diagnozo avtizem? (38 deckov, 4 deklice) (8,9,10). Na vse
vecje Stevilo primerov diagnosticiranega avtizma v zadnjih
letih zagotovo vpliva boljSe prepoznavanje te motnje.
Stevilne otroke so pred tem Ze diagnosticirali kot otroke z
motnjo aktivnosti in pozornosti, govorno jezikovno motnjo,
zapoznelim razvojem ali drugo. Taksna praksa je prisotna
Se danes. Postopek pridobitve ustrezne diagnoze je tako
lahko dolgotrajen.

DIAGNOSTICIRANJE AM

Kljub napredku in razumevanju nevrobiologije in natancne
etiologije AM 3e zmeraj ne poznamo (3). Tako so v
nekaterih delih sveta zgodnje odkrivanje, prepoznavanje,
diagnosticiranje in obravnava $e zmeraj otezeni. Starsi
pogosto porocajo o socialni stigmi oziroma stigmatizaciji
(2). Diagnosticiranje avtizma je zahtevno, saj medicinskega
testa, s katerim bi lahko potrdili diagnozo AM (3,11), ni,
diagnosticiranje pa temelji na klinicnem opazovanju, ki se
nanasa na merila Mednarodne klasifikacije bolezni (ICD
11), ki jih od leta 2018 priporo¢a Svetovna zdravstvena
organizacija, ter v Diagnosticnem priro¢niku za duSevne
motnje (DSM-5) (1,2). Vecina otrok mora za diagnosticno
oceno obiskati zdravnika specialista (4,6,12), ki je v Sloveniji
pedopsihiater ali razvojni pediater, ki otroka usmeri
na podrobnejSo timsko oceno razlicnih strokovnjakov
(delovni terapevt, logoped, psiholog, specialni pedagog
idr.). Pogosto uporabljena instrumenta za diagnosticiranje

sta Autism Diagnostic Observation Schedule (ADOS-2) in

1 Pod diagnozo avtizem so bile vkljuCene naslednje diagnoze: avtizem v otrostvu; atipicni avtizem; Rettov sindrom; Aspergerjev sindrom;

pervazivna motnja, neopredeljena; drugacne pervazivne motnje.
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Childhood Autism Rating Scale (CARS-2) (6,12). Zal je za AM
Se zmeraj znacilno, da jo diagnosticiramo veliko kasneje,
kot bi jo lahko (1,10,12). Zaostanek pomeni, da otroci
nujno potrebne zgodnje pomoci ne prejmejo dovolj hitro
ali sploh ne (3,4,10,12). Tudi nekateri podatki iz Slovenije
kazejo, da skoraj 80 % otrok z avtizmom diagnosticirajo
Sele pri starosti 5 let in vec, kar je vsekakor zelo pozno.
Zaskrbljujoc je tudi podatek, da do 3. leta starosti sum na
avtizem potrdimo le pri 16 % otrok (7).

SIMPTOMI IN OPOZORILNI ZNAKI AM
Pri nekaterih otrocih se prvi simptomi pojavijo Ze v prvih
12 mesecih Zivljenja, pri drugih pa okrog drugega leta ali
celo kasneje. Prav tako nekateri otroci normalno dosegajo
razvojne mejnike in pridobivajo nove spretnosti, Nato pa jih
prenehajo pridobivati ali celo izgubijo Ze usvojene (3,4,9).
Ker danes vemo, da se znaki lahko pojavijo zelo zgodaj
v otrokovem zivljenju (med 3. mesecem in 2. letom), je
pomembno, da jih prepoznamo in avtizem diagnosticiramo
Ze v otrokovem zgodnjem otrostvu. Zgodnje odkrivanje
znakov je pomembno, saj prej kot opazimo AM 0z. njene
znake, prej lahko pri¢nemo z obravnavo ter nujno potrebno
pomocjo otroku in druzini (1,10,12).

Tabela 1: Zgodnji znaki avtizma (4,10,12).

Znake in  odstopanja AM lahko prepoznamo S
spremljanjem otrokovega razvoja in Njegove rasti, zato
je zelo pomembna vloga starsev, pediatrov, vzgojiteljev in
drugih odraslih, da odstopanja ¢im bolj zgodaj prepoznajo.
PriporoCamo, da se otroka podrobno pregleda tudi
med vsakim obiskom pri zdravniku (4, 11). Pediatrom
priporoamo izvajanje presejalnih pregledov in uporabo
standardnih presejalnih testov za AM pri starosti 18. in
24. mesecev. Svetujemo uporabo Revidirane modificirane
ocenjevalne lestvice avtizma pri malckih (M-CHAT). Ko
pri otroku ugotovimo tveganje AM, je pomembno, da ga
pravoc¢asno oz. ¢imprej napotimo na podrobnejSo klinicno
ocenjevanje ter ga vklju¢imo v zgodnjo obravnavo (4,6,13).
Ta obsega individualno obravnavo otroka in druzine s
strani razli¢nih strokovnjakov, ki medsebojno sodelujejo in
se povezujejo. V Sloveniji je bil leta 2019 sprejet nov Zakon
o celostni zgodnji obravnavi predsolskih otrok s posebnimi
potrebami (Zakon Z0), ki je zakonska podlaga Centrov za
zgodnjo obravnavo otrok. Otroci z razvojnimi zaostanki
SO Najprej napoteni v razvojno ambulanto s centrom
za zgodnjo obravnavo (RA s CZ0), kjer izvajajo zgodnje
diagnosticiranje in obravnavo otrok. Delo RA s CZ0 zahteva
multidisciplinarni pristop razli¢nih strokovnjakov (zdravnik,

PODROCJA PRIMANJKLJAJEV

PRIMER: Luka, 18 mesecev

SOCIALNA KOMUNIKACIJA

« deluje nezainteresirano, 0dsotno

Luka je bil kot dojencek zelo razdrazljiv in jokav. Mami se ni nasmehnil,
jo redko pogledal, pozno se je zacel oglasati. Zdaj se oglasa z
neartikuliranimi zvoki, prve besede Se ni. Najraje se igra sam s

« Sibek ocesni stik, umika pogled

e pomanjkanje kretenj

 odsotnost imitacije

» pomanjkanje zdruzene pozornosti

e nezanimanje za igro s starsi ali vrstniki

« lahko je neobcutljiv, nepozoren, nasilen do
sorojencev

kockami. Ce se mu kdo pridruZi pri igri, ga odrine in z njim ne Zeli deliti
igrac. Ko kaj potrebuje, tega ne pove in Ne pokaze s prstom, ampak
uporabi mamino roko in jo vodi do Zelene igrace. Igraco redko prinese
mami in z njo ne deli zanimanja. V¢asih joka sam brez znanega razloga
in ne iSCe tolazbe pri starsih. Ne opazi, ko mama odide iz prostora,
prav tako se ne odzove ob vrnitvi o¢eta iz sluzbe.

PONAVLJAJOCA SE, STEREOTIPNA VEDENJA

vrtenje, zibanje ipd.)

* rigidna, ponavljajoca se igra

* izrazito zanimanje za nenavadne predmete
(ura, abeceda, Stevila, stroji ipd.)

» prilagajanje na spremembe

 ponavljajoci se vzorci gibanja (npr. mahanje,

Luka rad lezi na tleh in opazuje vrteca se kolesa, rad zlaga kocke v
vrsto. Tudi sam se pogosto rad vrti. Obsesivno priziga in ugasa luci.
Bolj kot igrace ga pritegnejo vsakodnevni predmeti, kot so klima,
pralni stroj, grelec prostora ipd. Ce gre druzina na obisk, Luka krici,
cepeta in se grize. Uziva, ko gre po kosilu z o¢etom na sprehod do
cerkve z zvonikom. Ce oce ne more na sprehod, ga Luka vodi za roko
do vrat in vztraja tako dolgo, da gresta.

SENZORNO FUNKCIONIRANJE

 neobi¢ajno delovanje senzornih sistemov
(vid, sluh, okus, dotik, propriocepcija,
vestribularni sistem)

Ko je doma hrupno, se Luka drzi za uSesa, se grize, krici. Ko ga babi
zeli prijeti za roko, se ji izmika. Zelo rad pride sam k mami v objem

in obozuje, ko ga mami mocno zavije v odejo. Rad ima grobo igro z
oCetom (ravsanje, prerivanje ipd.), rad pleza in se vrti v krogu. Med
oblacenjem in umivanjem zob krici in odriva starse. Ima dolge lase, sgj
je frizerja noCe obiskati. Je samo suhe makarone in rdece sadje.
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logoped, delovni terapevt, specialni pedagog, psiholog,
fizioterapevt in socialni delavec) za kakovostno oceno in
pomoc druzinam (1,10).

ZAKAJ ZACETI ZGODAJ

Razlicni pregledi z dokazi podprte zgodnje obravnave
otrok z avtizmom v obdobju 15 let nam dajejo jasno sliko
0 ugodnih ucinkih na otroke z avtizmom in njinovih starSev
(14,17-22).

Zgodnja obravnava temelji na nacelu, da je
nevroplasticnost mozganov odvisna od zgodnjih izkuSen,
ki jih otrok pridobiva v okolju. Ob zgodnjih izkuSnjah se
otrok uci, pri tem pa nastajajo in se organizirajo Nove
nevronske povezave (14). Najbolj pomemben vpliv na
zgodnje ucne procese imajo izkusnje, ki jih otrok pridobiva
sam, in ne zgolj pridobljene izkuSnje preko pasivhega
opazovanja. Po drugi strani pa imajo dojencki, ki so jih
kasneje diagnosticirali z AM, netipine vzorce pozornosti
in sodelovanja ter spremenjeno senzorno in mMotoricno
funkcioniranje, kar verjetno vpliva na kakovost in koli¢ino
izkuSenj, ki jih pridobivajo. Omenjene motilce v razvoju
se lahko zazna Ze zgodaj, pri treh mesecih otrokovega
Zivljenja. 'V prodromalni fazi, ko se znaki avtizma
zaCnejo manifestirati, lahko otroci dozivljajo okrnjene in
nedodelane socialne in komunikacijske ucne priloznosti, ki
bi jih sicer lahko pridobivali v stalnih dinamicnih diadnih
interakcijah (stars-otrok) ali triadnih interakcijah (stars-
predmet-otrok) (12). Raziskovalci ugotavljajo, da zgodnja
obravnava, ki spodbuja otrokovo vecjo osredotoCenost
na osebe in socialno vkljuCevanje, blazi kasnejSe ucinke
znakov avtizma na podrocju vedenja in Mozganskega
delovanja (22). Otroci z intenzivnimi obravnavami do
tretjeqga leta starosti so pridobljene kognitivne, jezikovne
in prilagoditvene spretnosti kasneje posploSili na druga
podroc¢ja funkcioniranja in s tem zmanjSali stopnjo
izrazenosti posameznih znakov avtizma (20). Najbolj
oCiten napredek je razviden prav v prvih dveh letih Zivljenja
0z. celo v prvem letu. Pri tem na ucinkovitost obravnave
vplivata pogostost obravnav in usposobljenost terapevta
(18).

Raziskovalci niso povsem enotni 0 obsequ ugodnih ucinkov
zgodnje obravnave, saj so odvisni od Stevilnih dejavnikov
(14,17). Vplivi zgodnje obravnave so pri otrocih z razvojnimi
motnjami manj izraziti kot pri otrocih s tveganimi
okoljskimi dejavniki (16). Ne glede na omenjeno pa je
klju¢na komponenta uspeSne zgodnje obravnave vkljucitev
starsev. Pri tem sta zelo pomembna zgodnja edukacija in
trening strateqij za socialno vkljuCevanje starSev v igro
z otrokom (14). V praksi namre¢ ugotavljamo, da starsi
pogosto potrebujejo podporo in edukacijo na podrocju

poznavanja ucnih priloznosti v vsakodnevnih rutinah,
spodbujanju  socialne komunikacije preko igre in pri
preprecevanju nezelenega vedenja. Bolj zgodaj se starsi
naucijo, kakSne so potrebe njihovih otrok in kako poteka
sistem storitev, lazje bodo pri otroku podpirali optimalen
razvoj. Ob tem raziskovalci poudarjajo pomembnost
premika zgodnje obravnave, ki je osredotocena na otroka,
k zgodnji obravnavi, ki v ospredje postavlja druzino.
Priporocajo (a) trening starsevstva vsaj 9-12 mesecev vsaj
enkrat na mesec za okrepitev ucenja strategij, (b) poudarek
na neposrednem ucenju strateqij za starse namesto zgolj
psevdoedukacije brez prakticnega prikaza in (c) povratne
informacije preko domacih videoposnetkov glede uvedbe
naucenih strategij v domace okolje (14).

