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RANA DIJABETICKA KATARAKTA

Ime autora: Katarina Brzica, Ivana Uni¢ Sabagov
Prezenter: dr. Katarina Brzica

Mentorica: izv. prof. dr. sc. Ivana Uni¢ Sabagov, dr. med.
Ustanova: Klinika za djecje bolesti, KBC Split

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Uvod: Diabetes mellitus tipa 1 (DM1) kroni¢na je bolest pracena mnogim dugoroc-
nim komplikacijama. Naj¢edce su nefropatija, neuropatija, hipertenzija, dislipide-
mija, retinopatija te katarakta. Dijabeti¢ka je katarakta jedan od vodecih uzroka
sljepoce u bolesnika s dijabetesom, a ¢imbenici rizika za njezino pojavljivanje jesu
zenski spol, adolescentna dob i visoka razina glikacijskog hemoglobina pri dija-
gnozi. Postoji rana katarakta, nastala unutar 12 mjeseci od postavljanja dijagnoze,
te kasna dijabeticka katarakta, koja se nastaje 12 mjeseci nakon postavljanja dija-
gnoze. Teorija nastanka je djelovanje oksidativnog stresa te djelovanje metabolita
glukoze, sorbitola, u osmotskom navlacenju vode u lecu, pri ¢emu se ona osteti.
Terapija je uglavnom kirurska.

Cilj rada: Prikazati pedijatrijske bolesnike s dijabeti¢kom kataraktom te istaknuti
potrebu redovitog oftalmologkog nadzora u svrhu prevencije trajnog osteéenja vida.

Ispitanici i metode: Prikazat ¢emo bolesnike s nage Klinike. Prva je bolesnica dobi-
la dijagnozu DM1 s 13 godina, zaprimljena je u stanju teske dijabeticke ketoacidoze
(DKA), uz HbA1c 18,2 %. Nakon 9 mjeseci oftalmoloskim joj je pregledom utvrdena
obostrana supkapsularna katarakta. Operirana je te je pod redovitim nadzorom.
Druga bolesnica oboljela je od DM1 u dobi 13 godina i 5 mjeseci, zaprimljena u
stanju blage DKA, uz HbAlc 16,9 %. Na kontrolnom oftalmoloskom pregledu,
pola godine od postavljanja dijagnoze, zabiljezeno je zamudenje na objema le¢ama,
kontrolni su nalazi stacionari te je zasad u pracenju. U trece je bolesnice bolest di-
jagnosticirana u dobi od 16 godina, bez DKA, s HbAlc 16,9 %. Na oftalmoloskom
su pregledu zamijecena zamucenja lece obostrano, a nakon kontrole nalaz je regre-
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dirao, imala je prolaznu katarktu. Prolaznu kataraktu imala je i ¢etvrta bolesnica,
kojoj je dijagnoza postavljena u dobi od 13 godina, bez DKA, s HbA1c 17,1 %.

Rezultati: Sve su bolesnice adolescentne dobi, s visokim glikacijskim hemoglobi-
nom pri dijagnozi dijabetesa.

Zakljudak: Rana dijabeticka katarakta zahtijeva pocetni probir i kontinuirani nad-
zor, a pozeljno bi bilo uklju¢ivanje navedenog u smjernice glavnih pedijatrijskih
dijabetologkih drustava. Prevencija dugotrajne hiperglikemije i fluktuacije razine
glukoze smanjuje prevalenciju rane katarakte.
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RANO OTKRIVANJE NEUROKUTANIH
BOLESTI U PEDIJATRIJSKOJ POPULACIJI

Autori: Domagoj Buljan, Jasminka Stepan Giljevi¢
Prezenter: dr. Domagoj Buljan

Mentorica: prof. dr. sc. Jasminka Stepan Giljevi¢, dr. med.
Ustanova: Klinika za djecje bolesti Zagreb

Kategorija: B (mladi specijalist pedijatrije)

Uvod: Neurokutani sindromi (NKS) skupina su neurologkih poremecaja kojima je
zajedni¢ko zahvacanje sredisnjeg i perifernog Ziv¢anog sustava, ukljucujuci i kozu.
Ti sindromi ¢ine heterogenu skupinu razli¢itih bolesti, a naj¢e$¢i su primjeri neuro-
fibromatoza tipa 1 (NF-1), neurofibromatoza tipa 2 (NF-2), tuberozna skleroza (TS),
Sturge-Weberov sindrom (SWS), ataksija telangiektazija (AT) i Von Hippel-Lindau-
ova bolest (VHL). Osim koznih promjena (npr. cafe-au-lait...), ovi poremecaji obi¢no
uzrokuju neuroloke simptome poput epileptickih napadaja, mentalne retardacije,
poremecaja u ucenju i brojnih drugih. Kod ovih su bolesti ucestale promjene u
RaS-MAPK (engl. mitogen- activated protein kinase) i m-TOR (engl. mammalian target
of rapamycin) signalnom putu koji sudjeluju u kontroli rasta, diferencijacije i apop-
toze, a time pridonose i viSem riziku za nastanak malignih bolesti. Od izuzetne je
vaznosti pravodobno prepoznati ovu skupinu bolesnika, i to ve¢ u pedijatrijskoj
populaciji. Rano prepoznavanje i dijagnosticiranje ovakvih pacijenata omogucuje
nam kreiranje strukturiranog nadzora, ranog otkrivanja malignog tumora te pra-
vodobnu medicinsku intervenciju, koja moze sprijeciti napredovanje bolesti, ¢ime
se znatno pobolj3ava kvaliteta Zivota i produljuje Zivotni vijek.

Cilj: Razraditi zajednicki algoritam prema kojemu bi se, ve¢ u okrilju primarne
zdravstvene zastite, moglo posumnjati na neurokutani poremecaj u pedijatrijskoj
populaciji. Takoder je svrha ovoga rada jest prikazati i zajednicki hodogram dija-
gnosticke obrade pri postavljanju kona¢ne dijagnoze i daljnjem multidiciplinarnom
nadzoru za naj¢esce neurokutane bolsti u dje¢joj dobi.
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Zakljuéak: Neurokutani sindromi mogu se prezentirati varijabilnom klini¢kom sli-
kom, a djeca u koje dijagnoza nije postavljena navrijeme imaju znatno narugeniju
kvalitetu zZivota te skracen Zivotni vijek. Multidisciplinarni pristup koji ukljucuje
pedijatre razli¢itih supspecijalizacija (neuropedijatar, geneticar, onkolog...) klju¢an
je u postavljanju valjane dijagnoze i nadzora nad djetetom tijekom rasta i razvoja.
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NEUROLOSKA PREZENTACIJA
WILSONOVE BOLESTI U PEDIJATRIJSKOG
BOLESNIKA S TIHOM CIROZOM JETRE

Autori: Marta Grgat, Masa Malenica
Prezenter: dr. Marta Grgat
Mentorica: prof. dr. sc. Maga Malenica
Ustanova: KBC Sestre milosrdnice

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Uvod: Wilsonova je bolest nasljedni poremecaj metabolizma bakra uzrokovan mu-
tacijama u genu ATP7B koji kodira protein za transmembranski prijenos bakra i
time dovodi do povec¢anog nakupljanja bakra u jetri, mozgu i u drugim organima te
do njihova o3tecenja. Primarno neurologka prezentacija uz tihu cirozu jetre rijetka
pojava je u pedijatrijskoj populaciji. Postoji u¢inkovita farmakoterapija Wilsonove
bolesti, a prognoza bolesti ovisi o ranom prepoznavanju simptoma, pravodobnom
postavljanju dijagnoze te o ranom pocetku lijecenja.

