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1. REDKE BOLEZNI NISO REDKE
Marta Orehek Kirbis!
Korespondenca:

"Marta Orehek Kirbi§, dr. med., spec. spl. med., Center za izobraZevanje, rehabilitacijo in
usposabljanje CIRIUS Kamnik, Novi trg 43a, 1241 Kamnik, E: marta.orehek@cirius-kamnik.si

Izvlecek:

Redke bolezni, kljub redkosti vsake posamezne bolezni, globalno gledano nikakor niso redke. Za
njimi oboli kadarkoli v zivljenju do 8% populacije. Znanja o posameznih redkih boleznih je
vsako leto ve¢. Ravno tako narasca Stevilo prepoznanih redkih bolezni, diagnosti¢nih testov in
moznosti terapije. Ker se z veCanjem znanja izgublja preglednost nad podroc¢jem, je pomembno
da zdravstveni delavci vemo, kje lahko dobimo verodostojne informacije in kam lahko napotimo
naSe paciente ob sumu na redko bolezen. Posebej pomembno je, da prepoznamo tiste redke
bolezni za katere obstaja bolj ali manj ucinkovito zdravljenje, saj s tem lahko mo¢no vplivamo
na kvaliteto Zivljenja bolnika z redko boleznijo in njegove druZine. Ne gre zanemariti vpliv
pravilne diagnoze tudi v primerih, ko zdravljenje (Se) ni znano, saj s tem bolniku omogoc¢imo
moznosti vpisa v register bolnikov, identificiranja z drugimi bolniki z enako boleznijo,
prepoznavo nacina dedovanja v kolikor gre za genetsko etiologijo bolezni, moznost prenatalne
diagnostike in navsezadnje do vecanja baze bolnikov za raziskave novih zdravil sirot.

Kljucne besede: redke bolezni, dejstva, podatkovne zbirke, Slovenija

Dejstva o redkih boleznih:

Da neko bolezen opredelimo kot redko bolezen mora v Evropi izpolnjevati kriterij, da za njo
zboli 5 ali manj posameznikov na 10.000 prebivalcev. (1, 3) V ZDA pa je redka bolezen tista, ki
prizadene manj kot 200.000 prebivalcev v drzavi. (2).

Ceprav so posamezne bolezni redke, je skupno §tevilo bolnikov z redkimi boleznimi veliko.
Ocenjujejo, da te bolezni prizadenejo med 6 — 8 % populacije. To pa predstavlja 27 — 30
milijonov bolnikov v Evropski uniji (4,5), ter Se dodanih 30 milijonov v ZDA (6). Za Slovenijo
ta odstotek pomeni priblizno 120.000 bolnikov (3).

Ocenjujejo, da je 80% redkih bolezni genetske etiologije.

Podatki o stevilu posameznih redkih bolezni so nepopolni. Zato ne preseneCa podatek, da
govorimo o razponu med 6.000 — 8.000 znanih razli¢nih redkih bolezni. (1,2,3,4,7).

Eden od razlogov za nepoznavanje natancnejSega Stevila redkih bolezni je tezavno klasificiranje
po ICD10 sistemu, ki ga uporablja veCina drzav, saj ima znotraj ICD10 le 466 redkih bolezni
svojo specifiéno kodo. Ze veé let je v pripravi verzija ICD11, ki naj bi zagotavljala tudi kode za
vecino redkih bolezni. Zaradi boljse preglednosti, naj bi koda izhajala iz ze obstojece Orpha
kode. Natan¢no kodiranje bolezni je nujno tudi za postavitev registrov bolnikov s posamezno
redko boleznijo. (7, 8)

Vecina redkih bolezni poteka z nevroloskim fenotipom (2). Vendar med redke bolezni spadajo
tudi redke oblike infekcijskih bolezni, Stevilne avtoimune bolezni, redke oblike rakov in
podobno. Se vedno precejien delez bolezni spada v kategorijo bolezni z neznano etiologijo.