Pri tem moramo poleg otrokovih socialnih in kognitivnih
kompetenc optimizirati tudi druzinske vzorce interakcije v
ozjem in SirSem okolju, ki pomembno vplivajo na otrokove
izkusnje ter nenazadnje tudi na materialne in Mentalne
vire druzine, saj so v pomembni medsebojni povezavi
(15). Otrok z ugodnimi druzinskimi pogoji ima raznovrstne
socialne in kognitivne izkusnje v okolju ter Custveno in
ekonomsko stabilne starse, ki uspejo razviti varne odnose
z vsemi druzinskimi ¢lani. Starsi otrok z avtizmmom pogosto
porocajo o spremembah njihovega psiholoskega pocutja
in 0 Visoki stopnji stresa. Prav tako otrok z znaki avtizma
pogosto zaradi Sibkih komunikacijskin in socialnih vescin
razvija neugodne interakcije z druzinskimi ¢lani, kar vpliva
na njegov nevropsiholoski razvoj (19). S tega vidika bi bila
zqgolj na otroka osredotocena obravnava nepopolna in
manj ucinkovita.

Drugi razlog zgodnje obravnave otrok z avtizmom tici tudi
v dejstvu, da so zgodnji zaostanki socialne komunikacije
in igre pri otrocih z znaki avtizma majhni. Kasneje je ta
razkorak lahko vecji in ga tezje ujamemo ali ga celo ne
moremo ujeti. Ce ukrepamo zgodaj, se lahko otroci hitreje
priblizajo nevrotipicnemu razvoju. Otroci z obicajnim
razvojem se namreC preko dnevnih izkusenj pogosto
spontano ucijo namerne komunikacije in  socialne
interakcije. Otroci z avtisticnimi znaki v zgodnjem obdobju
potrebujejo vec namernega ucenja in pobud za razvijanje
temeljnih gradnikov komunikacije (oCesni stik, kretnje,
posnemanje, zdruzena pozornost, izmenjavanje ipd.). Ce
starSe opremimo z znanjem in s strategijami, ki jih lahko
uporabljajo v vsakodnevnih rutinah (med oblacenjem,
previjanjem, hranjenjem, igro ipd.), lahko bolj pogosto in
primerno izkoris¢ajo dnevne priloznosti za ucenje socialne
komunikacije.
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SODOBNI PRISTOPI PRI ZGODNJI
OBRAVNAVI OTROK Z AVTIZMOM IN
NJIHOVIH DRUZIN

Nacela obravnave otrok se z leti spreminjajo. Sprva so
bili strokovnjaki osredotoCeni le na otroka in razlicne
nacine zdravljenja. Starse so kot koterapevte ali ucitelje
zaCeli razumeti kot pomembne dejavnike sistematicne
obravnave same po sebi Sele kasneje. K spremembi
vV pojmovanju je pomembno prispevalo spoznanje o
vzajemni Naravi interakcije med otrokom in starsi (16).

Prav tako so se metode obravnave otrok z avtizmom v
zadnjih 50 letih mocno preoblikovale. Obravnava otrok z
avtizmom se je v 70. letih pricela z idejo, da lahko otroke
ucimo posameznih spretnosti za izboljSanje njihovega
vedenja v domacem okolju. Osnovna ideja izhaja iz
vedenjske psihologije. Gre za metodo ABA (angl. applied
behavior analysis), pri kateri otrok z visokostrukturiranim
ucenjem posameznih locenih spretnosti in z jasno
dolocenimi krepitelji usvaja doloceno vedenje (23). Metoda
je Se vedno ena izmed bolj ucinkovitih in z dokazi podprtih
metod za otroke z avtizmom. Kljub njeni uspeSnosti pa
posamezni raziskovalci opozarjajo, da lahko taksno ucenje
privede do (a) neuspesne generalizacije naucenega v
drugem okolju ali okolisCinah, (b) do otrokovega upora
ali umikanja vedenjskim izzivom (c) do pomanjkanja
spontanosti in (¢) do pretirane odvisnosti od krepiteljev
(23).

Vzporedno je v zadnjih letih priSlo do eksplozije znanstvenih
spoznanj Na podrocju otrokovega razvoja. Ugotovili so, da
je za kasnejSi razvoj jezika pomembno, da se v zgodnjem
obdobju razvijajo klju¢ni gradniki komunikacije, kot so
zdruzena pozornost, imitacija in socialna vkljucenost
(otrok-stars). Ucenje je bolj ucinkovito, ko se otrok
aktivno vkljuCuje v obravnavo in ni le pasivni udelezenec
obravnave, ki zqgolj sledi zastavljenim ciljem terapevta. Z
novimi dognanji na podrocju otrokovega razvoja se pojavlja
razkorak med ucenjem visokostrukturiranin posamicnih
vescin vedenja (ABA) in naceli otrokovega zgodnjega
razvoja. Ce v obravnavo vnasamo takine pristope, ki so
otroku razvojno primerni, spodbujamo prenos naucenega
v domace okolje ter socialno ustrezno in funkcionalno rabo
naucenih vescin in znanja. Vsakdanje druzinske rutine so
tako bogate ucne priloznosti za ucenje posameznih vescin
socialnega vedenja, jezika in prakticnih vescin.

Kot odgovor dvehrazli¢nih pristopov, vedenjskihin razvojnih,
vzadnjih letihvedno vec govorimo o naturalisticnih razvojno-
vedenjskih  pristopih  (angl. naturalistic developmental
behvioural interventions, NDBI), ki zdruzujejo omenjena
pristopa. Se vedno ostaja nacelo ucenja s podlago v

vedenjski psihologiji (sprozilec-krepitelj vedenja), a je
ucenje postavljeno v bolj funkcionalen, naraven in razvojno

primeren kontekst.

Tabela 2: Primerjava pristopov ABA in NDBI (14,23,24).

ABA

NDBI

Materiali so skrbno izbrani
in nacrtovani s strani
odraslega.

Materiali in naloge se
prilagajsjo otrokovemu
zanimanju.

Cilji obravnave se
uresnicujejo preko
eksplicitno strukturiranin
nalog, razdeljenih na vec
segmentov, za pridobitev
dolocenega vedenja.

Razvojno primerni cilji
obravnave se uresnicujejo
med igro oz. interakcijo z
otrokom.

Terapevt pogosto daje
pobude za interakcijo, vodi
aktivnost.

Terapevt sledi otroku in
Caka na njegovo pobudo,
da je otrok ¢im bolj dejavno
vklju€en v igro.

Ojacevalci vedenja
navadno nimajo socialnega
in komunikacijskega
konteksta v dani situaciji,
ampak jih izberemo glede
na individualne motivatorje
otroka (navadno najljubsi
predmet ali hrana).

Krepitelji so naravna
posledica nekega vedenja
(npr. ce otrok rece »avtox,
ne dobi bombona, ampak
dejanski avto).

Naloge so razdeljene

na vec segmentov, Ki
jihobravnavajo 1 :1,v
okolju brez distraktorjev.
Sele ko jih otrok usvoji,
jih prenasajo v dejansko
okolje.

Aktivnosti so pripravljene
za funkcionalno rabo vescin
in prenesene v domace
okolje, v dnevne druzinske
rutine.

Novi pristopi so podprti z vse ve€ dokazi o ugodnih ucinkih
na otrokov razvoj, zlasti pri majhnih otrocih. Pomemben
premik, ki ga ponujajo pristopi NDBI, je vkljuCevanje starsev
v program, trening starsev in ucenje naravnih aktivnosti, ki
jih lahko starsi uvedejo v domace vsakdanje rutine.
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Uvedbo strategij NDBI v domace okolje druzine lahko
ponazorimo s primerom (Tabela 3).

Tabela 3: Primer uvedbe strategij NDBI v domace okolje.

POTEK DEJAVNOSTI

STRATEGIJA

Luka rad zlaga kocke v
vrsto. Oce se mu prikljuci

pri igri.

Upostevanje dejavne
vkljuenosti otroka v igro,
7a katero je motiviran.

Oce sede nizje, tako da je
raven njegovega obraza na
ravni Lukovega.

Spodbujanje ocesnega
stika, ogledovanje obraza.

Oce posnema Lukovo igro.

Sledenje otrokovemu
zanimanju.

Oce komentira igro z
razvojno ustreznim jezikom
- »kocka.

Verbalni model ob
upoStevanju Lukove
stopnje komunikacije -
porajanje enobesednih
stavkov.

Ko Luka pogleda ocetovo
igro, oCe izkoristi Lukovo
zanimanje in poskrbi za
Novo akcijo v igri —eno
kocko postavi na drugo.
Luka ponovi akcijo za
ocetom.

UcCenje gibalne imitacije in
razsiritev igre.

Oc¢e navduseno vzklika in
ploska z rokami.

Naravna krepitev
otrokovega vedenja.

Igro ¢ez dan veckrat
Spontano ponovita, saj
se Luka zeloradigra s
kockami.

Pogoste ponovitve ucenja
novih vescin (imitacija,
razsirjanje igre).

Naravno okolje je za majhne otroke pomembno u¢no okolje.

Vendar so kljub naravnemu okolju z naravnimi ojacevalci
vedenja in kljub spontanemu sledenju otrokovim interesom
v ozadju jasno strukturirane strategije, ki temeljijo na
natancni oceni otrokoveqga jezikovnega razvoja in socialne
komunikacije. Pri tem je prav tako pomembna ocena
dinamike med otrokom in starsem. Stevilni programi NDBI
poleg ocene socialne vkljucenosti otroka vkljucujejo tudi
oceno starsevskega stila igre z otrokom. Pomembno je, da
podpremo Cujecnost starsa, ki bo znal slediti otrokovemu
interesu in nudil dovolj dnevnih priloznosti za otrokovo
dejavno vkljucenost med interakcijo.

1ZZIVI ZGODNJE OBRAVNAVE V
SLOVENSKEM PROSTORU

Trend zgodnjega prepoznavanja otrok z avtizmom se
izboljSuje, a v praksi Se vedno opazamo pozno vkljucevanje
otrok v obravnavo. Glede na razmeroma pozno
diagnosticiranje bi moral razlog za vkljucitev v obravnavo
otroka obstajati Ze prej, torej ko se pojavijo prvi znaki oz.
ko ima otrok dejavnike tveganja za pojav avtizma (Npr.
avtizem v druzini). Zagotoviti bi morali, da bi pedagogi v
vrtcih, pediatri in patronazna sluzba, ki imajo zgodnje stike
z druzinami, poznali zgodnje znake avtizma in odstopanja
v razvoju Cim prej prepoznali. S tem bi lahko povecali
zgodnjo vkljuCitev druzin v obravnavo. DobrodoSla bi
bila tudi vkljuCitev presejalnih testov za avtizem, kot je
M-CHAT, v pediatricne posvetovalnice ali patronazne
obiske na domu. S porastom prepoznavanja otrok z
znaki avtizma bi se vsekakor povecala tudi potreba po
Sirjenju ustrezno kvalificiranega osebja, ki je potrebno za
zgodnjo obravnavo. Kljub temu pa na daljSi rok raziskovalci
ugotavljajo, da je to financno bolj ugodna resitev, saj bi s
zgodnjim prepoznavanjem zajezili ali vsaj omilili stopnjo
pomoci, ki bi jo posameznik potreboval kasneje v Zivljenju
(15). Vsekakor je na mestu razmislek o prestrukturiranju
financnih virov v zdravstveni oskrbi.