Prikaz pacijenta: Prethodno zdrava 13-godi$nja djevojcica s progresivnim simpto-
mima hipersalivacije, dizartrije, tremora, trombocitopenije i leukopenije unatrag 5
mjeseci primljena je na neurologki odjel nase klinike. Na temelju u¢injenih pretraga
postavljena je temeljita sumnja na Wilsonovu bolest (tipi¢ne morfologke promjene
na MR-u mozga, obostrano prisutni Kayser-Fleischerovi prstenovi utvrdeni oftal-
mologkim pregledom, vrlo niske vrijednosti ceruloplazmina). Proveden je penicila-
minski test koji je bio pozitivan. Dijagnoza je potvrdena genetskim testiranjem, pri
¢emu je otkriveno da je homozigot za H1069Q mutaciju gena ATP7B.

Okupljen je multidisciplinarni tim koji je uklju¢ivao neurologa, gastroenterologa i
hematologa, uz konzultacije s kardiologom, nefrologom, reumatologom, endokri-
nologom, nutricionistom, kao i psihologom. Laboratorijskom obradom utvrdena je
smanjena funkcija jetre, a ultrazvuk abdomena pokazao je difuzne promjene jetre-
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nog parenhima s fibrozom, regenerativne ¢vorove, splenomegaliju i znakove por-
talne hipertenzije, $to je takoder potvrdeno fibroscanom jetre i MR-om abdomena.
Ezofagogastroduodenoskopijom su utvrdeni ezofagealni variksi I. stupnja. Isklju-
¢ena su odtecenja drugih organa. Uveden je penicilamin u postupno poveéavajucoj
dozi, a zatim i cinkov acetat uz ostalu potpornu i dijetoterapiju. Na kontroli nakon
otpusta utvrdena je povecana kupriurija, $to je potvrdilo u¢inkovitost terapije. Dalj-
njim redovnim kontrolama pracen je postupan oporavak gotovo svih neurologkih
simptoma te neuroradiologki blaga regresija ranije opisivanih intenziteta zahvace-
nih podru¢ja. Doglo je i do pobolj$anja laboratorijskih pokazatelja jetrene funkcije 1
djelomi¢nog oporavka bicitopenije, a ehografski prikaz jetre gotovo je normaliziran,
uz stacionaran nalaz ezofagealnih variksa na kontrolnoj endoskopiji.

Zakljucak: lako je najc¢eséa prezentacija Wilsonove bolesti u djetinjstvu ona jetrene
bolesti, trebamo znati prepoznati neurologke simptome i bez o¢itih klini¢kih znako-
va bolesti jetre. Potreban je multidisciplinarni tim za pracenje mogucih komplikacija
bolesti i nuspojava terapije te pruzanje psiholoske podrske tijekom cijelog trajanja
lijecenja.
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POVEZANOST PRIMJENE CFTR
MODULATORASS INTENZITETOM
AKVAGENOG BORANJA KOZE DLANOVA

Popis autora: Hrvoi¢ L., Bambir I, Todori¢ I, Omerza L, Cigrovski N,
Tjesi¢-Drinkovi¢ D

Prezenter: Lovro Hrvoi¢

Mentor: dr. sc. Ivan Bambir, dr. med.

Ustanova: KBC Zagreb

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Sazetak rada: Uvod: Jedno od karakteristi¢nih obiljezja u oboljelih od cisti¢ne
fibroze (CF) jest i fenomen akvagenog boranja koze dlanova. Opisana je regresija
ove pojave u bolesnika lije¢enih modulatorima transmembranskog regrulatora pro-
vodljivosti za cisti¢nu fibrozu (CFTR).

Cilj rada: [straziti povezanost primjene CFTR modulatora s intenzitetom akvage-
nog boranja koze dlanova.

Metode: Analizirani su podatci o djeci s CF-om pracenoj u Centru za cisti¢nu fi-
brozu djece i odraslih KBC-a Zagreb. U sklopu kontrola proveden je test ekspozicije
hladnoj vodi — bolesnici su drzali dlanove u hladnoj vodi (25 °C) tijekom 7 minuta.
Nakon zavr3etka testa ocjenjivale su se promjene na kozi dlanova prema sljedecoj
skali: 0 — nema promjena, 1 - blage: zahvacaju jagodice prstiju, 2 — umjerene: zahva-
¢aju cijele prste, 3 — difuzne: zahvacaju dlanove i/ili pojava blijedih papula. Metode
deskriptivne statistike primijenjene su u obradi podataka. Bolesnici su grupirani u
4 skupine ovisno o trajanju terapije CFTR modulatorima: samo na simptomatskoj
terapiji, lije¢eni CFTR modulatorima 12 mj., 24 mj. te 224 mj.

Rezultati: 35 bolesnika u dobi od 2 do 17 god. (medijan 9 god.) ukljuceno je u
istrazivanje; njih 7 je samo na simptomatskoj terapiji, 24 ih se lije¢i eleksakaftorom/
tezakaftorom/ivakaftorom (ELX/TEZ/IVA), a 4 lumakaftorom/ivakaftorom (LUM/
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IVA). Veéina bolesnika samo na simptomatskoj terapiji (njih 5/7) te na CFTR mo-
dulatorima 12 mj. (njih 6/7) nakon 7 minuta testa imala je difuzno naboranu kozu
dlanova i/ili pojavu blijedih papula. Nakon minimalno 12 mjeseci terapije smanjuje
se broj bolesnika s difuznim promjenama (njih 6/11), a regresija je jo§ izraZenija
nakon 24 mjeseca lijecenja — ¢ak 7/10 bolesnika u toj skupini bilo je bez promjena
ili je imalo naboranu kozu tek jagodica prstiju.

Zakljucak: Kako terapija CFTR modulatorima traje, opaza se i regresija u intenzite-
tu akvagenog boranja koze dlanova, pa bi stoga test ekspozicije hladnoj vodi mogao
posluziti kao indirektni, neinvazivni test za procjenu uc¢inkovitosti modulatora.
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JEDINSTVENI KOMPLEKSNI
GENETICKI POREMECAJ: SRY-
POZITIVAN 46,XX TESTIKULARNI DSD
| MOZAICNI OBLIK TRISOMIJE 21

Autori: Dora Knezovi¢, Marin Ogorevc, Tomislav Smoljo, Maja Buljubasi¢ Soda,
Bernarda Lozi¢

Prezenter: dr. Dora Knezovi¢
Mentorica: prof. dr. sc. Bernarda Lozi¢, dr. med.

Ustanova: Klinika za dje¢je bolesti, Klini¢ki bolnic¢ki centar Split; Medicinski fakul-
tet, Sveudiliste u Splitu,

Kategorija: A (specijalizant medicinske genetike)

Uvod: SRY-pozitivan 46,XX testikularni poremecaj spolnog razvoja (SRY-pozitivan
46,XX testikularni DSD) pojavljuje se u 1 : 20 000 muske novorodencadi, $to ga
¢ini vrlo rijetkim geneti¢kim poremecajem, kao i mozai¢ni tip trisomije 21 koji se
pojavljuje u oko 1 : 27 000 novorodencadii ¢ini 1 — 2 % svih oblika Downova sindro-
ma (DS). Gen SRY kodira protein koji inicira razvoj mugkih gonada, odnosno koji
je odgovoran za musgki spolni razvoj. SRY-pozitivan 46,XX testikularni DSD moze
se manifestirati dvosmislenim do normalnim muskim vanjskim spolovilom u oso-
ba s 46,XX kariotipom. Mozai¢ni oblik trisomije 21 ima blaZi fenotip u usporedbi
s regularnim tipom DS-a (koji se ocituje multiplim strukturnim i funkcionalnim
kongenitalnim anomalija razli¢itih organskih sustava uz razvojno zaostajanje/inte-
lektualne potedkoce), to se objasnjava udjelom trisomi¢nih stanica.