Za vecino redkih bolezni velja, da so kroni¢no in progresivno potekajoce. 75% obolelih za redko
boleznijo je otrok in mladostnikov (3). Stevilne bolezni se pokaZejo Ze ob rojstvu ali zgodnjem
otrostvu  (zgodnje oblike SMA, NF, osteogenesis imperfecta, Rettov sindrom,
hondrodisplazija,.). Vendar pa se jih po ocenah preko 50% zafne Sele tekom odras€anja in v
odrasli dobi (Huntingtonova bolezen, Mb. Crohn, Charcot-Marie-Tooth nevropatije, ALS,.). (9)
Dan redkih bolezni se od leta 2008 dalje obelezuje 29. februarja. V letih, ki niso prestopna pa 28.
februarja.

Redke bolezni na mednarodnem nivoju:

Narascajoce, hitro spreminjajoce in vedno manj pregledno znanje o redkih boleznih je
spodbudilo nastanek racunalniSko podprte baze podatkov ORPHANET (The portal for rare
diseases and orphan drugs), ki deluje od leta 1997 in se je do danes razvila v eno najvecjih in
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najpogosteje uporabljenih zbirk sodobnega medicinskega znanja o redkih boleznih (10).
Elektronska zbirka je neomejeno odprta za javno uporabo in zdruzuje:

* strokovno znanje o redkih boleznih in zdravilih sirotah (Orphan drugs)

* del za lai¢no javnost in bolnike,

» podatke o razpolozljivosti diagnosti¢nih zmogljivosti za redke bolezni v Evropi in SirSe.
Trenutno je zajetih v Orpha bazi 6.177 redkih bolezni s svojo ORPHA kodo in 5.340 genov
povezanih z 3.832 redkimi boleznimi. Stevilo znanih redkih bolezni je vsako leto vedje.
Tehnoloski napredek v encimski, genetski, biokemic¢ni in slikovni diagnostiki je omogo¢il, da so
se skupine bolnikov z na videz podobnimi klini¢nimi stanji kot npr. bolniki z diagnozami kot so
cerebralna paraliza, motnja v kognitivnem razvoju, miopatije postopoma razdelile na Stevilne
podskupine z vzro¢no povsem razli¢no etiologijo (11).

Z namenom zdruzitve znanj o redkih boleznih sta: Evropska komisija in ameriski Nacionalni
inStitut za zdravje (NIH) leta 2011 ustanovila Mednarodni raziskovalni konzorcij za redke
bolezni (International Rare Diseases Research Consortium — IRDiIRC) (12). Konzorcij v
raziskovalnih prizadevanjih zdruzuje strokovnjake s podrocja medicine, farmacevtsko industrijo
in bolnike, ki jih predstavlja EURORDIS (http://www.eurordis.org) kot nevladna mednarodna
organizacija bolnikov z redkimi boleznimi, v katero je vklju¢enih preko 869 zdruzen;j in drustev
bolnikov. Skupno je v IRDiRC vklju¢enth 71 drzav iz Evrope, Severne Amerike, Azije,
Avstralije in Afrike.

Glavni cilji, ki jim IRDiRC sledi v dekadi 2017-2027 so natan¢neje opisani na povezavi
http://www.irdirc.org/about-us/vision-goals/. NajpomembnejSa prva dva cilja sta:

1. Vsi pacienti s sumom na redko bolezen bodo diagnosticirani znotraj 1 leta po vstopu v
diagnosti¢ni postopek, v kolikor je njithovo obolenje Ze opisano v literaturi. Vsi ostali
katerih obolenje Se ni opisano v literaturi pa bodo vstopili v globalno koordiniran
diagnosti¢ni in raziskovalni sistem.

2. Do leta 2027 bo odobrenih 1000 novih zdravil za redke bolezni. Vec€ina zdravil naj bi bila
odobrena za bolezni, za katere Se ne poznamo zdravil. V obdobju 2010 — 2017 je ze bilo
razvitih 279 novih zdravil za redke bolezni.