Kljub pestri izbiri uCinkovitih, sodobnih in z dokazi podprtih
pristopov za otroke z avtizmmom (Hanen program, Jasper,
ESDM, ImPACT, Social ABC ipd.), se tudi v Sloveniji
sreCujemo z njihovo pomanjkljivo uvedbo v vsakodnevno
prakso vzgojno izobrazevalnih in zdravstvenin ustanov.
Raziskovalci omenjsjo  Stevilne dejavnike, kot so
(3 pomanjkanje smernic s strani vodstva za izbiro
programa, ki je podprt z dokazi, (b) pomanjkanje ustrezno
kvalificiranega osebja, () prezahtevni pristopi za uporabo
v vsakdanji praksi, (€) podpovpreCni pogoji dela in (d)
pomanjkanje materialnih virov (21).

Ker so centri za zgodnjo obravnavo otrok v Sloveniji zaziveli
z novim zakonom Sele leta 2019, sta za jasne in ucinkovite
protokole za delo z druzinami otrok s posebnimi potrebami
potrebni kilometrina izkuSenj in nadaljnja angaziranost za
delujoce multidisciplinarno timsko delo pri prepoznavanju
potreb druzin in nudenju ustrezne podpore.
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ZAKLJUCEK

Ucinki zgodnje obravnave so najbolj izraziti, Ce se pricne
pred drugim letom starosti, Ce je dovolj intenzivna, podprta
Z ustreznim znanjem terapevta in Ce vkljuCuje prakticni
trening starSev, ki lahko nauceno uresnicijo v domacem
prostoru. Merilo za vkljucitev otroka v zgodnjo obravnavo
ne bi smela biti zgolj diagnoza avtizem, ampak Ze zgodnji
znaki in dejavniki tveganja zan;.

Novi pristopi pri obravnavi otrok z avtizsmom potrebujejo
umestitev v slovensko okolje, da bo obravnava zazivela
kot aktivho vkljuCevanje celotne druzine, iskanje ucninh
priloznosti v vsakodnevnih rutinah druzine in podpora
starSem, ki bodo otrokom v domacem okolju lahko
omogocali kakovostne dnevne izkusnje.
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GOVORNO-JEZIKOVNE MOTNJE KOT OPOZORILNI ZNAKALI
POSLEDICA IZGUBE SLUHA

SPEECH AND LANGUAGE DISORDERS AS A WARNING SIGN OR
CONSEQUENCE OF HEARING LOSS

Katja Globevnik
Center za sluh in govor Maribor, OE ZE, Maribor

1ZVLECEK

Dober sluh je kljucnega pomena za razvoj poslusanja,
govora in jezika. VecCino otrok s prirojeno gluhostjo in
naglusnostjo s presejalnim  testiranjem prepoznamo
pred odpustom iz porodnisniceKljub zelo dobremu
sistemu presejalnega testiranja v porodnisnicah pa
obstajajo skupine otrok, ki jihzaradi razlicnih vzrokov
prepoznamo kasneje 0ziroma pozno: otroci z napredujoco
izgubo sluha, otroci z enostransko izgubo sluha, otroci z
avditorno nevropatijo sluSnega Zivca in otroci s prevodno
izqubo sluha. Izguba sluha zapuScaposledice tako na
socialnem, govornem in vedenjskem podroc¢ju kot tudi na
akademskem podro¢ju.Ceima otrok teZave na govorno-
jezikovnem podrocju, ga prej ali slej vkljucimo v logopedsko
obravnavo. Ce logopedska obravnava v dolo¢enem obdobju
ne prinese pricakovanega rezultata, moramo pomisliti
tudi na moznost izqube sluha. V prispevkuopisujemo
nekaj primerovspregledane izgube sluha in njihov vpliv na
govorno-jezikovni razvoj.

Klju¢ne besede: govorno-jezikovne motnje,
napredujoCaizguba sluha, enostranska izguba sluha,
avditorna nevropatija, prevodna izguba sluha.

ABSTRACT

Good hearing is crucial forthe development of listening,
speech and language. Most children who are congenitally
deaf and hard of hearing are identified by screening before
being discharged from the maternity hospital. Despite
a very good screening system in maternity hospitals,
there are groups of children who are, for various reasons,
identified later or late: children with progressive hearing
loss, children with unilateral hearing loss, children with
auditory nerve neuropathy and children with conductive
hearing loss. Hearing loss has consequences in the social,
speech, behavioural and academic fieldsWhen a child
has speech and language problems, sooner or later he/
shewill receive speech and language therapy. If speech
therapy treatment does not lead to the expected result
in a certain period, the possibility of hearing loss should
also be considered. The article describes some examples
of overlooked hearing loss and its impact on speech and
language development.

Key words: speech and language disorders,
progressive hearing loss, unilateral hearing loss,
auditory neuropathy, conductive hearing loss
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Dober sluh je kljutnega pomena za razvoj poslusanjas,
govora in jezika. Povezan je z anatomskimi in fizioloSkimi
dejavniki, zato je za zaznavanje zvoka pomembno dobro
delujoCe zunanje, srednje in notranje uho(l). Ker sluh
kot najpomembnejsi nadzorni ali zaznavni mehanizem
(poleg povrhnje in globoke senzibiliteteter pomoci vida)
pomembno vpliva na celostni govorno-jezikovni razvoj
posameznika, moramo morebitno okvaro sluha odkriti
¢imbolj zgodaj (2).

V Evropi se s tezavami s sluhom sreCuje vsaka deseta
odrasla oseba (3). Skrb vzbujajoc je predvsem podatek o
okvari sluha pri vec kot 10 9%o0seb, mlajSih od 25let (4).
Pojavnostprirojenihokvar sluha je v Sloveniji priblizno 1
primer na 1000 rojstev (5).

Glede narazlicne vzroke izgube sluha in razlicna anatomska
podroc¢ja, ki jih lahko zajame bolezenski proces,lahko
izqubo sluha razdelimo na razlicne nacine. Glede na
mesto nastanka bolezenske spremembe razlikujemo
periferno izgqubo sluha in centralno izqubo sluha.
Periferno izgubo sluha delimo na prevodno (konduktivno),
zaznavno (senzorno), nevralno in meSano. Glede na
Casovni nastanek okvare sluha razlikujemoprirojeno
(kongenitalno) in pridobljeno (akvirirano) okvaro sluha (6).
Obstajajo razlicne klasifikacije izgube sluha, ki niso enotne.
Medtem ko nekatereokvaro sluha vrednotijo z decibeli, jo
druge izrazajo v odstotkih (1). Mednarodna klasifikacija
okvar, prizadetosti in oviranosti, ki jo jeoblikovalaSvetovna
zdravstvena organizacija, opredeljuje okvaro sluha na
osnovi izqube sluha, izmerjene v decibelih, na frekvencah
500 Hz, 1000 Hz in 2000 Hz. Stopnjo izgube sluha deli na:

1. blago okvaro sluha (26-40 dB);

zmerno okvaro sluha (41-55 dB);
zmerno tezko okvaro sluha (56-70 dB),;
tezko okvaro sluha (71-91 dB);

najtezjo okvaro sluha (91-110 dB);

o vk W N

popolno izgubo sluha - gluhost (> 110 dB) (7).

GOVORNO-JEZIKOVNE MOTNJE KOT POSLEDICA
1ZGUBE SLUHA

Pri otroku normalen govorni razvoj poteka po dolocenih
mejnikih. O motenem govornem razvoju  govorimo,
ko zaostaja za vel kot 6 mesecev.V govoru vsi glasovi
niso enako slisni. Manj glasno izgovarjamo predvsem
nepoudarjene zloge v besedi in kratke predloge pa tudi
konec stavka je obic¢ajno manj glasen kot zacetek. Otrok
torej pri poslusanju govora razlicne glasove slisi razlicno
glasno (8).

V zaCetku v govornem razvoju pri gluhih otrocih v
primerjavi s slisecimi ni razlik. Oglasati se pricnejotako
zgodaj kot sliSeci otroci in tudi prva faza bebljanja
poteka podobno. Opazna pa je razlika glede ritmic¢nosti,
melodicnosti in obsega (tj. koli¢ine) ponavljanja zlogov. Pri
gluhih otrocih so vse omenjene znacilnosti bistveno manj
izrazene. Ce otrok ne dobi ustrezne pomoci, po 6. mesecu
starosti govorni razvoj ne napreduje vet¢ (9).0trok z
najtezjo izqubo sluha (povprecna izguba sluha v govornem
obmodju je 91-110 dB) glasove slisi zelo popaceno ali jih
sploh ne slisi ter s tezavo slusno razlikuje med besedami.
Posledice se pogosto kazejo v zelo skromnem besediscu.
Pomanjkljivo oblikuje povedi v smiselno celoto, okrnjena
je tudi uporaba slovnic¢nih pravil. Razumevanje besed,
povedi in navodil je pogosto Sibko. Govor je pogosto
tezko razumljiv ali nerazumljiv, govorna prozodija pa Vv
veCini elementov zelo slaba. Pisno sporazumevanje je
bolj razumljivo kot govor, aima otrok vecinoma tezave
na vseh ravneh jezika. Otrok s popolno izgubo sluha, tj.
gluh otrok (povprecna izguba sluha v govornem obmocju
nad 110 dB), ni sposoben slisati ali razumeti govora, tudi
Ce je ojacan. Govor je pogosto nerazumljiv. Posledice se
kazejo v zelo skromnem besedisCu verbalnega jezika,
sporazumevanje v slovenskem znakovnem jeziku ali v pisni
obliki pa je lahko bolj bogato.Otrok lahko slisi le s polzevim
vsadkom in ob ustrezni strokovni pomoci (10). Z vstavitvijo
polzevega vsadka otrok lahko slusno nadzoruje glas in
govor.lzboljsajo se govorno dihanje, fonacija in artikulacija
ter usklajenost vseh treh elementov izvedbe govora (8).

Otrok s tezko izgubo sluha (povprecna izguba v govornem
podro¢ju 61-90 dB) govor in jezik usvaja pretezno po
slusni poti s slusnim pripomockom. Pri sporazumevanju
potrebuje odgledovanje z ustnic, nekateri pa si pomagajo
z znakovnim jezikom. Usvajanje govora po slusni poti je
upocasnjeno, okrnjeno in zahtevno, saj veliko glasov v
besedah sliSi nepopolno in popaceno ter tezko razbere
posamezne besede. Obitajno glasove v besedah izgovarja
pomanjkljivo (jinizpuscainzamenjuje), v veciniprvin je slaba
tudi govorna prozodija, kar privede do tezje razumljivega
govora. Posledice se kazejo v skromnem besednem
zakladu in pomanjkanju usvajanja vseh jezikovih ravni v
govorjeni in pri vecini tudi v pisani besedi. V vsakdanjem
Zivljenju ima obicajno zelo velike tezave pri razumevanju
govora po slusni poti (10).

Otrokzzmerno izgubo sluha (povpre¢naizguba v govornem
obmocju41-60 dB)usvaja govor in jezik primarno po slusni
poti s slusnim pripomockom. Prigovoru in sporazumevanju
Si pomaga tudi z odgledovanjem z ustnic. Usvajanje
glasovnega govora je upocasnjeno, saj glasove v besedah

sliSi nepopolno in jih nerazumljivo tudi izgovarja. Slabse
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so lahko nekatere prvine govorne prozodije (melodija,
ritem, vising, glasnost, tempo). Posledice se kazejo tudi
v pomanjkljivem razumevanju besed, povedi, besedil in
sobesedil. Nespretno oblikuje povedi v smiselno celoto in
ima tezave pri pravilni rabi slovnicnih pravil. Vvsakdanjem
Zivljenju se sreCuje z otezenim sporazumevanjem, zIasti
v hrupnem okolju (10). Ob uporabi slusnega aparata bo
otrok sicer slisal, av manj ugodnih okoljin (hrup, razdalja,
odmev) del informacij preslisi. Qvira pri poslusanju lahko
vpliva na njegovo samopodobo in sposobnost vzdrzevanja
sluéne pozornosti (11).