Prikaz pacijenta: Pacijent je cetveromjese¢no musko dojence s normalnim peri-
natalnim i dosadagnjim razvojem, uz blagu dizmorfiju (hipotelorizam i kraéi o¢ni
rasporci). Zbog nejasnih nalaza spolnih kromosoma na neinvazivnom prednatal-
nom probirnom testu (NIPT), pacijent je upucen postnatalno na klasi¢nu kario-
tipizaciju. Nalazom kariotipizacije metodom GTG — pruganja iz uzorka periferne
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krvi dobiven je mozai¢ni kariotip: 47,X,der(X)(p22.37),+21[7]/46,X,der(X)(p22.3?)
[23]. U svim su metafazama utvrdena dva kromosoma X, od kojih je jedan deri-
viranoga kratkog kraka, dok je u 23 % metafaza pronaden i dodatni kromosom
21. Zbog fenotipski normalnoga muskog spolovila u¢injena je fluorescentna in
situ hibridizacija (FISH) kojom je utvrdena prisutnost SRY regije kromosoma Y
na kratkome kraku deriviranog kromosoma X. Dodatnom FISH analizom potvr-
den je mozai¢ni tip trisomije 21 (21 %), pa je preciziran kariotip: mos 47,X,der(X)
(p22.3?),+21[7]/46,X,der(X)(p22.3?)[23].ish X(DXZ1x2,SRYx1),21q22(RUNX1x3)
[84]/X(DXZ1x2,SRYx1),21q22(RUNX1x2)[322]

Zakljuéak: U pretraZzenoj stru¢noj literaturi do sada nije opisan slucaj sa SRY pozi-
tivnim 46,XX testikularnim DSD i mozai¢nim oblikom DS-a, §to ovaj prikaz kom-
pleksnoga genetickog poremecaja ¢ini jedinstvenim. Nizak udio mozai¢nih stanica
s trisomijom 21 moZe biti povezan s negativnim rezultatom NIPT-a. Ovaj primjer
potvrduje indiciranost i dijagnosti¢ku vaznost klasi¢ne kariotipizacije kod dvojbe-
nih nalaza NIPT-a u svrhu primjerenoga holisti¢koga klini¢kog pristupa pacijentu
1 prac¢enja njegova razvoja.
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FIKSNI MEDIKAMENTOZNI OSIP UZROKOVAN
KO-AMOKSIKLAVOM - PRIKAZ SLUCAJA

Autori: Vinka Knezovi¢, Vanesa Pfeifer

Mentor: Marta Navratil

Prezenter: dr.sc. Vinka Knezovi¢, dr. med., vinkakova@gmail.com
Ustanova: Klinika za djecje bolesti Zagreb

Uvod: Fiksni medikamentozni osip (FMO) je vrsta koZzne preosjetljivosti uzro-
kovane lijekom koju karakterizira recidiv kozne promjene uvijek na istom mjestu
nakon ponovne izlozenosti lijeku. Klini¢ki se lezije pojavljuju bilo gdje na tijelu
kao pojedinacne ili visestruke dobro ogranicene hiperpigmentirane eritematozne
papule ili plakovi uz svrbez, tipi¢no unutar 30 minuta do 8 sati od primjene li-
jeka. Moze do¢i do stvaranja vezikula i bula. Lijekovi koji se najéesce povezuju
s EMO su antibiotici, nesteroidni protuupalni lijekovi (NSAIL), paracetamol i
antiepileptici.

Prikaz slucaja: 14-godisnja djevojka primljena je zbog sumnje na medikamen-
tozni osip. Anamnesticki se saznaje da se kod bolesnice u tri navrata za vrijeme
primjene peroralne antibiotske terapije ko-amoksiklava u svrhu lijecenja apscesa
dojke razvio eritematozni osip i otok u predjelu oba lakta, oba koljena i gluteale
regije nakon 10., 5. i 2. dana od pocetka terapije. Prekinuta je primljena lijeka, a
simptomi su se povukli na primjenu lokalne kotikosteroidne terapije. Kod bole-
snice je u¢injen kozni ubodni test i intradermalni test ko-amoksiklavom a potom
i epikutani test na predilekcijskim mjestima ko-amoksiklavom, fenoskimetilpe-
nicilinom, cefpodoksimom i ceftriaksonom koju su bili negativani. Nakon $to je
roditelj u pratnji dao pristanak, proveden je oralni provokacijski pokus s postu-
pnim povecavanjem doze ko-amoksiklava u intervalima od 45 minuta. Pet sati
nakon kumulativne doze ko-amoksiklava od 875/125 mg razvio se eritematozni
osip s oteklinama na oba lakta ¢ime je potvrdena dijagnoza FMO. Kako bismo
iskljucili mogucu unakrsnu reakciju na druge beta-laktamske antibiotike, u¢injen
je i oralni provokacijski pokus fenoksimetilpenicilinom i cefpodoksimom koji je
bio negativan.
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Zakljuéak: 1z ovog prikaza slucaja vidljivo je da sami negativni kozni alergologki
testovi nisu dovoljni za iskljucenje dijagnoze FMO te je potrebno provesti oralni pro-
vokacijski pokus. Postoji nekoliko prijavljenih slu¢ajeva FMO na amoksicilin. Pre-
ma nadim saznanjima, ovo je treéi prijavljeni slu¢aj FMO na ko-amoksiklav, prvi u
pedijatrijskoj populaciji s dobrom tolerancijom drugih beta-laktamskih antibiotika.
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TRI LICA PRIMARNE CILIJARNE DISKINEZIJE

Autori: Domagoj Koncar, izv. prof. dr. sc. Iva Mihatov Stefanovi¢, dr. med.
Prezenter: dr. Domagoj Koncar

Mentorica: izv. prof. dr. sc. Iva Mihatov Stefanovi¢, dr. med.

Ustanova: KBC Sestre milosrdnice

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Uvod: Primarna cilijarna diskinezija (PCD) nasljedni je poremecaj strukture ili
funkdije cilija na povrsini epitela dignih puteva, a ocituje se kroni¢nim kasljem s
iskagljajem i/ili ¢estim te tvrdokornim infekcijama didnih puteva uz razvoj bron-
hiektazija. Dijagnosticki je izazov s obzirom na relativno nisku incidenciju, varija-
bilnost klini¢ke slike, ali i dostupnost metoda za dokazivanje.

Cilj rada: Prikaz triju bolesnika razli¢ite dobi i klini¢ke prezentacije s svrhom sen-
zibilizacije za diferencijalnodijagnosti¢ko pomisljanje na ovu bolest.

Metode: Analiza medicinske dokumentacije troje pacijenata s dijagnozom primar-
ne cilijarne diskinezije obiljezenom razli¢itim klinickim tjekovima.

Rezultati: U naseg su se prvog bolesnika ubrzo nakon rodenja razvili oteZano
disanje i kagalj, radiologki je potvrdena atelektaza gornjeg reznja desno te je uocen
situs viscerum inversus. Dijagnoza je potvrdena biopsijom nosne sluznice i anali-
zom elektronskim mikroskopom. U prvih 2,5 godina Zivota prebolio je 15 epizoda
sekretornog otitisa. U druge bolesnice je u dobi 3,5 godina tijekom hospitalizacije
zbog pneumonije uolen situs viscerum inversus. Nakon toga u nje se razvijaju
recidivirajuce pneumonije, pokatkad uz izljev. Dijagnoza PCD-a postavljena je u
dobi od 11 godina na temelju klini¢ke slike, nazalnog NO-a i genske analize. Tredi
bolesnik pracen je zbog astme, no, s obzirom na to da na kontrolama perzistira
patologki auskultatorni nalaz nad plu¢ima u obliku krepitacija, progirena je obrada
u dobi 6 godina. Na CT-u su uoceni obostrani infiltrati i konsolidacija parenhima
lijevo uz snizen nazalni NO i pristiglu pozitivnu gensku analizu kojom je PCD
potvrdena.
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Zakljuéak: Primarna cilijarna diskinezija ¢esto je neprepoznata bolest ili se bole-
snici vode pod pogre$nim dijagnozama. Prikazom bolesnika Zeljeli smo podsjetiti
na najc¢e$ce simptome i problematizirati ogranic¢ene dijagnostitke moguénosti u
Hrvatskoj.
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IJATROGENI CUSHING U BOLESNICE
S NETHERTONOVIM SINDROMOM

Autori: Ana Kovacevi¢, Lavinia La Grasta Saboli¢

Prezenter: dr. Ana Kovacevi¢

Mentorica: doc. prim. dr. sc. Lavinia La Grasta Saboli¢, dr. med.