Ozko grlo v prepoznavi bolnikov z redkimi boleznimi je zagotovo dolgotrajen diagnosticni
postopek. Po podatku iz leta 2015 je bil v ZDA povprecni ¢as od vstopa v diagnosti¢ni sistem do
postavitve diagnoze 7 let (13). Verjetno tudi v Sloveniji ni bistveno drugace.

Med nova zdravila za redke bolezni (orphan drugs oziroma zdravila sirote) Stejejo tudi t.i.
»preusmerjena zdravila, v primerih, ko Ze znana terapevtska substanca dobi indikacijo za
zdravljenje redke bolezni. Razvoj zdravil je oteZzen zaradi majhnega Stevila ljudi s posamezno
boleznijo in neobstojeCih registrov bolnikov za Stevilne redke bolezni (14). Po podatkih iz leta
2014 je bilo 40% novih zdravil registriranih za zdravljenje malignomov, 20% za bolezni
prebavnega trakta in metabolizma, 9% za hematoloSka obolenja, 8% za nevroloSke bolezni, 8%
za bolezni kardiovaskularnega sistema (15).

Zelo pomembna podatkovna baza, ¢e nas zanima nafin dedovanja in geni povezani s
posameznimi boleznimi je OMIM- Online Mendelian Inheritance in Man. Gre za zbirko, ki jo je
Dr. Victor A. McKusick ustanovil ze v zgodnjih 60 letih prejSnjega stoletja kot katalog genetsko
pogojenih znacilnosti in motenj. V letih 1966 do 1998 je iz§lo 12 knjiznih verzij kataloga. Online
verzija je bila kreirana ze v letu 1985, prosto dostopna na svetovnem spletu pa je od leta 1995.
Ureja jo McKusick-Nathans Institute of Genetic Medicine, Johns Hopkins University School of
Medicine (16). Zbirka je aZzurno posodabljana: v zadnjem letu je bilo mese¢no med 35-49 novih
objav in med 358 — 617 posodobitev Ze obstojecih zapisov (17). 29. oktobra 2019 je baza
vsebovala 25.212 zapisov (18).

V poplavi vedno novega znanja je pomembno, da ne spregledamo tistih redkih bolezni za katere
obstaja bolj ali manj uspeSno zdravljenje. Na podro¢ju bolezni, ki se kaZejo z motnjo v
intelektualnem razvoju, nam lahko pomaga prosto dostopna podatkovna zbirka, do katere lahko
dostopamo na internetni strani http://www.treatable-id.org/. V tej zbirki, ki je aZzurno oskrbovana
s strani B.C. Children's Hospital (Vancouver, Canada) je trenutno opisanih 81 prirojenih bolezni
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metabolizma, ki so povezane z motnjo v kognitivnem razvoju in za katere obstajajo zdravila.
IS¢emo lahko po motnji v poti metabolizma ali po prevladujo¢ih simptomih oziroma znakih
bolezni. Predstavljene so diagnosti¢ni testi za posamezno obolenje in nacini zdravljenja ter
povezave na drugih podatkovnih zbirk, kjer o posamezni bolezni lahko pridobimo Se vec
informacij (OMIM, Gene Reviews, Orphanet, Gene Cards, Online Scriver).

Slovenija in redke bolezni:

V Sloveniji so na podro¢je redkih bolezni zacela prva glasneje opozarjati druStva bolnikov.
Danes je delujocih 28 razli¢nih drustev, zdruzenj, iniciativ in podobnih organizacij bolnikov z
redkimi boleznimi (19). V letu 2012 je Zdruzenje za redke bolezni Slovenije na dan redkih
bolezni 29. februarja, ob sodelovanju takrat delujoCih 12 razli¢nih drustev bolnikov, prvi¢
organiziralo srecanje bolnikov z redkimi boleznimi v Sloveniji. Od leta 2015 dalje Zdruzenje
organizira Nacionalno konferenco za redke bolezni v Sloveniji na kateri poleg bolnikov
sodelujejo tudi slovenski strokovnjaki, ki obravnavajo bolnike z redkimi boleznimi.(20)