Otrok z lazjo izgubo sluha (povprecna izguba v govornem
obmocju26-40dB)usvajagovorinjezikter se sporazumeva
po sludni poti. V hrupnem okolju se posluzuje tudi vescine
odgledovanja z ustnic. Pri usvajanju govora in jezika ima
lahko tezave pri izgovarjanju glasov v besedah, usvajanju
besedis¢a, uporabi slovni¢nih pravil in oblikovanju povedi
v smiselno celoto(10). Otrok sicer slisi tudi brez slusnega
pripomocka, a preslisi dele govora in pogosto spremeni
pomen povedanega (11).

NAJPOGOSTEJE SPREGLEDANE 1ZGUBE SLUHA
VecCino otrok s prirojeno izqubo sluha s presejalnim
testiranjem prepoznamo pred odpustom iz porodnisnice.
Tako je pravocasno opremljen z ustreznim slusnim
pripomockom, tj. slusnim aparatom, ali polzevim vsadkom
in vkljuen v zgodnjo surdopedago3ko obravnavo.

Kje se konca slusno procesiranje in kje se zacnejo jezik
0ziroma visji kognitivni procesi, je tezko opredeliti. Avdiologi
verjamejo, da so razumevanje govora v tihem okolju ali v
hrupu, bimodalno poslusanje, kratkoroc¢ni/delovni slusni
spomin, zaporedje slusnih informacij in lokalizacija zvoka
tiste funkcije, ki so povsemodvisne od vescin sluSnega
procesiranja (12).

Kljub zelo dobremu sistemu presejalnega testiranja v
porodniSnicah obstajajo skupine otrok, ki jihzaradi razlicnih
vzrokov prepoznamo kasneje oziroma pozno. To sootroci
z napredujoco izgubo sluha, otroci z enostransko izgubo
sluha, otroci z avditorno nevropatijo slusnega zivca in
otroci s prevodno izgubo sluha(13).

GOVORNO-JEZIKOVNE MOTNJE KOT POSLEDICA
NAPREDUJOCEIZGUBE SLUHA

Pri pregledu podatkov  presejalnega  testiranja
novorojenckov sta Fitzpatrick in Whittingham ugotovila,
da je presejalno testiranje uspesno prestalo 27 % od 75
otrok z zmerno obojestransko ali enostransko izgubo
sluha, ki so jin kasneje prepoznali kot naglusne (13).
Napredujocaizquba sluha je lahko posledica razli¢nih
okuzb, okvar ali stanj, npr. okuzbe s citomegalovirusom

(napredujocaizguba sluha se pojavi privec kot 15 9% otrok),
prirojenega sifilisa (znacilna je simetri¢na izguba sluha od
izqube na visokih frekvencah do popolne obojestranske
gluhosti), toksoplazmoze(80 % otrok je ob rojstvu brez
simptomoy, znaki okuzbe se pokazejo kasneje), pljucne
hipertenzije novorojencka (pri 32 % prezivelih otrocih
se pojavi NnapredujoCaizguba sluha), meningitisa(pri
5-35 %vodi bakterijski meningitis v srednjo do popolno
napredujoCoizqubo  sluha),  avtoimunske  bolezni
notranjega usesa (hitro napredujoca, obojestranska in
pogosto spremenljiva izguba sluha), neoplazme (obicajno
obojestranska in hitro napredujoca izguba sluha),
hipoksije itd. (14).

Govorno-jezikovne motnje so odraz Stevilnihdejavnikoy,
tj. stopnje izqube sluha, Casa nastanka izqube sluha, ¢asa
odkritja izgube sluhe in uporabe slusnega pripomocka, ki
omogoca optimalno poslusanje.

GOVORNO-JEZIKOVNE MOTNJE KOT POSLEDICA
ENOSTRANSKE I1ZGUBE SLUHA

VeCino otrok z enostransko izgubo sluha danes
prepoznamos presejalnim testiranjem ob rojstvu. Otroka
z enostransko izqubo sluha torej hitro prepoznamo in ga
opremimo z ustreznim slusnim pripomockom. Podatki
kazejo, da ima prirojeno enostransko izgubo sluha 0,1-
3% otrok (15). V raziskavah ugotavljajo, da imajo ucenci
z enostransko izgubo sluha v primerjavi s sliseCimi vrstniki
desetkrat pogosteje ucne tezave, tretjina do polovica
ucencev z enostransko izqubo sluha pa se spopada celo s
hudimi ucnimi tezavami (11).

Otrok z enostransko izqubo sluha sicer slisi, a ima lahko
tezave pri razumevanju sliSanega v manj optimalnih
okoljih poslusanja, kot so hrup, razdalja in odmev. Tezave
so ocitne predvsem takrat, ko je proti govorcu obrnjen z
naglusnim oz. gluhim usesom. Pojavljajo se tudi tezave pri
lokalizaciji zvoka.

Pri obojestranskem poslusanjuuho, ki je blizje izvoru zvoka,
zazna zvok do 20 dB glasneje kot uho, ki je bolj oddaljeno.
To povzroci izboljsanje slusne obcutljivosti za 3-10 dB,
kar mocno pripomore k boljSemu razumevanju govora.
Pri otrocih z enostransko izqubo sluha se primanjkljaji
kazejo pri razvoju govora, jezika in kognicije. V eni od
raziskav ugotavljajo,da imajo ti otroci slabse besedisce,
slabSe razvit oralni govor (16). Otroci z enostransko izgubo
sluha imajo lahko teZave pri razumevanju jezika in govora
ter pri socialnih stikih z drugimi otroki pa tudi ucne in
prilagoditvene tezave. Tezave imajo lahko pri poslusanju
in razumevanju govora v dolo¢enih situacijah, npr. pri
manjsi jakosti zvoka/govora ali oddaljenem izvoru zvoka.
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PosluSanje je Se dodatno otezeno, Ce je oseba k izvoru
zvoka obrnjena z gluhim uSesom. Tezave so prisotne pri
lokalizaciji zvoka ter pri poslusanju v hrupnem prostoru
ali v prostoru z odmevom. Zelo tezko razumejo govor
osebe z manj izrazitim in tisjim govorom pri skupinskem
razpravljanju. Otrok z enostransko izqubo sluha ima veliko
tezav pri poslusanju osebe, ki je v sosednjem prostoru.
Tudi Ce govor slisi, ni nujno, da povedano dejansko
razume.Taksnega otroka imajo v Soli zaradi razkoraka pri
razumevanju govora Vv tihem ali glasnem okolju pogosto
za»neposlusnega«. PresliSi namreC pogovor vrstnikov
ali zazna le njegov del, zato ga hitro socialno izkljucijo. V
glasnih ali akusticno manj primernih prostorih se hitro
utrudi, saj v posluSanje vlaga veliko napora in energije.
Njegovo vedenje lahko zaradi tezav pri sledenju skupini
postane motece, nenavadno ali frustrirano. Pogosto ima
tezave s slusnim razlikovanjem glasov in pri vzpostavljanju
povezave glas-Crka (11).

GOVORNO-JEZIKOVNE MOTNJE KOT POSLEDICA
AVDITORNE NEVROPATIJE SLUSNE ZIVCA
Avditorna nevropatija je oblika izqube sluha, pri kateri
je delovanje polza (zunanjih dlacnih celic) normalno,
okvarjeno pa je delovanje sluSnega zivca in centralnih
slusnih poti (17).Zaradi dobrega delovanja zunanjih dlacnih
celic presejalno testiranje novorojenckov pokaze odziv.

lzvid prazne tonske avdiometrije in prepoznave govora
je pri otroku z avditorno nevropatijo zelo variabilen.
Avditorne nevropatije obic¢ajno pri novorojenckih obicajno
ne prepoznamo, zlastiCe pri otroku niso prisotni tudi
etioloSki napovedni dejavniki izgube sluha (13). Avditorna
nevropatija se sicer lahko pojavi tudi ob odsotnosti drugih
zdravstvenih tezav, a ima veC kot 70 % posameznikov
pridruzene bolezni in stanja. Povezujejo jo s prehodnimi
neonatalnimi  krvavitvami (hiperbilirubinemija, hipoksija
in spremljajo¢a metabolna acidoza), okuzbami (Mumps,
meningitis), imunskimi  motnjami  (Guillain-Barréjev
sindrom, genetske mutacije). Osebe z avditorno nevropatijo
imajo obi¢ajno tezave pri razumevanju govora. Velik del
otrok z avditorno nevropatijo kaze omejene sposobnosti
pri razumevanju govora, tudi v tihem okolju.Polzev vsadek
trenutno velja za dober pripomocek pri poslusanju osebe
z avditorno nevropatijo, vendar izsledki raziskav kazejo, da
kljub uporabi polzevega vsadka priblizno Cetrtina oseb z
avditorno nevropatijo ne kaze izboljSanja pri poslusanju
(18).

Za veliko vecino otrok z avditorno nevropatijo je znacilno
zamujanje na podrocju razumevanja govora in govorne
produkcije (19). Avditorna nevropatija je pomemben
dejavnik tveganja za upocasnjen govorno-jezikovni razvoj

0z. govorno-jezikovno motnjo. Pomembno vpliva tudi
dejstvo, da je pogosto ne prepoznamo takoj ob rojstvu in
je zato otrok z ustreznim sluSnim pripomockom opremljen
kasneje kot gluh otrok z okvaro sluha v notranjem usesu.
V eni od raziskav ugotavljajo, da 9 od 10 otrok, ki ob stanju
avditorne nevropatije poslusajo z polzevim vsadkom,
pomembno napreduje pri poslusanju in govorno-
jezikovnem razvoju, medtem ko se je pri enem otroku
pokazal zaostanek na govorno-jezikovnem podrocju (19).

GOVORNO-JEZIKOVNE MOTNJE KOT POSLEDICA
SPREMINJAJOCEGA SE STANJA SLUHA
(PREVODNA 1ZGUBA SLUHA)

Prevodna izquba sluha nastane, ko se zmanjsa ali izqubi
sposobnost prenosa zvoka iz zunanjega in srednjega usesa
v notranje uho. Vecina primerov prevodne izgube sluha je
zaCasna in se z ustreznim zdravljenjem popravi. Najveckrat
jo povzroCi akutno gnojno vnetje srednjega usesa, ki je
eden najpogostejSih vzrokov za napotitev v pediatricno
ambulanto (20) in najpogostejsi vzrok za ambulantni
predpis antibiotika priotrocih (21). Kar 76-95 9% vseh otrok
ima do 6. leta starosti eno epizodo vnetja srednjega usesa.
V bostonski raziskavi so ugotovili, da je pojavnost akutnega
vnetja srednjega usesa najvecja pri starosti 6-24 mesecev
(22), drugi vrh pa sledi v starosti 5-6 let (23).

Ko ocitni znaki akutnega vnetja izginejo, pogosto Se vedno
ostane izliv v srednjem uSesu in s tem tudi naglusnost, ki
lahko traja celoveC mesecev. Prevodna naglusnost lahko
v Casu dozorevanja otrokovih mozganov in zivenih poti
povzroci motnje pri predelavi slusnih informacij ter s tem
motnje v govornem in tudi celovitem duSevnemrazvoju
(24).

Ob vnetju srednjega usesa in prevodni naglusnosti ¢lovek
sliSi govor pomanijkljivo. Kon¢nice besed in kratke besede
v stavkih (predlogi, vezniki) postanejo nesliSne, odmori v
stavkih se spremenijo, spremeni se intonacija (vprasanja
oztrditve) (25). Stevilni avtorji menijo, da se otrok, e
slusna informacija ni stalna, tezje nauci pomena besed in

pravilnega poudarjanja besednih zvez(26).