Ustanova: Klinika za pedijatriju, Klini¢ki bolni¢ki centar Sestre milosrdnice, Zagreb

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Uvod: Nethertonov je sindrom rijetka, autosomno-recesivna genetska bolest s
karakteristi¢nim trijasom simptoma koji uklju¢uje kongenitalnu ihtioziformu eri-
trodermiju, promijenjen izgled kose i poremecaj imunosne regulacije. Pacijenti za-
htijevaju multidisciplinarni pristup i lijecenje, a nerijetko je potrebna i primjena
topickih kortikosteroidnih pripravaka koje treba primjereno dozirati.

Prikaz bolesnika: Trogodisnja djevojcica s opseznim koZznim promjenama u sklopu
Nethertonova sindroma tijekom 6 mjeseci lije¢ena je ,kremom od nevena“ koju su
njezini roditelji nabavljali od travara. Rije¢ je, medutim, bila o potentnoj kortikoste-
roidnoj kremi. Zbog perkutane apsorpcije kortikosteroida u djevojcice se razvio
ijatrogeni Cushingov sindrom s tipi¢nim klini¢kim obiljezjima kao $to su okruglo
,lice poput mjeseca®, ,bivolja grba“, centralni tip pretilosti, lividne strije te zastoj u
rastu. Dugotrajna egzogena primjena kortikostreoida rezultirala je supresijom osi
hipotalamus — hipofiza — nadbubrezZne Zlijezde. Nagli prekid topicke kortikostreo-
idne terapije u pacijentice doveo je do razvoja sekundarne adrenalne insuficijencije
(kortizol 2,0 nmol/L, ACTH 2,8 pmol/L) pracene snizenom glikemijom nataste
(GUK 2,8 mmol/L). Uvedena je peroralna terapija hidrokortizonom koja je uspjeno
ukinuta nakon 10 mjeseci, uz potpun oporavak osi hipotalamus — hipofiza — nad-
bubrezne Zlijezde.

Zakljuéak: Adekvatna primjena topi¢kih kortikosteroidnih pripravaka nuzna je u
svih, a osobito u bolesnika kojima je zbog osnovne bolesti narugena kozna barijera,
$to ih ¢ini sklonijima pojacanoj perkutanoj apsorpciji kortikostreoida i opasnosti
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od razvoja ijatrogenog Cushingova sindroma. Zbog dugotrajne supresije osi hipo-
talamus — hipofiza —nadbubreZne Zlijezde u bolesnika s ijatrogenim Cushingovim
sindromom, u sluc¢aju naglog prekida primjene kortikosteroida, postoji opasnost
od razvoja adrenalne insuficijencije koju je vazno pravodobno prepoznati i lije¢iti.
Klju¢no je uzeti dobre anamnesticke podatke te informirati roditelje o rizicima od
primjene pripravaka (osobito onih koji u svojem sastavu imaju kortikosteroide) iz
nepouzdanih izvora i bez lije¢ni¢kog nadzora.
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IZAZOVI PROSPEKTIVNOG PRACENJA
| LIJECENJA POREMECAJA DISANJA
U SPAVANJU U DJECE S PRADER-
WILLIJEVIM SINDROMOM

Autori: Andrija Miculini¢, Ivana Marusi¢, Marija Senjug Perica, Ana Zupan,
Zeljka Vlagi¢, Romana Gjergja Juraski

Prezenter: dr. Andrija Miculini¢
Ustanova: Dje¢ja bolnica Srebrnjak, Odjel za poremecaje spavanja
Mentorica: izv. prof. dr. sc. Romana Gjergja Juragki, dr. med.

Kategorija: B (mladi specijalist pedijatrije)

Uvod: Prader-Willijev sindrom (PWS), iako je rijedak, znac¢ajan je zdravstveni pro-
blem. Osim morbidne debljine, u PWS-u postoje drugi ¢imbenici koji uzrokuju po-
remecaj disanja u spavanju: hipotonija, dismorfija, insuficijencija hipotalamusa,
abnormalni ventilacijski odgovori te porast tonzila/adenoida zbog terapije hormo-
nom rasta. Naj¢e3¢i su poremecaj disanja u spavanju sindromi opstruktivne apneje
u spavanju (OSAS) u djece i adolescenata te centralne apneje u spavanju (CSAS)
u dojencadi s PWS-om. Za klinic¢are su izazovi pravodobna dijagnoza i adekvatno
lije¢enje u svrhu smanjenja komplikacija i mortaliteta.

Cilj: Ciljevi su ovoga prospektivnog pracenja skupine djece s Prader-Willijevim
sindromom, s posebnim naglaskom na skupinu djece s otkrivenim poremecajem
disanja u spavanju: analiza parametara spavanja, uspjednost terapije poremecaja
spavanja i utjecaja na kvalitetu Zivota te otkrivanje moguénosti prevencije.

Ispitanici i metode: Ispitanici su djeca s PWS-om prospektivno pracena poliso-
mnografijom (PSG) u nadoj ustanovi. IstraZivanje je nastavak prethodnog pracenja
27 pacijenata s PWS-om u kojih smo otkrili triput vii apneja-hipopneja indeks
(AHI) u usporedbi s pretilim kontrolnim ispitanicima. Parametri PSG-a analizirani
su s obzirom na osobitosti pacijenata i na upitnik o spavanju. Za potrebe ovog



Quo vadis hrvatska pedijatrija 2025.7 ~ Radovi specijalizanata i mladih pedijatara

prikaza izdvojena je podskupina djece s poremecajem spavanja kojoj je uvedena
neinvazivna ventilacija (NTV).

Rezultati: Gotovo 80 % nasih ispitanika s PWS-om imalo je poremecaj disanja u
spavanju, najcesc¢e OSAS. Izrazena hipoventilacija tijekom spavanja bila je prisutna i
bez OSAS-a. Terapija OSAS-a ukljuc¢ivala je operaciju tonzila/adenoida, redukcijsku
dijetu, au 5/27 djece s kompleksnom apnejom titracijom je uvedena NIV, kojom se
koriste kod kuce. Redovitom primjenom NIV-a doglo je do pobolj$anja parametara
spavanja i dnevnog Zivota, ali zbog nedovoljne kontrole prejedanja perzistira visok
indeks tjelesne mase. Redovito pracenje kod pulmologa, somnologa i endokrinologa
i rano prepoznavanje te pravodobno lije¢enje poremecaja spavanja klju¢ su pobolj-
anja kvalitete Zivota i prezivljenja u PWS-u.
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STEVEN-JOHNSONOV SINDROM (8JS) |
TOKSICNA EPIDERMALNA NEKROLIZA (TEN)

Autori: Vanesa Pfeifer, Martin Demo, Sanela Dragoja Gligora, Mario Blekic,
Karmen Kondza, Suzana Ozani¢ Buli¢, Alenka Gagro

Prezenter: dr. Vanesa Pfeifer
Mentorica: doc. dr. sc. Alenka Gagro, dr. med.
Ustanova: Klinika za dje¢je bolesti Zagreb

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Sazetak rada: Steven-Johnsonov sindrom (SJS) i toksi¢na epidermalna nekro-
liza (TEN) teski su oblici koznih reakcija karakterizirani opseZznom nekrozom i
odvajanjem epidermisa koji se u djece pojavljuju iznimno rijetko. Klasificiraju se
prema postotku povrsine zahvacene koze (SJS do 10 %, preklapanje SJS/TEN
10-30 % i TEN vise od 30 %). U vise od 90 % bolesnika zahvacéene su i mukozne
membrane. SJS i TEN najce3cée su pokrenuti lijekovima, no u djece je vazan po-
kreta¢ i infekcija koju uzrokuje Mycoplasma pneumoniae. SJS i TEN posljedica su
reakcija preosjetljivosti u kojima klju¢nu ulogu ima aktivacija citotoksi¢nih CD8+
T-limfocita.