Na podlagi navodil Evropske komisije za podrocje redkih bolezni (1), je Ministrstvo za zdravje
Republike Slovenije v septembru 2011 predstavilo Nacrt dela na podrocju redkih bolezni v
Republiki Sloveniji (5). V njem so zapisali cilje kot so: boljSa in zgodnejSa diagnostika redkih
bolezni, boljsa dostopnost do zdravljenja (vklju¢no z zdravili sirotami) in druge medicinske
oskrbe ter boljsi obeti za izid bolezni. Aktivnosti preko katerih naj bi dosegli te cilje so:

e Vzpostavitev nacionalnih referen¢nih centrov in njihovo povezovanje v mednarodne
referenne mreze

e IzboljSanje ucinkovitost dostopa do genetske diagnostike in genetskega svetovanja.

e Vzpostavitev sistema klinicnih smernic za diagnostiko in zdravljenje redkih bolezni ali
skupin redkih bolezni.

e Spremljanje in po potrebi prilagajanje politike izvajanja presejalnih testov za redke bolezni.

e Oblikovanje smernic za uvrSCanje zdravila za redke bolezni v programe obveznega in
dopolnilnega zdravstvenega zavarovanja in preuciti moznost pridobivanja dodatnih virov
financiranja za zelo draga zdravila.

e Namensko financiranje razvojnih in uporabnih raziskovalnih projektov na podroc¢ju redkih
bolezni.

e Razvoj rehabilitacijskih programov za bolnike z redkimi boleznimi.

V sklopu zasledovanja ciljev predstavljenih v Nacrtu dela na podro¢ju redkih bolezni v
Republiki Sloveniji in priporocil Evropske komisije (21) je od 15. 10. 2015 — 14. 10. 2017 tekel
projekt: Analiza in razvoj podrocja redkih bolezni (22). Vodja projekta je bil prof. dr. Tadej
Battelino, Pediatri¢na klinika.

Projekt je zajemal Stiri delovne sklope:

1. Analizo trenutnega stanja na podroc¢ju redkih bolezni v Sloveniji ter opredelitev ukrepov za
celovit in u€inkovit pristop k obravnavi redkih bolezni in vzpostavitvi potrebnih programov
presejanja.

2. Zasnovo nacionalnega sistema za spremljanje redkih bolezni vklju¢no z razvojem pilotnega
registra za redke bolezni.

3. Oblikovanje strokovnih podlag in smernic za vzpostavitev sistema kakovosti oskrbe
bolnikov z redkimi boleznimi.

4. Pregled obstojecih izobrazevalnih programov z vidika redkih bolezni ter oblikovanje
ustreznih izobrazevalnih modulov v skladu z ugotovljenimi potrebami in moZnostmi.

V letu 2016 je bila na podlagi analize podroc¢ja opredeljena vsebina in oblikovan nabor skupnih
podatkov pilotnega registra za redke bolezni v skladu z obstoje¢imi sorodnimi evropskimi
registri ter priporo¢il EU. V Skladu s tem je bila pripravljena tudi tehnoloska zasnova pilotnega
registra za redke bolezni, ki bo ponujal dobro izhodis¢e za nadaljnje aktivnosti na podrocju
razvoja nacionalnega registra za redke bolezni tako na podrocju potrebnih podatkov in procesov,
kot tudi na podro¢ju razvoja same tehnoloske resitve.



V zasledovanju ciljev Nacrta dela na podro¢ju redkih bolezni v Republiki Sloveniji, je kot
projekt Ministrstva za zdravje zazivela spletna stran: Nacionalna kontaktna toCka za redke
bolezni. (23)

Njen cilj je povezati med seboj institucije, strokovnjake, bolnike z redkimi boleznimi in njihove
svojce ter obenem bolnikom in strokovnjakom omogociti dostop do kakovostnih informacij o
obravnavi redkih bolezni v Sloveniji. Uporabnikom zagotavlja moZznost telefonskega ali
elektronskega stika z informatorjem v Casu uradnih ur, dostop do aktualnih, zanesljivih in
razumljivih informacij o redkih boleznih, nac¢inih zdravljenja, izvajalcih, registrih in drustvih.