Med mozne pozneposledice ponavljajocih se vnetij uSesa v
zgodnjem otroStvu ob motnjah v centralni predelavi slusne
informacije (zmanjSana sluSna pozornost, spomin za vrstni
red besed, razloCevanje glasov in sposobnost sklepanja)
uvrs¢amo tudi tezave pri pravilnem izgovarjanju vseh
glasov, zlasti soglasnikov. Otroci tezje sledijo zaporedju
navodil in si zato tezje zapomnijo ucno gradivo (24).
Izsledki raziskav kazejo, da imajo otroci po pogostih vnetjih
srednjega uSesa pogosteje tezave zzamenjevanjem
prvega glasu (omisija prvega soglasnika ali substitucija
prvega glasu z glasom /h/) in zamenjevanjem nosnikoy,
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veC teZav pri poslusanju v hrupu, ne zaznajo glasu /l/ na
koncu besede, pri poslusanju zaznajo samoglasnik, ki ga v
besedi ni in zamenjujejo slusno podobne glasove (npr. /p/

in/t/,/g/in/k/,/m/in/n/.)(12).

V' slovenski raziskavi ugotavljajo,da pogosta o0ziroma
ponavljajoCa se vnetja srednjega uSesa v prvih letih
Zivljenja neugodno vplivajo na otrokovo sludno zaznavanje
in govorni razvoj (24).

Zakljucimo lahko, da pomanjkanje slusnih izkuSen),
okrnjeno poslusanje in neustrezno zaznavanje govora
lahko povzrocijoneustrezno slusno sliko in pomanjkljiv
razvoj slusnega sistema. Otrok zatoslabo dekodira govor
(tj. ne zmore hitro in pravilno identificirati govora, slabse
razumljive informacije si tezje zapomni in ima vec tezav
pri razlikovanju med govoromin okolisSkim hrupom) terima
tudi tezave pri organizaciji slusnih drazljsjev (preden
prepoznamo artikulacijske in fonoloSke napake v govoruy,
se kazejo tezave prizaporedjih) innjihovi integraciji (¢asovni
zamik pri zaznavi slusne informacije, Sibek spomin, Sibko
dekodiranje) (12).

V slovenski raziskavi o vplivu prevodne naglusnosti na
fonoloSke sposobnosti petletnikov, v katerije sodelovalo
206 otrok v starosti 4,04-5,06 leta, ugotavljamo, da je
55 9% v raziskavo vkljucenih otrok v zgodnjem obdobju
prebolevalo vnetja srednjega uSesa. Primerjava ocene
govorno-jezikovnih sposobnosti med eksperimentalno in
kontrolno skupino je pokazala, daimajo otroci, kiprebolevajo
vnetja srednjega usesa, pogosteje tezave na podrocju
fonologije ter jezikovne tezave in tezave pri pragmatiki.
Pregled fonologije je pokazal, da imajo otroci po prebolelih
vnetjih srednjega uSesa veC tezav pri vseh nalogah, ki
jih je vkljuCeval pregled, tj. pri sintezi besed, ponavljanju
stavkov, ponavljanju besed in pri slusnem razlikovanju
podobnih glasov. Najvecja razlika med eksperimentalno in
kontrolno skupino se je pokazala pri sluShem razlikovanju
glasov, saj imajo otroci s pogostimi vnetji srednjega usesa
tezave pri razlikovanju glasov za 10,4 % bolj pogosto kot
otroci brez vnetij. V statisti¢ni analizi podatkov potrjujejo,
da je zamenjava slusno podobnih glasov povezana z vnetji
srednjega uSesa (r=0,245; p=0,000). Za razliko od tujih
raziskav smo v nasi raziskavipreucevali predvsem teZave
pri slusnem razlikovanju si¢nikov in Sumnikov, glasov /I/ in
/r/ ter glasov /t/ in /d/ (27).

10 II
0 - —— ——

artikulacija /
articulation

fluentnost /
fluency

fonologija/ jezik /language pragmatika/
phonology pragmatic

glas / voice

B eksperimentalna skupina / experimental group
® kontrolna skupina / control group

vsi / total

Slika 1: Prisotnost tezav na razli¢nih govorno-jezikovnih
podrocjihmed eksperimentalno in kontrolno skupino (%).

Na Sliki 1 je razvidna primerjava med delezemotrok iz
eksperimentalne skupine, kontrolne skupine in iz celotnega
VZOrca s tezavami Na posameznem govorno-jezikovnem
podroc¢ju (artikulacija, fonologija, jezik, pragmatika, glas in
fluentnost).

ZAKLJUCEK

lzquba sluha se odraza s posledicamina socialnem inna
akademskem podroc¢ju. Otrok lahko razvije negativho
samopodobo, saj ga okolica opredeli kot 0sebo, ki poslusa
le, ko to Zeli, ali celo kot sanjaca ali osebo s pomanjkanjem
pozornosti. Zato lahko otrok sebe dojema kot manj
sposobnega in u¢no manj uspesnega, saj ima pri ucenju vec
tezav kot sliSeci vrstniki. Ker ti otroci tudi tezje sodelujejo
v skupini, SO pogosteje socialno manj zreli od vrstnikov.
V Solskem okolju se posledice kaZejo zlasti pri zacetnem
opismenjevanju ter z zmoznostjo zgolj kratkotrajne
koncentracije in z odkrenljivo pozornostjo(28).

Pogoji za normalen razvoj govora so normalen dusevni
razvoj, dober sluh v obmocju 500-4000 Hz (govorno
podrocje), dober vid (oponasanje govornih gibov), dovolj
razvite motori¢ne spretnosti artikulacijskin organov in
ustrezne govorne spodbude iz okolja (8). Ob odsotnosti ali
slabsi razvitosti vsaj enega izmed dejavnikov bo otrok imel
primanjkljaje na govorno-jezikovnem podrodju.
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Testiranje vrednosti kreatin kinaze (CK)
bi lahko pomagalo odgovoriti ‘

na neks) POMEMBNIH verasanj

na testiranje
vrednosti CK

Zaostanek v razvoju?
Narocite testiranje vrednosti CK Se danes!

DUCHENNOVA MISICNA DISTROFIJA (DMD) JE REDKA GENETSKA MOTNJA'-2

® DMD prizadene ~ 1 na 3600 do 6000 Zivorojenih deckov'

® 7a DMD je znatilna progresivna misi¢na degeneracija, ki vodi do izgube mobilnosti, dihalnega in srénega popuscanja ter kasnejse prezgodnje smrti*24°

DMD JE POSLEDICA MUTACIJ V GENU ZA DISTROFIN NA X KROMOSOMU?>

® DMD povzrocajo mutacije (delecije in duplikacije) v genu, ki kodira distrofin, pomembno komponento membrane misicne celice>®
e Mutacije v genu za distrofin vodijo do odsotnosti ali okvare distrofina?®
e Posledica tega je nenehna poskodba misic in zamenjava misicnih vlaken z brazgotinami in mas¢obo®’

STAROST
(10 12 BN 15 20 I
(LETA)

-—-
DtV

1 ] 4 1 ]
V prvih 3 letih Zivljenja prizadeti dojencki Do 5. leta starosti opazimo Do starosti 10-12let ~ Mnogi bolniki do 15. leta Napredovali respiratorni
in majhni decki z DMD kazejo merljive izrazito misicno oslabelost®  veC kot 70 % detkov  potrebujejo ponoti podporo in/ali sréni zapleti vodijo
pomanjkljivosti v grobi in fini motori¢ni funkciji®? izgubi mobilnost® neinvazivne ventilacije? do prezgodnje smrti"28

ZGODNJE UKREPANJE LAHKO 1ZBOLJSA IZID BOLEZNI'-2

* Ko je miSica izgubljena, e Zgodnja diagnoza je kljucnega pomena  © Vloga osebnih zdravnikov je kljuénega pomena, saj so videalnem
je ni mogoce obnoviti” 1° za hitro obravnavo in zdravljenje™ 2" poloZaju za odkrivanje zgodnjih znakov Zivéno-misicne bolezni™ ™12

PRAVOCASNA IN TOCNA DIAGNOSTIKA LAHKO PACIENTU IN DRUZINI OMOGOCI, DA PREJEMA NEGO IN PODPORO, K1 JO POTREBUJE" 2 "3

Vir: 1. van Ruiten HJ, et al. Arch Dis Child. 2014;99:1074-1077. 2. Birnkrant DJ, et al. Lancet Neurol. 2018;17:251-267. 3. Bushby K. et al. Lancet Neurol. 2010;77-93. 4. McDonald CM, et al. Muscle Nerve. 2013;48:343-356.5.
Goemans N, et al. Eur Neurol Rev. 2014;9:78-82. 6. Amato AAand Brown RH Jr. Muscular Dystrophies and other muscle diseases. In: Kasper DL, Fauci AS, Hauser SL, et al,, eds., Harrison's Principles of Internal Medicine, 19th Ed. 7.
PTC ’ Blake DJ, et al. Physiol Rev. 2002;82:291-329. 8. Mendell JR, Lloyd-Puryear M. Muscle Nerve. 2013;48:21-26. 9. van Dommelen P, et al. Dev med Child Neurol. 2020; doi: 10.1111/dmcn.14623. 10. Laing NG, et al. Clin Biochem Rev.
/ THERAPEUTICS AV. 2011;32:129-134.11. Noritz GH, et al. Pediatrics. 2013;131:¢2016-e2027. 12. Birnkrant DJ, et al. Lancet Neurol. 2018;17:445-455.13. McDonald CM, Fowler WM. Phys Med Rehabil Clin N Am. 2012;23:475-493.
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DRUZINSKI ZDRAVNIKI SO PRVI STIK ZA ZASKRBLJENE STARSE IN
LAHKO POMAGAJO NA USPESNI DIAGNOSTICNI POTI'-2

PREPOZNAVANJE OPOZORILNIH ZNAKOV IN SIMPTOMOV

}m”m
ad
il
0-6 mesecev 6-18 mesecev 2-3 let
® Brez nadzora glave ® Ne sedi samostojno ® Gowersov znak od
L pri 2 mesecih?3 pri 9 mesecih®* 2. leta starosti’
= ® Ne tvori zvokov ® Se ne plazi med 9.-15. ® Nepravilna hoja pri 2 letih
§ pri 4 mesecih? mesecem?> (hoja po prstih)?
CN> ® Se ne steguje in prijemlje ® Ne izgovori prvih besed ® Ne skace pri 2 letih?
= do 6. meseca®? do 12. meseca® ® Tezave pri teku ali plezanju
= ® Se ne prevraca do ® Tezave z vstajanjem s tal pri 3 letih?3
6. meseca’? do 18. meseca®’ ® Ne govori v stavkih pri 3 letih®
® Slaba hoja v starosti
med 16.-18. mesecem? 48

Drugi znaki in simptomi

® Povisane vrednosti serumske @ Kognitivna e Hipertrofija mec®'> @ Nepravilna hoja® e Pogosti

CKali transaminaze™® ™ zamuda® padci®?