Prikazat ¢emo dvoje djece koju smo tijekom 2024. godine lije¢ili zbog SJS/TEN u
sklopu infekcije koju uzrokuje Mycoplasma pneumoniae. Biopsija koze potvrdila je
klini¢ku sumnju na tu tedku komplikaciju. Prvi je bolesnica bila djevojka u dobi od
14 godina kojoj je dijagnosticiran TEN. Prezentirala se pocetno kasljem lije¢enim
azitromicinom kroz tri dana. Nakon zavr$etka terapije dolazi do pogorsanja i pojave
buloznog osipa po cijelom tijelu uz ulceracije sluznica. Provedena je antibioticka
terapija uz suportivnu terapiju, terapija intravenskim imunoglobulinima i gluko-
kortikoidima unato¢ kojoj se nastavila progresija bolesti te je u dva navrata primila
etanercept na §to dolazi do znatnoga klinickog poboljdanja. Naknadno smo doka-
zali pozitivnu serologiju za akutnu infekciju uzro¢nikom Mycoplasma pneumoniae u
uzorku seruma prije terapije za TEN.
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Drugi je bolesnik djecak u dobi 13 godina kojem je postavljena dijagnoza prekla-
panja SJS/TEN. Prezentirao se produktivnim kasljem, injekcijom konjuktiva, ote-
Zanim gutanjem i pojavom bijelih naslaga po sluznici usne $upljine te naknadnom
pojavom buloznog osipa koji je zahvac¢ao 15 — 20 % povrsine koze. Lijecen je levo-
floksacinom, intravenskim imunoglobulinima i glukokortikoidima uz suportivne
mjere, na $to je doslo do klinickog poboljsanja. U¢injenom obradom utvrden je
pozitivan PCR na Mycoplasma pneumoniae u obrisku nazofarinksa. Nagim radom
Zeljeli bismo podignuti svijest o vaznosti ranog prepoznavanja SJS/TEN-a u djece i
istaknuti vaznost mikrobiologke dijagnostike u otkrivanju Mycoplasma pneumoniae
kao moguceg pokretaca SJS/TEN-a.
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MINUTE KOJE ZIVOT ZNACE: PRICA
O USPJESNOM ZBRINJAVANJU
DJEVOJKE SA SRCANIM ARESTOM

Autori: Ilarija Serini Seremet, Lucija Matko, Ana Milardovi¢
Prezenter:dr. Ilarija Serini Seremet

Mentorica: dr. Ana Milardovi¢

Ustanova: Klinicki bolni¢ki centar Rijeka

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

toga izazov svima u lancu zbrinjavanja — o¢evidcima laicima, timovima izvanbol-
ni¢ke Hitne medicinske sluzbe (HMS) te zdravstvenim djelatnicima u bolni¢kim
sustavima.

Cilj: Osvjes¢ivanje o nuznosti i dobrobiti pravodobnih osnovnih mjera odrzavanja
zivota djece koje provode laici. Prikaz bolesnice: Trinaestogodisnja djevojka do-
vezena je u pratnji tima HMS-a na Objedinjeni hitni bolni¢ki prijem, nakon reani-
macije uz uspjedno ozivljavanje. U dotad zdrave djevojke osnovne mjere odrzavanja
zivota (BLS) promptno je zapoceo laik. Nakon dolaska tima HMS-a, u EKG-u je
verificiran torsades de pointes te je odrzavanje Zivota nastavljeno prema postojeéim
smjernicama naprednog odrzavanja zivota djece (APLS). Nakon isporuke drugog
elektrogoka doslo je do povratka spontane cirkulacije. Daljnje multidisciplinarno
lije¢enje nastavljeno je u Klinickom bolni¢kom centru Rijeka. U svrhu otkrivanja
etiologije aresta udinjena je opsezna kardioloska obrada koja se redom pokazala
urednom - serijsko prac¢enje EKG zapisa, ECHO i magnetna rezonancija srca te
provokacijski testovi ajmalinom, adenozinom i isoproterenolom. Zbog evaluaci-
je nevoljnih pokreta nakon ukidanju analgosedacije, u¢injena je neuroloska i ne-
uroslikovna obrada koje su se, takoder, pokazale urednima. Fraktura mandibule
zadobivena pri padu na tlo u arestu, zbrinuli su i pratili maksilofacijalni kirurg i
stomatologa. Pacijentica je dvadeset devet dana nakon aresta otpustena kudi bez
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neurologkih sekvela, uz implantirani kardioverterski defibrilator u svrhu prevencije
sekundarne sréane smrti.

Zakljuéak: Uspjesan ishod izvanbolnitkoga sr¢anog aresta u dje¢joj dobi znatno
ovisi o ranom zapocinjanju BLS-a koji poduzimaju laici o¢evidci. Pravodobno po-
stupanje povecava uspjednost povratka spontane cirkulacije te smanjuje rizike od
trajnog ostecenja mozga, uzrokovana hipoksijom i ishemijom. Organizirano pro-
vodenje edukacija o BLS-u u vrti¢ima, $kolama, radnim sredinama te na javnim
prostorima pozitivno utjece na prezivljenje i kvalitetu Zivota postarestne djece u
zajednicama koje ga primjenjuju.
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GENETICKI UZROCI KARDIOLO§!(IH
BOLESTI: UNICENTRICNO ISTRAZIVANJE

Autori: Tomislav Smoljo, Dora Knezovi¢, Marin Ogorevc, Bernarda Lozi¢
Prezenter: dr. Tomislav Smoljo
Mentorica: prof. dr. sc. Bernarda Lozi¢

Ustanova u kojoj je rad izraden: Klinika za dje¢je bolesti, Klinic¢ki bolnic¢ki centar
Split; Medicinski fakultet, Sveucilidte u Splitu, Soltanska 2A, Split, Hrvatska

Kategorija: A (specijalizant medicinske genetike) — izvan konkurencije

Uvod: Genetsko testiranje pridonosi uspostavljanju precizne geneticke etiologije
bolesti. U kardiologiji je to izrazito vazno zbog protokola pracenja i lije¢enja bolesni-
ka, a bitno je i zbog moguénosti identifikacije rizi¢nih ¢lanova njihovih obitelji. Ovaj
rad prikazuje rezultate genetskog testiranja kardioloskih bolesnika iz KBC-a Split.

Metode: U analizu su ukljuceni bolesnici koji su testirani na panele gena za kar-
diologke bolesti. S obzirom na vodedi simptom, svi su bolesnici podijeljeni u tri
skupine: kardiomiopatije, aritmije te bolesti aorte i zalistaka. Rezultati genetskog
testa klasificirani su kao pozitivni ako je pronadena varijanta u genu koja se sma-
tra patogenom ili vierojatno patogenom, kao negativni ako nije pronadena genska
promjena povezana s bole$cu, te kao varijante nejasnoga klinickoga znacenja za
koje nije poznato uzrokuju li bolest ili su benigne pa ih treba dalje pratiti u svrhu
moguce reklasifikacije.