Na podrocju zgodnjega odkrivanja redkih bolezni je bil narejen velik preskok v septembru 2018.
Po ve¢ letih prizadevanj so bila od tega meseca dalje zagotovljena sredstva za izvedbo
razSirjenega nacionalnega programa presejanja vseh novorojenckov za najpogostejsih 20 redkih
bolezni, ki jih znamo zdraviti ali vsaj zazdraviti. V programu presejanja so zajete:
fenilketonurija, kongenitalna hipotiroza, bolezen javorjevega sirupa, tirozinemija tip 1,
izovaleri¢na acidemija, glutari¢na acidemija tip I, glutari¢na acidemija tip II, pomanjkanje zelo
dolgoverizne acil-CoA dehidrogenaze, pomanjkanje dolgoverizne 30H-CoA dehidrogenaze,
pomanjkanje srednjeverizne acil-CoA dehidrogenaze, propionska acidemija, metilmalonska
acidemija,  pomanjkanje  karnitin = palmitoiltransferaze = I, = pomanjkanje  karnitin
palmitoiltransferaze II, motnja vnosa/transporta karnitina, pomanjkanje 3-metilkrotonil-CoA
karboksilaze, 3-hidroksi-3-metilglutaricna acidurija, pomanjkanje holokarboksilazne sintaze,
pomanjkanje B-ketotiolaze. Pricakuje se, da bodo vsako leto odkrili ve¢ kot 10 novih primerov
redkih bolezni pri novorojenckih in ukrepali, Se preden pride do smrti ali hudih okvar. (24)

V prizadevanjih za ¢im boljSo oskrbo bolnikov z redkimi boleznimi v slovenskem prostoru, je
potrebno omeniti Se Center za nediagnosticirane redke bolezni, ki deluje znotraj Klini¢nega
inStituta za medicinsko genetiko UKC Ljubljana.(25)
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lzvlecek:

Cepljenje proti nalezljivim boleznim je prav gotovo eden vedjih dosezkov medicine 20. stoletja.
Pogostnost in umrljivost zaradi bolezni, za katere cepimo, sta se po uvedbi cepljenja drasti¢no zmanjsala.
Crne koze, ki so imele visoko smrtnost, je s cepljenjem uspelo povsem izkoreniniti, otroska paraliza, ki po
okuzbi lahko pusti trajne, hude posledice, pa se pojavlja le Se v nekaterih drzavah. Tudi tetanus je danes
redka bolezen, se pa zaradi zniZevanja precepljenosti populacije ponovno pogosteje, predvsem v nasih
sosednjih drzavah in v vzhodni Evropi, pojavljajo oSpice. Bolniki z redkimi in kroni¢nimi boleznimi so
vecinoma Se bolj kot zdrava populacija ogroZeni za okuzbe. Velikokrat prejemajo imunosupresivna
zdravila in je torej cepljenje za njih Se bolj pomembno. Pri teh bolnikih se svetujejo $e dodatna cepljenja,
predvsem proti gripi v zimski sezoni. Naceloma velja, da morajo biti bolniki z redkimi in kroni¢nimi
boleznimi, z nekaj redkimi izjemami, cepljeni redno, v skladu z nacionalnim programom cepljenja
posamezne drzave. Strah pred cepljenjem je v veliki vecini primerov neupravicen, bolj bi nas morale
skrbeti okuzbe, ki jih s cepljenjem lahko preprecimo in lahko bolnika Zivljenjsko ogrozijo. Ker se je
pogostnost in umrljivost za nalezljive bolezni po uvedbi cepljenja tako drasticno zmanjsala, je cepljenje
postalo Zrtev lastnega uspeha, odprlo se je vec prostora za razpravo o nezelenih ucinkih cepiv. Potrebno
pa se je zavedati, da se bodo bolezni, ki smo jih Ze skoraj izkoreninili, pricele ponovno pojavljati, ¢e bo
precepljenost Se naprej upadala. Najbolj pa bodo v taksni situaciji ogroZeni bolniki z redkimi in
kroni¢nimi boleznimi.