NACRTOVANI ZDRAVSTVENI PREGLEDI SO DOBRA PRILOZNOST ZA PREVERJANJE ZIVENO-MISICNEGA RAZVOJA% 3

PRI ZAOSTANKIH V RAZVOJNIH MEJNIKIH POMISLIMO NATESTIRANJE VREDNOSTI CK

POZITIVNA DRUZINSKA ANAMNEZA ZAOSTANEK V RAZVOJU, KOT JE
o 5 ! NEPOJASNJENA ZVISANJA
S SUMOM NA NEPRAVILNO MISICNO TEZAVNO VSTAJANJE ALI OTROK NE VREDNOSTI TRANSAMINAZE
FUNKCIJO® HODI DO 18. MESECA*¢:8:14

IZVEDITE TESTIRANJE VREDNOSTI CK

ZVISANE VREDNOSTI CK* (>250 U/L) NORMALNE VREDNOSTI CK*

TAKOJ KONTAKTIRAJTE SPECIALISTA BOLNIKE Z ZAKASNELIMI MOTORICNIM! MEJNIKI

ZA ZIVCENO-MISICNE BOLEZNI ALl GENETIKA® 812 NAPOTIMO K SPECIALISTU ZA ZIVENO-MISICNE BOLEZNI¢

TESTIRANJE IN NAPOTITEV

Normalne ali rahlo povisane vrednosti CK ne izkljucujejo Zivéno-misicne bolezni®

ZGODNJA DIAGNOZA NAREDI RAZLIKO:
Pravocasna obravnava lahko Dostop do terapij Dostop do genetskega
upocasni napredovanje v razvoju in klini¢nih svetovanja in
bolezni in zaplete® ™1 preskusanj™ nacrtovanja druZine™

Za vet informacij o DMD obistite spletno stan - WWW.TAKE ON DUCHENNE.et

OBRAVNAVA

*Normalno obmocje CK je obicajno do 250 U/L. Absolutne vrednosti se lahko razlikujejo med laboratoriji.* Take on Duchenne je razvilo, ter ga financira podjetje PTC Therapeutics in je namenjena zdravstvenim delavcem v EU
Vir: 1. Bimkrant DJ, et al. Lancet Neurol. 2018;17:445-455. 2. Noritz GH, et al. Pediatrics. 2013;131:¢2016-e2027. 3. Centers for Disease Control and Prevention. Developmental milestones. Available at: https://www.cdc.gov/
ncbddd/actearly/pdf/checklists/all_checklists.pdf [Accessed June 2020]. 4. Lurio JG, et al. Am Fam Physician. 2015;91:38-44. 5. van Dommelen P, et al. Dev med Child Neurol. 2020; doi: 10.1111/dmcn.14623. 6. National Task
Force for Early Identification of Childhood Neuromuscular Disorders. Child Muscle Weakness. 2019. Available at: childmuscleweakness.org [Accessed January 2020]. 7. Ciafaloni E, et al. J Pediatr. 2009;155:380-385.
PT 8. Bimkrant D, et al. Lancet Neurol. 2018;17:251-267.9. Parsons EP, et al. Eur J Paediatr Neurol. 2004;8:145-153.10. Ardicl D, et al. Neuropediatrics. 2019;50:41-45. 1. Counterman KJ, et al. Muscle Nerve. 2020;61:36-4.
l 12. Aartsma-Rus A, et al. J Pediatr. 2019;2014:305-313.e14. 13. van Ruiten HJ, et al. Arch Dis Child. 2014;99:1074-1077. 14. WHO Multicentre Growth Reference Study Group. Acta Paediatr Suppl. 2006;450:86-95.
o 15. Laing NG, et al. Clin Biochem Rev. 2011;32:129-134.
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= Za vet informacij se obrnite na lokalnega zastopnika: Datum priprave gradiva: marec 2022
WIxx e B-oPh m Swixx Biopharma d.0.0., Pot k sejmis¢u 35, 1231 Ljubljana - Crnuce
1 arma T: +386 12355100 Ta material je razvil in financiral PTC Therapeutics.

Modern Medicines for All E: slovenia.info@swixxbiopharma.com Samo za strokovno javnost.



SKRAJSAN POVZETEK GLAVNIH ZNACILNOSTI ZDRAVILA

Translarna 125 mg, 250 mg in 1000 mg zrnca za peroralno suspenzijo (ataluren)
Pred predpisovanjem zdravila, prosimo, preberite celoten povzetek glavnih znacilnosti zdravila.

' Za to zdravilo se izvaja dodatno spremljanje varnosti.

Indikacije: Zdravilo Translarna (ataluren) je indicirano za zdravljenje Duchennove misi¢ne distrofije (nmDMD), ki
je posledica nesmiselne mutacije gena za distrofin, pri mobilnih bolnikih, starih 2 leti ali ve¢. Prisotnost nesmiselne
mutacije gena za distrofin je treba potrditi z genetskimi preiskavami. Odmerjanje in naéin uporabe: Zdravilo Translarna
je na voljo v obliki zrnc za peroralno suspenzijo v 125-mg, 250-mg ali 1000-mg vrecicah. Priporoéeni odmerek je
10 mg/kg telesne mase zjutraj, 10 mg/kg telesne mase popoldne in 20 mg/kg telesne mase zvecer (skupni dnevni
odmerek je torej 40 mg/kg telesne mase). Bolniki, ki so izpustili odmerek, ne smejo vzeti dvojnega ali dodatnega
odmerka. Pomembno je, da se daje pravilen odmerek. Dajanje odmerkov, vedjih od priporocenih, je lahko povezano
z manj$o ucinkovitostjo. Zdravljenje bolnikov s hudo okvaro ledvic (eGFR < 30 ml/min) ali konéno odpovedjo ledvic
ni priporocljivo. Varnost in ucinkovitost zdravila Translarna pri otrocih < 12 kg in starih od 6 mesecev do 2 let, Se nista
bili dokazani. Zdravljenje z zdravilom Translarna sme uvesti samo zdravnik specialist, ki ima izku$nje z zdravljenjem
Duchennove/Beckerjeve misi¢ne distrofije. Sestava: Ucinkovina: ataluren. PomoZne snovi: polidekstroza (E1200),
makrogol, poloksamer, manitol (E421), krospovidon, hidroksietilceluloza, umetna vanilijeva aroma (maltodekstrin,
umetne arome in propilenglikol), silicijev dioksid, koloidni brezvodni (E551), magnezijev stearat. Kontraindikacije:
Preobcutljivost na ucinkovino ali katero koli pomozno snov; socasna uporaba aminoglikozidov za intravensko uporabo.
Posebna opozorila in previdnostni ukrepi: Bolniki brez nesmiselne mutacije ne smejo prejemati atalurena. Bolnike
s hudo okvaro ledvic ali konéno odpovedjo ledvic je treba zdraviti z atalurenom le, e pri¢akovane klini¢ne koristi
pretehtajo tveganje, in treba jih je skrbno spremljati glede potencialne toksi¢nosti presnovka in zmanj$anja ucinkovitosti.
Razmisliti je treba o nizjem odmerku atalurena. Zdravljenja ni dovoljeno zaceti pri predhodno nezdravljenih bolnikih
z eGFR < 30 ml/min. Priporodljivo je, da se enkrat na leto preverijo ravni skupnega holesterola, holesterola LDL in
HDL ter trigliceridov, ter vsakih 6 do 12 mesecev koncentracije kreatinina v serumu, se¢ninskega dusika v krvi in
cistatina C. Pri bolnikih, ki so¢asno uporabljajo ataluren in kortikosteroide, naj se vsakih 6 mesecev preverita sistoli¢ni
in diastoli¢ni krvni tlak med mirovanjem. Vse kliniéne oz. laboratorijske preiskave se lahko izvede tudi pogosteje, ¢e je
to potrebno glede na klini¢no stanje bolnika. Glejte previdnostne ukrepe za uporabo z drugimi zdravili v naslednjem
razdelku “Interakcije”. Interakcije: Ataluren se ne sme uporabljati so¢asno z aminoglikozidi za intravensko uporabo,
socasna uporaba drugih nefrotoksi¢nih zdravil ni priporoéljiva. Kadar se ataluren uporablja so¢asno z zdravili, ki so
induktorji UGT1A9, ali substrati OAT1, OAT3 ali OATP1B3, ali ob so¢asnem dajanju adefovirja, je potrebna previdnost.
Studije in vitro so pokazale, da ni pri¢akovati, da bi ataluren induciral izoencime citokroma P450. Plodnost, noseénost
in dojenje: Priporoca se izogibanje uporabi atalurena med nosec¢nostjo. Med zdravljenjem z atalurenom je treba
prenehati z dojenjem. Predklini¢ni podatki na osnovi standardne studije o plodnosti podganjih samcev in samic niso
razkrili nobene nevarnosti za ljudi. Vpliv na sposobnost voznje in upravljanja strojev: Bolniki, pri katerih se pojavlja
omotica, morajo biti pri voznji, kolesarjenju ali upravljanju strojev previdni. NeZeleni u€inki: NeZeleni ucinki, o katerih
so porocali v klini¢nih $tudijah pri vec¢inoma pediatri¢nih bolnikih z nmDMD, ki so jih zdravili s priporo¢enim dnevnim
odmerkom 10-, 10-, 20 mg/kg, glede na pogostnost: zelo pogosti (= 1/10): bruhanje. Pogosti (= 1/100 do < 1/10):
zmanjsan tek, hipertrigliceridemija, glavobol, hipertenzija, kaselj, epistaksa, navzea, bolecine v zgornjem delu trebuha,
flatulenca, neugodje v trebuhu, zaprtost, eritematozni izpuscaj, bolecdine v udih, misi¢no-skeletna bolecina v prsnem
kosu, hematurija, enureza, pireksija, zmanjsana telesna masa. NeZeleni ucinki z neznano pogostnostjo: spremembe
ravni lipidov (zviane ravni trigliceridov in holesterola), spremembe na izvidih preiskav delovanja ledvic (zviane ravni
kreatinina, se¢ninskega dusika v krvi in cistatina C).

Porocanje o domnevnih nezelenih ucinkih: Porocanje o domnevnih nezelenih ucinkih zdravila po izdaji dovoljenja
za promet je pomembno. Omogocda namrec stalno spremljanje razmerja med koristmi in tveganji zdravila. Od
zdravstvenih delavcev se zahteva, da porocajo o katerem koli domnevnem nezelenem ucinku zdravila na Javna
agencija Republike Slovenije za zdravila in medicinske pripomocke, Sektor za farmakovigilanco, Nacionalni center
za farmakovigilanco, Slovenceva ulica 22, SI-1000 Ljubljana, Tel: +386 (0)8 2000 500, Faks: +386 (0)8 2000 510,
e-posta: h-farmakovigilanca@jazmp.si, spletna stran: www.jazmp.si.

Stevilka in imetnik dovoljenja za promet z zdravilom: EU/1/13/902/001-002-003. PTC Therapeutics International
Limited, 5th Floor, 3 Grand Canal Plaza, Grand Canal Street Upper, Dublin 4, DO4 EE70, Irska. Velikost pakiranja:
Skatla s 30 vrec¢icami. Nacin in reZim izdaje: Rp/Spec. Datum priprave: marec 2022.