Rezultati: Testirano je 55 bolesnika, medu kojima je bilo 20 (36 %) Zena i 35 (64 %)
mugkaraca. Medijan za dob bio je 15 godina. U 14 (25 %) bolesnika pronadena je
uzro¢na varijanta, 28 (51 %) bolesnika bilo je negativno, a u 13 (24 %) pronadena
je varijanta nejasnoga klini¢kog znacenja. Uputna je dijagnoza u vecine bolesnika
bila kardiomiopatija (44 %), potom aritmije (31 %) te najrjede bolesti aorte i zali-
staka (25 %). Od 14 bolesnika u kojih je uspostavljena dijagnoza njih 13 (93 %) je
s autosomno-dominantnom bole3¢u, a jedan s autosomno-recesivnom. Najcedce
primjenjivani panel bio je sveobuhvatni kardioloski panel s 19 testiranih, od ¢ega su
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4 pozivna rezultata. Najvide pozitivnih rezultata imali su paneli za kardiomiopatije
sa 6 pozitivnih od 12 testiranih (50 %), a najnizi paneli za bolesti aorte i zalistaka
s 1 pozitivnim od 12 testiranih (8 %).

Zakljuéak: Detekcija uzro¢nih varijanti u genima znatno pridonosi nagem razumi-
jevanju kardiovaskularnih bolesti pruzajuci informacije o stani¢nim mehanizmima
bolesti, prilagodivanju lije¢enja i procjeni rizika za ostale ¢lanove obitelji. Clanove
obitelji s negativnim nalazom isklju¢ujemo iz kardiologkog pracenja.
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DUGOTRAJAN PUT DO OPORAVKA
- AUTOIMUNOSNI PANKREATITIS
KAO TEST IZDRZLJIVOSTI ZA DIJETE
| OBITELJ (PRIKAZ BOLESNIKA)

Autori Ema Slabek, dr. med., specijalizantica pedijatrije; Sara Smeraldo, dr. med.,
specijalizantica pedijatrije; Kristina Baraba Dekani¢, dr. med., supspecijalistica
pedijatrijske gastroenterologije; prof. dr. sc. Goran Pal¢evski, dr. med.,
supspecijalist pedijatrijske gastroenterologije

Prezenter: dr. Ema Slabek
Mentor: prof. dr. sc. Goran Pal¢evski
Ustanova: Klinika za pedijatriju Klinickog bolni¢kog centra Rijeka

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Uvod i cilj: Autoimunosni pankreatitis rijetka je kroni¢na upalna bolest imunosnog
podrijetla. Povezanost te bolesti s IgG4 protutijelima iznimno je rijetka u pedija-
trijskoj populaciji. Cilj je ovog rada prikazati dijagnosticke i terapijske izazove kroz
prikaz adolescenta s kroni¢nim bolima u trbuhu.

Prikaz bolesnika: Petnaestogodisnji pacijent hospitaliziran je na Odjelu pedija-
trijske gastroenterologije Klinickog bolni¢kog centra Rijeka zbog pankreatitisa.
Povremeno se Zalio na boli u epigastriju unatrag mjesec dana, bez drugih smetnji.
Nakon prijma zapoceto je lije¢enje uz opseznu dijagnosticku obradu. Ultrazvukom
je prikazana suspektna lezija glave gusterace, a kompjutoriziranom je tomografijom
isklju¢ena nekroza ili maligna bolest. U trecem tjednu zabiljeZen je porast jetre-
nih i gustera¢nih enzima, a magnentnorezonantnom kolangiopankreatografijom
(MRCP) prikazana je upala gusterace s kompresijom glavnog zu¢ovoda, ektazijom
bilijarnog stabla i pankreati¢nog voda. Ezofagealnim ultrazvukom (EUS) prikazani
su hidrops Zu¢njaka i edem gusterace. Nakon kratkotrajnog poboljsanja laborato-
rijskih vrijednosti, etvrtog tjedna ponovno dolazi do porasta enzima, a ubrzo i do
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razvoja sepse. Uspjedno je lije¢en meropenemom. Zbog ponovnog porasta enzima
i prikazane mikrolitijaze Zu¢nog mjehura, ponovljen je MRCP te EUS uz citolos-
ku punkciju. Nalaz je bio uredan. Sveukupnom obradom isklju¢ena je traumatska,
anatomska, bilijjarna, toksi¢na, infektivna, metaboli¢ka i genetska etiologija. Zbog
povidenih vrijednosti IgG4 u dvama uzorcima postavljena je sumnja na autoimuno-
sni pankreatitis. S obzirom na pozitivnu serologiju, moguce je da je autoimunosni
proces bio virusno induciran. Isklju¢ena je upalna bolest crijeva. Uvodenjem korti-
kosteroida postignut je brz oporavak, §to u skladu s HISORt kriterijima potvrduje
dijagnozu. Tijekom dvomjese¢ne hospitalizacije u bolesnika se razvila tromboza
vena ruku, znatno je smréavio te je zahtijevao psihologku podréku. Cetiri mjeseca
poslije, zbog relapsa, uveden je azatioprin uz postupno ukidanje kortikosteroida,
nakon Cega se postiZe remisija.

Zakljucak: Autoimunosni pankreatitis povezan s IgG4 protutijelima rijetka je i
kompleksna bolest u pedijatriji. Medutim, pravodobna dijagnoza i lijecenje korti-
kosteroidima i azatioprinom mogu omogucditi dobar ishod. Kod nejasne etiologije
ili recidivirajuceg pankreatitisa vazno je razmotriti ovu dijagnozu.
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PLEUROPULMONALNI BLASTOM
- PRIKAZ BOLESNIKA

Autori: Iva Tkalcec, Jelena Roganovi¢, Maja Pavlovi¢

Prezenter: dr. Iva Tkalcec

Mentorica: prim. prof. dr. sc. Jelena Roganovi¢, dr. med.
Ustanova u kojoj je rad izraden: Klinika za djecje bolesti Zagreb

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Cilj: Cilj je rada prikazati vrlo rijedak slu¢aj pleuropulmonalnog blastoma (PPB) te
upozoriti na sloZenost postavljanja dijagnoze zbog rijetke pojavnosti i heterogene
klinicke prezentacije.

Prikaz bolesnika: Mugko dojence u dobi od 5 mjeseci hospitalizirano je zbog op-
seznoga desnostranog pneumotoraksa uzrokovanog RSV bronhiolitisom. Na hitnoj
kompjutoriziranoj tomografiji (CT) toraksa prikazana je bula u srednjem reznju
desnoga plu¢nog krila i u¢injena resekcija. Patohistologka analiza odgovarala je kon-
genitalnoj cisti¢noj adenomatoidnoj malformaciji pluca tipa I. U dobi od 2,5 godina
ponovo je hospitaliziran zbog desnostrane pneumonije s pleuralnim izljevom. Na
CT-u je verificirana solidno-cisti¢na tumorska tvorba 125 x 80 x 75 mm u desnom
hemitoraksu, koja je komprimirala desni bronh i potiskivala medijastinalne struk-
ture. U¢injena je ultrazvu¢no vodena iglena biopsija. Patohistolodkom analizom
postavljena je dijagnoza Ewingova tumora obitelji. Nakon dvaju ciklusa neoadju-
vantne kemoterapije upucen je na desnostranu bilobektomiju, a patohistologkom
analizom postavljena je dijagnoza PPB-a tipa II. Genomskim sekvencioniranjem
detektirana je mutacija gena DICERI. Lijecenje je nastavljeno adjuvantnom kemo-
terapijom. Jedanaest mjeseci od postavljanja dijagnoze bez znakova je bolesti, do-
broga opceg stanja i urednoga tjelesnog i psthomotornog razvoja.

Zakljucak: PPB je vrlo rijedak i agresivan intratorakalni tumor, koji je potrebno
razmotriti u diferencijalnoj dijagnozi kongenitalnih malformacija pluca, plu¢nih ili
bronhalnih cisti ili pneumotoraksa. Rana dijagnoza i terapija koja ukljucuje opera-
tivni zahvat i kemoterapiju klju¢ni su u prognozi bolesti.



KONGENITALNI DIABETES INSIPIDUS
- PRIKAZ BOLESNICE

Autori: Darija Tudor, Marko Simunovi¢
Prezenter: dr. Darija Tudor

Mentor: doc. dr. sc. Marko Simunovi¢, dr. med.
Ustanova: Klini¢ki bolni¢ki centar Split

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Uvod: Diabetes insipidus (DI) hormonski je poremecaj klinicki prezentiran poliu-
rijom razli¢ita stupnja, a nastaje kao posljedica nedovoljne sekrecije arginin-vazo-
presina (AVP), takoder poznatog kao antidiuretski hormon (ADH). U ranijoj ter-
minologiji za navedeni poremecaj rabio se naziv centralni DI, dok danas o njemu
govorimo najce$ce kao o stanju manjka ADH-a (ili AVP-a). Takoder, klinic¢ka slika
diabetesa insipidusa nastaje i u slu¢aju rezistencije bubreznih sabirnih tubula na
u¢inke ADH-a koji se secernira u primjerenim koncentracijama te tada govorimo o
nefrogenom DI-ju, to¢nije, o stanju rezistencije na AVP. Manjak ADH-a rijedak je
poremecaj s procijenjenom prevalencijom od 1 na 25 000. U vedini slu¢ajeva rijec je
o ste¢enom poremecaju, dok se nasljedna etiologija utvrdi u manje od 5 % oboljelih.
Podjednaka je zastupljenost u obaju spolova. U pristupu bolesniku s diabetesom
insipidusom ne smijemo zanemariti ni mnogo rjede, kongenitalne uzroke, osobito
3to je bolesnikova dob prezentacije bolesti mlada.

Prikaz bolesnice: Prikazat ¢emo jednomjesecno Zensko dojece hospitalizirano
u nasoj ustanovi zbog potrebe za detaljnjim etiolodkim razlu¢ivanjem hiperna-
termije 1 hiperosmolarnosti seruma koje se prate od rodenja. Adekvatnim nad-
zorom diureze objektivizirana je poliurija hipoosmolarnog urina. Postavljena je
sumnja na DI uz pozitivan odgovor na dezmopresin, nakon ¢ega je zakljuceno da
je rije¢ o centralnoj formi, tj. manjku AVP-a. Kao rezultat detaljnje dijagnosticke
obrade sa svrhom to¢nog identificiranja etiologije utvrdeno je rijetko klini¢ko
stanje.
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Rasprava: Hipernatremija je elektrolitski poremecaj definiran vrijednostima Na
u serumu (ili plazmi) ve¢im od 150 mmol/L. Premda je hipernatremija najcesce
posljedica nedovoljnog unosa vode (u djen¢adi) te gastrointestinalnih gubitaka (u
starije djece), ne toliko velika, ali ipak znatna proporcija pacijenata otpada na stanja
endokrinoloski uvjetovanih poremecaja sposobnosti koncentriranja urina koji se
klini¢ki prezentiraju poliurijom. Primjer je takvog poremecaja i diabetes insipidus,
kod kojeg, patofizioloski gledano, razlikujemo centralni i nefrogeni oblik. Centralni
DI, to¢nije, manjak ADH-a, uzrokovan je nesposobnogc¢u neurohipofize da u stanji-
ma povidene osmolalnosti plazme sintetizira i/ili secernira AVP. Kako je prethodno
navdeno, u etiologiji tog poremecaja mnogo vedi udio imaju gore navedena, steena
stanja. Medutim, nakon isklju¢enja potonjih, uputno je tragati i za onim rijetkim
genetskim i/ili malformacijskim poremecajima koji su po svojoj prirodi kongenital-
ni, a mogu i ne moraju biti nasljedni.

Zakljuéak: povisena serumska koncentracija natrija uzrokuje pomak vode preko
stani¢ne membrane iz intracelularnog u ekstracelularni prostor uzrokuju¢i stani¢nu
dehidraciju, osobito na razini neurona sredi$njega Zivéanog sustava, §to moze imati
fatalne posljedice. Navedena spoznaja isti¢e potrebu pravodobnog dijagnosticiranja,
lije¢enja i podrobnog etiolokog razlucivanja ovog elektrolitskog poremecaja. Ideja
je ovog rada bila prikazati razmjerno rijedak hormonski poremecaj uzrokovan izra-
zito rijetkom anomalijom sredignjega Ziv¢anog sustava te time naglasiti potrebu za
traganjem i za nasljednim uzrocima DI-ja jer optimalno lije¢enje svakog klini¢kog
stanja, pa tako i ovog, ipak je prije svega etiologko.



U POTRAZI ZA NOVIM BIOMARKEROM
STARVACIJE KOD ANOREKSIJE NERVOZE
U PEDIJATRIJSKOJ DOBI: PREALBUMIN

- PRELIMINARNI REZULTAT

Autori: Ante Vidovi¢, Nora Nikolac Gabaj, Barbara Perse, Marina Galesi¢,
Magdalena Krsi¢, Sara Maskovi¢, Matej Mustapi¢, Rea Taka¢, Orjena Zaja

Prezenter: dr. Ante Vidovi¢
Ustanova : Klinika za pedijatriju, KBC Sestre milosrdnice
Mentorica: prof. dr. sc. Orjena Zaja, dr. med.

Kategorija: A (specijalizant pedijatrije)

Uvod: Anoreksija nervoza (AN) kompleksan je poremecaj u jedenju, ¢ija su glavna
obiljezja restrikcija peroralnog unosa i preokupacija vlastitom tjelesnom masom
(TM), §to posljedi¢no dovodi do njezina gubitka. AN je treca naj¢esca kroni¢na bo-
lest medu adolescenticama s mortalitetom 12 puta veéim od ostalih uzroka smrtiu
dobi izmedu 15. i 24. godine. Starvacija dovodi do akutnih i kroni¢nih metaboli¢kih
posljedica koje pogadaju prakticki sve organe i organske sustave.

Cilj: U ovom smo istrazivanju ispitivali potencijalnu ulogu prealbumina kao bio-
markera starvacije u pacijenata s AN-om jer dosadadnji klinicki i laboratorijski pa-
rametri nisu pokazali dovoljnu osjetljivost i specificnost.

Metode i ispitanici: U ovo prospektivno istraZivanje ukljuceno je 66 bolesnika
pedijatrijske dobi s AN-om koji su lije¢eni u nadoj ustanovi (63 djevojcice i 3 dje-
¢aka). Bolnicko eti¢ko povjerenstvo odobrilo je istrazivanje, a skrbnici su potpisa-
li informirani pristanak. Svim je sudionicima evidentiran $irok spektar klini¢kih
(ukljucujudi indeks TM /ITM/, Z-vrijednost, trajanje bolesti, stopa gubitka TM-a
te postotak gubitka mase) i laboratorijskih parametara (uklju¢ujuci prealbumin).
Rezultati su prikazani kao medijan i interkvartilni raspon te je izratunat Spearma-
nov koeficijent korelacije. P- vrijednosti 0,05 smatrane su statisticki znacajnima.
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Rezultati: Nije uocena statisticki znac¢ajna korelacija izmedu koncentracije pre-
albumina i ITM (rho = 0,15, P = 0,232); trajanja bolesti (tho = -0,02, P = 0,908),
z-scorea (rho = 0,08, P = 0,531), postotka (tho = -0,13, P = 0,317) ni stope gubitka
tjelesne mase (rho = -0,09, P = 0461).