[0 Genotropin

(rekombinantni humani somatropin)

Dokazana ucinkovitost pri 5 pediatri¢nih
indikacijah, potrjena v obseznih
klini¢nih preskusanjin'’

—r

Pomanjkanje rastnega hormona’ « Doseganje genetskega potenciala telesne visine

N

Otroci nizke rasti, rojeni premajhni za gestacijsko starost? « Doseganje primanijkljaja rasti in normalizacija konéne telesne vigine

(7]

I Turnerjev sindrom3# « Normalizacija telesne visine s pravo¢asnim nastopom pubertete

»

Prader-Willijev sindrom?® . Izbolj3anje telesne visine in sestave

Kronicna ledvi¢na insuficienca® - Pridobitev telesne visine in izbolj$anje telesne sestave pred puberteto

BISTVENI PODATKI I1Z POVZETKA GLAVNIH ZNACILNOSTI ZDRAVILA

GENOTROPIN 5,3 mg ali 12 mg praSek in vehikel za raztopino za injiciranje

Sestava in oblika zdravila: En dvodelni viozek vsebuje 6,1 mg oz. 13,8 mg somatropina; po rekonstituciji je koncentracija somatropina 5,3 mg/ml oz. 12 mg/ml. Somatropin je pridobljen iz celic £. coli s tehnologijo rekombinantne DNK. Indikacije:
Otroci: Motnja rasti zaradi nezadostnega izlocanja rastnega hormona in motnja rasti, povezana s Turnerjevim sindromom ali kroni¢no odpovedjo ledvic. Motnja rasti pri nizkih otrocih, rojenih majhnih za gestacijsko starost (SGA), s porodno maso in/ali
dolzino pod —2 SD, ki do 4. leta ali pozneje ne nadomestijo primanjkljaja viSine. Prader-Willijev sindrom (PWS), za izbolj$anje rasti in telesne sestave. Odrasli: Nadomestno zdravljenje pri odraslih z izrazitim pomanjkanjem rastnega hormona. Odmerjanje
in naéin uporabe: Odmerjanje je individualno. Zdravilo je treba aplicirati subkutano, injekcijsko mesto pa menjavati, da bi preprecili lipoatrofijo. Motnja rasti zaradi nezadostnega izlocanja rastnega hormona pri otrocih: priporoceni odmerek je 0,025-
0,035 mg/kg telesne mase na dan ali 0,7-1,0 mg/m? telesne povrSine na dan. PWS, za izboljSanje rasti in telesne sestave pri otrocih: priporoceni odmerek je 0,035 mg/kg telesne mase na dan ali 1,0 mg/m? telesne povrSine na dan. Dnevni odmerek
ne sme preseci 2,7 mg. Zaostanek v rasti pri Turnerjevem sindromu: priporoceni odmerek je 0,045-0,050 mg/kg telesne mase na dan ali 1,4 mg/m? telesne povrsine na dan. Zaostanek v rasti pri kronicni insuficienci ledvic: priporoceni odmerek je
0,045-0,050 mg/kg telesne mase na dan (1,4 mg/m? telesne povrsine na dan). Po Sestih mesecih zdravijenja utegne biti potreben popravek odmerka. Motnja rasti pri nizkih otrocih, rojenih majhnih za gestacijsko starost: priporoceni odmerek je 0,035
mg/kg telesne mase na dan (1,0 mg/m? telesne povrsine na dan), dokler ni dosezena kon¢na visina. Pomanjkanje rastnega hormona pri odraslih bolnikih: pri nadaljevanju zdravljenja z rastnim hormonom po njegovem pomanjkanju v otro$tvu je
priporoceni odmerek za ponoven zacetek 0,2-0,5 mg na dan; pri zatetku pomanjkanja rastnega hormona v odrasli dobi je treba zdravljenje zaceti z majhnim odmerkom, 0,15-0,3 mg na dan. Odmerek je treba postopoma povecevati glede na bolnikove
individualne potrebe, doloCene s koncentracijo IGF-I. Starejsi bolniki (> 60 let): zaCetni odmerek je 0,1-0,2 mg na dan. Odmerek pocasi povecujemo v skladu s potrebami bolnika. Kontraindikacije: Preobcutljivost na ucinkovino ali katerokoli pomozno
snov. Ce obstaja kakrSenkoli dokaz o aktivnosti tumorja; intrakranialni tumorji morajo biti neaktivni, zdravijenje tumorjev pa mora biti kontano; ob kakrSnemkoli dokazu o rasti tumorja je treba zdravljenje prekiniti. Otroci z zaprtimi epifizami. Bolniki z
resnim akutnim bolezenskim stanjem, ki imajo zaplete po operaciji na odprtem srcu, operaciji v trebuhu, multipli nezgodni travmi, akutni odpovedi dihanja ipd. Posebna opozorila in previdnostni ukrepi: Miozitis: Ce je ta potrjen, je treba uporabiti
pripravek zdravila Genotropin brez metakrezola. Obcutliivost na insulin: Somatropin lahko zmanj$a obCutljivost na insulin. Pri bolnikih z diabetesom mellitusom bo morda treba prilagoditi odmerek insulina. Delovanje Scitnice: Povetana pretvorba
serumskega T4 v T3; pri vseh bolnikin je treba spremljati delovanje SCitnice. Hipoadrenalizem: Uvedba zdravljenja lahko povzroci zmanjSanje koncentracij kortizola v serumu. Uporaba skupaj s peroralnim estrogenskim zdravijenjem: Ce se zenska, ki
jemlje somatropin, zacne zdraviti s peroralnimi estrogeni, bo odmerek somatropina morda treba povecati. Ce Zenska, ki se zdravi s somatropinom, preneha z zdravljenjem s peroralnimi estrogeni, bo odmerek somatropina morda treba zmanjsati. Pri
zdravljenju pomanjkanja rastnega hormona, ki je posledica zdravljenja maligne bolezni, je treba biti pozoren na znake ponovitve malignoma. Pri bolnikih, ki so v otroStvu preziveli raka in so bili po prvem tumorju zdravljeni s somatropinom, obstaja povecano
tveganje za pojav drugega tumorja. Pri bolnikih s pomanjkanjem rastnega hormona je pogostejsi zdrs epifize glavice stegnenice. Benigna intrakranialna hipertenzija: \/ primeru hudega ali ponavijajocega se glavobola, tezav z vidom, navzee, bruhanja
obstaja moznost edema papile. Ce je potrebno, se zdravljenje prekine. Levkemija: Pri majhnem Stevilu bolnikov s pomanjkanjem rastnega hormona, od katerih so bili nekateri zdravijeni s somatropinom, so porocali o levkemiji. Protitelesa: Zdravilo je
povzrocilo nastanek protiteles pri priblizno 1 % bolnikov; preskusanje na prisotnost protiteles je treba opraviti pri vsakem bolniku z nepojasnjenim pomanjkanjem odziva. Starejsi bolniki: 1zkusnje pri > 80 let so omejene; mozna vecja obCutljivost na
delovanje zdravila in vecja nagnjenost k pojavu nezelenih ucinkov. Resno akutno bolezensko stanje: Bolniki ne smejo dobivati zdravila. Pankreatitis: Ceprav je redek, je treba nanj pomisliti pri bolnikin, zdravljenih s somatropinom, predvsem pri otrocih,
pri katerih se pojavi bole¢ina v trebuhu. PWS: Zdravljenje mora vedno potekati v kombinaciji s prehrano z omejenim energijskim vnosom, pred in med zdravljenjem pa je potreben tudi ucinkovit nadzor telesne mase. Opisani so bili smrtni primeri med
uporabo rastnega hormona pri pediatriénih bolnikih s PWS, ki so imeli enega ali ve¢ od naslednjih dejavnikov tveganja: hudo debelost, anamnezo motenj dihanja ali apneje med spanjem ali neugotovljeno okuzbo dihal. Pri bolnikih s PWS je pogosta
skolioza. SGA: Pri otrocih, rojenih SGA, je pred zacetkom zdravljenja in nato enkrat na leto priporocljivo izmeriti insulin na tes¢e in glukozo v krvi; pred zacetkom zdravljenja in nato dvakrat na leto je priporocljivo izmeriti tudi koncentracijo IGF-1. Zdravljenja
ni priporocljivo zatenjati v obdobju blizu zacetka pubertete. Kronicna ledvicna insuficienca: Pri kronicni ledvicni insuficienci mora biti delovanje ledvic pred uvedbo zdravljenja pod 50 % normalnega. Za potrditev motnje rasti je treba pred uvedbo zdravijenja
rast spremljati eno leto. \/ tem Casu je treba uvesti konzervativno zdravijenje ledvicne odpovedi in le-to vzdrzevati med zdravljenjem z rastnim hormonom. V primeru presaditve ledvice je treba zdravljenje prekiniti. Pomozne snovi: Zdravilo vsebuje manj
kot 1 mmol (23 mg) natrija na odmerek, kar v bistvu pomeni 'brez natrija'. Medsebojno delovanje z drugimi zdravili in druge oblike interakcij: Socasno zdravljenje z glukokortikoidi zavre ucinke spodbujanja rasti izdelkov, ki vsebujejo somatropin.
Pri bolnikin, zdravljenih z glukokortikoidi, je treba skrbno nadzorovati njihovo rast in oceniti potencialni vpliv zdravljenja z glukokortikoidi na rast. Zaradi rastnega hormona se lahko izrazi predhodno prikrit centraini hipoadrenalizem ali pa nizki nadomestni
odmerki glukokortikoidov postanejo neucinkoviti. Uporaba somatropina lahko poveca ocistek snovi, ki jih presnavijajo izoencimi citokroma P450, Se posebej oCistek snovi, ki jih presnavlja citokrom P450 3A4 (npr. spolnih steroidov, kortikosteroidov,
antiepileptikov in ciklosporina), kar povzroCi zmanj$ano plazemsko koncentracijo teh snovi. Klinicni pomen tega ni znan. Pri Zenskah na peroralnem estrogenskem nadomestnem zdravljenju bo za dosego cilja zdravijenja morda potreben vecji odmerek
rastnega hormona. Noseénost in dojenje: Uporaba med nosecnostjo in pri Zenskah v rodni dobi, ki ne uporabljajo kontracepcije, ni priporocljiva. Ni znano, ali se somatropin izlo¢a v materino mleko, toda absorpcija nespremenjene beljakovine iz
dojenckovih prebavil je zelo malo verjetna; pri dajanju izdelkov, ki vsebujejo somatropin, dojec¢im materam je potrebna previdnost. Vpliv na sposobnost voznje in upravljanja strojev: Ni vpliva. Nezeleni uéinki: Zelo pogosti in pogosti neZeleni ucinki
pri odraslih: artralgija, periferni edem, parestezija, sindrom zapestnega kanala, mialgija, misicno-skeletna okorelost. Zelo pogosti in pogosti neZeleni ucinki pri otrocih: reakcije na mestu injiciranja, artralgija, izpu$caj, urtikarija, parestezija, benigna
intrakranialna hipertenzija, periferni edem, sindrom zapestnega kanala, miicno-skeletna okorelost.V pomarketinskem obdobju so pri bolnikih s PWS, ki so se zdravili s somatropinom, porocali o redkih primerih nenadne smrti; vzrocna povezava ni bila
dokazana. Pri otrocih s pomanjkanjem rastnega hormona (nekateri so bili zdravljeni s somatropinom) so porocali o primerih levkemije (redko ali zelo redko), vendar ni dokazov o povecanem tveganju za levkemijo brez predispozicijskih dejavnikov. Nagin
in rezim izdaje: H/Rp — Predpisovanje in izdaja zdravila je le na recept, zdravilo pa se uporablja samo v bolniSnicah. Iziemoma se lahko uporablja pri nadaljevanju zdravijenja na domu ob odpustu iz bolninice in nadaljnjem zdravijenju. Imetnik
dovoljenja za promet: Pfizer Luxembourg SARL, 51, Avenue J. F. Kennedy, L-1855 Luxembourg, Luksemburg. Datum zadnje revizije besedila: 27.08.2021

Pred predpi jem se ite s celotnim povzetkom glavnih znaéilnosti zdravila.

Literatura: 1. Cutfield W, et al. Final Height in Idiopathic Growth Hormone Deficiency: the KIGS Experience. Acta Paediatr 1999; 428(Suppl): 72—75. 2. De Zegher F, et al. Growth Hormone Treatment of Children Born Small for Gestational Age:Growth
Responses with Continuous and Discontinuous Regimens over 6 Years. J Clin Endocrinol Metab 2000; 85(8): 2816-2821. 3. Ranke MB, Price DA, Reiter EO (eds): Growth Hormone Therapy in Pediatrics — 20 Years of KIGS. Turner Syndrome within KIGS
Including an Analysis of 1146 Patients Grown to Near Adult Height. Basel, Karger, 2007,pp 332-339. 4. Ranke MB, Price DA, Reiter EO (eds): Growth Hormone Therapy in Pediatrics —20 Years of KIGS. Turner Syndrome—Growth Hormone Treatment
Basel, Karger, 2007, pp 326 —331. 5. Lindgren AC, Ritzén EM. Five Years of Growth Hormone Treatment in Children with Prader-Willi Syndrome. Acta Paediatr 1999; 433(Suppl): 109 —111. 6. Haffner D. Effect of growth hormone treatment on the adult
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SYNAGIS

PALIVIZU MAB@

Skrb klice.

Rastete, ko prispevate k spremembam.

V tej sezoni RSV Se naprej prispevajte k spremembam s predpisovanjem zdravila SYNAGIS®
(palivizumab), edinega zdravila za prepreCevanje resne bolezni spodnjih dihal zaradi RSV, ki zahteva

hospitalizacijo, pri otrocih, ki jih takSna bolezen zelo ogroza."?

Pediatri¢ni bolniki s sledecimi stanji imajo

visoko tveganje za resno okuzbo z RSV in )
s tem povezanimi stanji ter imajo najvecjo i |
o [e

potrebo po zasciti proti RSV: 234>

Prezgodnji porod Bronhopulmonalna displazija ~ Prirojena sréna napaka

SKRAJSAN POVZETEK GLAVNIH ZNACILNOSTI ZDRAVILA

Synagis 50 mg/0,5 ml raztopina za injiciranje
Synagis 100 mg/1 ml raztopina za injiciranje

SESTAVA: Ena 0,5 ml viala vsebuje 50 mg palivizumaba. Ena 1 ml viala vsebuje 100 mg palivizumaba. Palivizumab je rekombinantno humanizirano monoklonsko protitelo, pridobljeno z DNA tehnologijo v mielomskih celicah misi. Pomozne
snovi: histidin, glicin, voda za injekcije. TERAPEVTSKE INDIKACIJE: Zdravilo Synagis je indicirano za preprecevanje resne, hospitalizacije potrebne bolezni spodnjih dihal zaradi respiratornega sincicijskega virusa (RSV) pri otrocih, ki jih
taksna bolezen zelo ogroza: pri otrocih, ki so se rodili z najvec 35 gestacijskimi tedni in so na zacetku sezone RSV mlajsi od 6 mesecev; pri otrocih, mlajsih od 2 let, ki so v zadnjih 6 mesecih potrebovali zdravljenje zaradi bronhopulmonalne
displazije; pri otrocih, mlajsih od 2 let, ki imajo hemodinami¢no pomembno prirojeno bolezen srca. ODMERJANJE IN NACIN UPORABE: Priporo¢eni odmerek palivizumaba je 15 mg/kg telesne mase enkrat na mesec med predvidenimi ob-
dobiji tveganja za RSV v otrokovem okolju. Koli¢ina palivizumaba (izrazena v ml), ki jo je potrebno injicirati v enomesecnih intervalih = [telesna masa bolnika v kg] pomnozena z 0,15. Prvi odmerek je treba po moznosti uporabiti pred zacetkom
sezone RSV. Nadaljnje odmerke je treba dajati enkrat na mesec vso sezono RSV. Ucinkovitost palivizumaba v odmerkih drugacnih od 15 mg na kg ali pri odmerjanju, ki je druga¢no od enkrat mesecno, med sezono RSV ni bila dokazana
Vecina izkusenj s palivizumabom, tudi tistih v klju¢nih klini¢nih preskusanijih Ill. faze, je bila pridobljena s 5 injekcijami v eni sezoni. Podatki o ve¢ kot 5 odmerkih so sicer na voljo, vendar so omejeni, zato koristi glede zascite pri uporabi ve¢
kot 5 odmerkov niso ugotovljene. Za zmanjsanje tveganja za ponovno hospitalizacijo naj otroci, hospitalizirani zaradi RSV, ki dobivajo palivizumab, tega e naprej dobivajo vsak mesec vso sezono RSV. Otroci, operirani na srcu z zunajteles-
nim obtokom, naj injekcijo palivizumaba 15 mg/kg telesne teze dobijo, ¢im se jim stanje po operaciji stabilizira; tako je zagotovljena ustrezna koncentracija palivizumaba v serumu. Otroci, ki jih bolezen RSV Se naprej zelo ogroza, morajo
nadaljnje odmerke dobivati vsak mesec med preostalo sezono RSV. Nacin uporabe: Palivizumab se injicira intramuskularno, po moznosti v anterolateralni predel stegna. Glutealne miSice se ne sme uporabljati kot obicajnega mesta injiciran-
ja, ker obstaja tveganije za poskodbo bedrnega Zivca. Za injiciranje je treba uporabiti standardni asepticni postopek. Kolicine, ve¢je od 1 ml, je treba injicirati v deljienem odmerku. Zdravilo Synagis raztopina za injiciranje je pripravljeno za
uporabo. KONTRAINDIKACLJE: Preobcutljivost na ucinkovino, katerokoli pomozno snov ali na katero od humaniziranih monoklonskih protiteles. OPOZORILA IN PREVIDNOSTNI UKREPI: Z namenom izboljsanja sledljivosti bioloskih zdravil
je treba jasno zabeleziti ime in Stevilko serije uporabljenega zdravila. Po aplikaciji palivizumaba so bile opisane alergijske reakcije in anafilakticni Sok, vklju¢no z zelo redkimi primeri anafilaksije. V nekaj primerih so porocali o smrtnih prime-
rih. Zdravila za zdravljenje hudih preobcutljivostnih reakcij, vkljuéno z anafilaksijo in anafilakti¢nim Sokom, morajo biti na voljo za takojSnjo uporabo po aplikaciji palivizumaba. V primeru zmerne do hude akutne okuzbe ali vrocinske bolezni
je treba uporabo palivizumaba odloZiti, razen ce ta odlog po zdravnikovi presoji pomeni vecje tveganje. Blaga vrocinska bolezen, npr. blaga okuzba zgornjih dihal, ponavadi ni razlog za odloZitev uporabe palivizumaba. Palivizumab je treba
dajati previdno bolnikom s trombocitopenijo ali katerokoli motnjo koagulacije. Ucinkovitost palivizumaba pri bolnikih, ki ga dobijo v ponovnem ciklusu naslednjo sezono RSV, ni bila formalno raziskana v kaksni Studiji, opravljeni s tem
namenom. Posebej usmerjene raziskave niso dokoncno ovrgle moznega tveganija za stopnjevano sezonsko okuzbo z RSV v sezonah po tisti, med katero bolniki dobijo palivizumab. MEDSEBOJNO DELOVANJE Z DRUGIMI ZDRAVILI: Formal-
nih raziskav medsebojnega delovanja z drugimi zdravili ni bilo. V raziskavi lll. faze IMpact-RSV pri nedono3senckih in otrocih z bronhopulmonalno displazijo so bili delezi prejemnikov rednih otroskih cepiv, cepiva proti gripi, bronhodilatator-
jev ali kortikosteroidov podobni med otroki, ki so dobili placebo, in tistimi, ki so dobili palivizumab. Med bolniki, ki so dobivali ta sredstva, niso opazili ve¢ nezelenih ucinkov. Ker je palivizumab za RSV specifitcno monoklonsko protitelo, ni
pricakovati, da bi oviral imunski odziv na cepiva. Palivizumab lahko moti nekatere imunsko osnovane RSV diagnosticne teste, kot so nekateri testi, ki temeljijo na detekciji antigenov. Poleg tega palivizumab zavira replikacijo virusov v celi¢-
nih kulturah in zato lahko moti nekatere teste na virusnih kulturah. Palivizumab ne moti testov, ki temeljijo na metodi obratne transkripcije in verizne reakcije s polimerazo (RT-PCR) . Motenje testov lahko vodi do lazno-negativnih rezultatov
RSV diagnosti¢nih testov. Zato je potrebno za zdravnisko odlogitev uporabljati rezultate diagnosti¢nih testov, kadar so izvedeni, v povezavi s klini¢nimi znaki. NEZELENI UCINKI: Najbolj resni nezeleni uginki, ki se pojavijo pri palivizumabu
so anafilaksija in druge akutne preobcutljivostne reakcije. Nezeleni ucinki iz obdobja spremljanja zdravila na trgu so bili poro¢ani prostovoljno iz neznano velike populacije; ni vedno mozno zanesljivo izracunati njihove pogostnosti ali vzpo-
staviti vzrocne povezave z izpostavljenostjo palivizumabu. Pogostnost teh nezelenih ucinkov, je bila ocenjena s pomocjo podatkov o varnosti iz dveh registracijskih klini¢nih Studij. V pogostnosti teh ucinkov v teh studijah med skupinama na
palivizumabu in placebu ni bilo razlik in ucinki niso bili povezani z zdravilom. Zelo pogosti: izpuscaj, pireksija. Pogosti: apneja®, reakcija na mestu injiciranja. Obcasni: trombocitopenija®, konvulzije*, urtikarija* Neznana pogostnost: anafilak-
sija, anafilakti¢ni Sok (v nekaterih primerih so porocali o smrtih)**NeZeleni ucinki iz obdobja trZzenja zdravila. NeZeleni ucinki, ugotovljeni pri bolnikih po Sestem ali nadaljnjih odmerkih so bili po znacilnostih in pogostnosti podobni tistim po
prvih 5 odmerkih. V obdobju trzenja zdravila so v opazovalni Studiji po zbirkah podatkov opazili majhen porast v pogostnosti astme pri nedono3enckih, ki so prejemali palivizumab, vendar vzroéna povezava ni gotova. PREVELIKO ODMER-
JANJE: V klini¢nih raziskavah so trije otroci dobili prevelike odmerke, vecje od 15 mg/kg. Ti odmerki so bili 20,25 mg/kg, 21,1 mg/kg in 22,27 mg/kg. V nobenem od teh primerov niso ugotovili zdravstvenih posledic. Med obdobjem trZzenja
zdravila so bili opisani primeri prevelikega odmerjanja pri odmerkih do 85 mg/kg in v nekaterih primerih so porocali o nezelenih ucinkih, ki se niso razlikovali od nezelenih ucinkov, opazenih pri odmerku 15 mg/kg. V primeru prevelikega
odmerjanja je priporocljivo bolnika nadzorovati zaradi kakrsnihkoli znakov in simptomov nezelenih reakcij ali u¢inkov in nemudoma uvesti ustrezno simptomatsko zdravljenje. INKOMPATIBILNOSTI: Tega zdravila se ne sme me3ati z drugimi
zdravili. ROK UPORABNOSTI: 3 leta POSEBNA NAVODILA ZA SHRANJEVANJE: Shranjujte v hladilniku (2 °C - 8 °C). Ne zamrzuijte. Vialo shranjujte v Skatli za zagotovitev zascite pred svetlobo. VRSTA OVOJNINE IN VSEBINA: Viale za enkrat-
no uporabo: 3 ml viala iz prozornega, brezbarvnega stekla tipa | s klorobutilnim zamaskom in pretrZno zaporko, ki vsebuje 0,5 ml ali 1 ml raztopine za injiciranje. Pakiranje vsebuje 1 vialo. POSEBNI VARNOSTNI UKREPI ZA RAVNANJE Z
ZDRAVILOM: Zdravila ne redcite. Viale ne stresajte. Obe viali, 0,5 ml in 1 ml, vsebujeta presezek za zagotovitev odvzema 50 mg oziroma 100 mg. Pred dajanjem odstranite del z zanko na zaporki viale in o€istite zamasek s 70 % etanolom ali
ekvivalentom. Vstavite iglo v vialo in v brizgo odvzemite ustrezen volumen raztopine. Palivizumab raztopina za injiciranje ne vsebuje konzervansa, je za enkratno uporabo in jo je treba uporabiti takoj po odvzemu odmerka v brizgo. Neupo-
rabljeno zdravilo ali odpadni material zavrzite v skladu z lokalnimi predpisi. NACIN IZDAJANJA ZDRAVILA: ZZ - Predpisovanje in izdaja zdravila je le na recept, zdravilo pa se uporablja samo v javnih zdravstvenih zavodih ter pri pravnih in
fizienih osebah, ki opravljajo zdravstveno dejavnost. DATUM REVIZIJE BESEDILA: avgust 2021 (SI-1821) IMETNIK DOVOLJENJA ZA PROMET: AstraZeneca AB, S-151 85, Sodertlje, Svedska Pred predpisovanjem, prosimo, preberite celoten
povzetek glavnih znacilnosti zdravila. Dodatne informacije so na voljo pri druzbi AstraZeneca UK Limited, Podruznica v Sloveniji, Verovskova 55, Ljubljana.
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