Rasprava i zakljucak: Prealbumin se Cesto isti¢e kao potencijalni marker malnu-
tricije kod organskih bolesti, prije svega zbog kratkog poluzivota (48 sati) te neovi-
snosti o hidraciji, funkciji jetre i bubrega. Medutim, glavni nedostatci prealbumina
uklju¢uju njegovu varijabilnost u prisutnosti upalnih stanja te osjetljivost na utjecaj
kortikosteroida i alkohola. Kod pacijenata s AN-om jo$ uvijek ne postoji adekvatan
biomarker starvacije, $to znatan izazov jer bi pouzdan marker mogao bitno utjecati
na tijek iishod lije¢enja. Lije¢enje AN-a dodatno je otezano specifi¢nostima s koji-
ma se lije¢nici susrecu, poput ¢esto nepouzdanih (hetero)anamnestickih podataka.

Preliminarni rezultati naseg istrazivanja utvrdili su izostanak povezanosti koncen-
tracije prealbumina i klinickih pokazatelja starvacije u pedijatrijskih pacijenata s
AN-om. Ovi nalazi sugeriraju da prealbumin nije pouzdan biomarker za pracenje
nutritivnoga statusa u ovom kontekstu.



DJECAK SUPERJUNAK ILI...?

Autori: Ana Zupan, Melita Ca¢i¢ Hribljan, Tomislav Gojmerac
Prezenter: dr. Ana Zupan
Ustanova: Dje¢ja bolnica Srebrnjak

Mentori: doc. prim. dr. sc. Melita Ca¢i¢ Hribljan, dr. med., prim. mr. sc. Tomislav
Gojmerac

Kategorija: B (mladi specijalist pedijatrije)

Uvod: Nasljedne senzorne i autonomne neuropatije (HSAN) heterogena su skupina
rijetkih bolesti ¢ija je ucestalost mnogo rjeda od primarnih nasljednih motorickih
senzornih neuropatija (HMSN), a poznavanje genetskih uzroka i patofiziologije
je slabije. O¢ituju se gubitkom velikih mijeliniziranih i nemijeliniziranih vlakana.
Razlikujemo osam glavnih skupina na temelju dobi pojavnosti simptoma i same
klinicke slike te genetske podloge.

Prikaz bolesnika: Dje¢ak u dobi od 18 mjeseci pregledan je zbog sumnje na neo-
sjetljivost na bolni podrazaj. Rije¢ je o djecaku bez perinatalnih neurorizi¢nih ¢im-
benika i podataka o pretrpljenim neZeljenim intrakranijskim dogadanjima, neopti-
malnog dojenackog, a urednog daljnjeg neuromotorickog razvoja. U djecaka su od
najranije dobi primjetni znakovi neprimjerenog odgovora na bolni podrazaj i neu-
obicajene reakcije termoregulacije. [zraZeno je motoricki aktivan, a u dosadagnjem
razvoju, pri padovima, porezotinama, opeklinama ili provokaciji bolnog podrazaja
nikada nije primjereno reagirao. Samoozljeduje se, ima Zeste potrebe za kirurskim
zbrinjavanjem. Intenzivno se znoji, ima nesvrsishodne i nagle poraste tjelesne tem-
perature. Doima se da mu je osjet okusa slabiji, a da osjet njuha nema. Tijekom
neurologkog pregleda pri ustajanju i slu¢ajnom udarcu u glavu bez ikakve je reakcije.
Na temelju anamnestickih i klini¢kih osobitosti indicirana je dijagnosticka obrada
zbog sumnje na postojanje senzorne i autonomne neuropatije. U senzorno-inte-
gracijskoj procjeni zamijeéeno je odstupanje u podrucju obrade podrazaja dodira i
dubokog pritiska. Genetskom je obradom potvrdena hereditarna senzorno-autono-
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mna neuropatija (sloZzeni herterozigot za dvije varijante gena SCN9A), pri ¢emu je
jednu genetsku mutaciju naslijedio od majke, a druga je nastala de novo. Fenotipski
odgovara HSAN IID koja se nasljeduje autosomno-recesivno te uz koju se opisuju
gubitak osjeta za bol i temperaturu, autonomna disfunkcija, smanjen osjet njuha i
okusa te gubitak sluha i kostane deformacije koje nas bolesnik zasad nema. Uredan
nalaz elektroneurografije sukladan je s dijagnozom s obzirom na tip neuropatije.

Zakljucak: Pravodobno postavljanje dijagnoze HSAN-a, napose u bolesnika s ranim
pocetkom bolesti, od izuzetne je vaznosti radi usmjerene habilitacije i prevencije
komplikacija bolesti.



NEPODUDARNOST HLA-DQ RIZICNIH
HETERODIMERA POVEZANA JE S
POJAVOM DE-NOVO DONOR SPECIFICNIH
PROTUTIJELA U PEDIJATRIJSKIH
PRIMATELJA PRESADENOG BUBREGA

Autori: Daniel Turudi¢, Vaka Sigurjonsdottir, Kim H. Piburn, Lin Wang,
Paul C. Grimm, Anat R. Tambur, Bing M. Zhang

Kategorija: B (mladi specijalist pedijatrije)

Uvod: U svjetskoj transplanatacijskoj medicinj medicini trenutno je iznimno aktu-
alna tema uloga nespodudarnosti HLA-DQa/p heterodimera u transplantaciji bu-
brega. Istrazivanja vodecih svjetskih centara sugeriraju kako DQa0O5 nepudarnost
u alelima izmedu donora i primatelja nosi vedi rizik od razvoja de-novo donor-spe-
cifi¢cnih protutijela (dnDSA).

Metode: U retrospektivno kohortno istrazivanje uklju¢ena su djeca sa transplanta-
cijom bubrega u Stanford Children's Health bolnici uz period pracenja od najmanje
12 mjeseci. Nepodudarnost od interesa bila je prisutnost DQa05 heterodimera u
darivatelju, a ne u primatelju. Primarni ishod je bio razvoj dnDSA u HLA-DQ, sa
grani¢nom vrijednosti srednjeg intenziteta fluorescencije (MFI) > 1000. Svi su pa-
cijenti testirani na dnDSA 0, 1, 2, 3, 6 1 12 mjeseci nakon transplantacije, najmanje
jednom godisnje nakon toga i prema klini¢kim indikacijama. Analiza prezivljenja
provedena je Kaplan-Meier metodom, a omjeri izgleda kori$teni su za usporedbu
relativnih izgleda.

Rezultati: Ukupno je obuhvaceno 227 djece. Medijan dobi je iznosio 14 godina
(IQR: 4-17), a omjer djecaci: djevojcice 1:1.1. U 24% djece transplantacija je pro-
vedena od zivog darivatelja. Medijan vremena pracenja bio je 73 mjeseca (IQR:
58-96). Od ukupnog broja djece 87/227 (38%) formiralo je dnDSA protijela protiv
HLA-DQ. Od ukupnog broja nepodudarnosti primatelja i donora 77/227 (34%)
imalo je neuskladenost DQu05-heterodimera, od tih 43/77 (56%) formiralo je dnD-
SA, naspram preostalih 44/150 (29%).
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Zakljucak: Neuskladenost heterodimera DQa05 bila je visoko povezana s stvara-
njem HLA-dnDSA u ovoj kohorti. Identifikacija imunogenih DQ neuskladenosti
moze pomodi u optimiziranju sustava dodjele, usmjeravanju odabira organa za sen-
zibilizirane pacijente i stratifikaciji imunologkog rizika nakon transplantacije kako
bi se poboljsali ishodi presadivanja bubrega.