Abstract:

Immunization against infectious diseases is, no doubt, one the most important achievements in
medicine in 20™ century. Morbidity and mortality for vaccine preventable diseases has drastically
declined after the introduction of immunization. Small pox, which had a very high mortality, was
eradicated. Poliomyelitis, which can have devastating consequences, is still present only in few
countries. Tetanus is a rare disease today. However, today we again face the outbreak of measles
because of vaccination rate drop, especially in our neighboring countries and eastern European
countries.

Patients with rare, chronic diseases are, in most cases, even more endanger because of infection
comparing to healthy population. Many of them are treated with immunosuppressive drugs so
vaccinations for these patients are even more important. Additional vaccinations, such as influenza
vaccination every winter season, are advised. In general, patients with rare and chronic diseases, with
very few exceptions, must be vaccinated regularly according to national vaccination program in a
country. Fear of immunization is in most cases unjustifiable. We should be more afraid of infections
which could be prevented by immunization and can in chronic patients present a life danger situation.
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Because of a drastic decline of morbidity and mortality of vaccine preventable diseases, immunization
has become a victim of its own success. There is now much more space to discuss the possible side
effects of vaccines. However, we must keep in mind that all the vaccine preventable diseases will come
back if the vaccination rates will continue dropping in the following years. In such situation, patients
with rare and chronic diseases will be among the most endanger population.

Uvod:

Cepljenje proti nalezljivim boleznim je izrazito zmanjSalo pogostnost in umrljivost za bolezni, ki jih s
cepljenjem lahko preprecimo. Do sedaj niti odkritje antibiotikov ni tako drasti¢no zmanjsalo umrljivosti
kot cepljenje. Vsako leto je zaradi cepljenja resenih na milijone Zivljenj (1). Se posebno je cepljenje
pomembno za imunsko oslabljene in kroni¢ne bolnike, za katere so okuzbe lahko smrtno nevarne.
Svetovna zdravstvena organizacija (angl. World Health Organization- WHO) priporoca, da so vsi otroci, z
nekaj redkimi izjemami (dolocene imunske pomanjkljivosti, huda alergija na sestavine cepiva ali tisti, ki
so imeli po prejsnjih odmerkih teZje nezelene ucinke), cepljeni v skladu z nacionalnim programom
cepljenja (2). Na splosno velja, da za cepljenje z mrtvimi, inaktiviranimi cepivi, ne glede na terapijo, ki jo
bolnik prejema, ni zadrzkov. Pri bolnikih, ki so imunsko kompromitirani zaradi osnovne bolezni ali zaradi
zdravil, ki jih prejemajo pa je potrebna previdnost pri cepljenju z Zivimi oslabljenimi cepivi. Pri teh
bolnikih se moramo za cepljenje odlociti vedno, ko tveganje okuzbe predstavlja neprimerno vecjo
nevarnost za bolnika, kot pa cepljenje (1,3).

Za redke bolezni v Evropi velja, da prizadenejo manj kot 5 bolnikov na 10.000 prebivalcev (4). Veliko
bolnikov ima bolezni, ki so Se redkejSe in prizadenejo 1 osebo na 100.000. Priblizno 5.000- 8.000 redkih
bolezni prizadene 6-8% evropske populacije kar je priblizno 27 do 36 milijonov ljudi. Kar nekaj kroni¢nih
bolezni otrok je po tej definiciji redkih. NajpogostejSa revmatska bolezen otrok, juvenilni idiopatski
artritis, spada med redke bolezni. Prizadene priblizno 2-20 na 100.000 otrok (5). Vse ostale revmatske
bolezni so e precej redkejse.

Kroni¢ne bolezni so v primerjavi z odraslo populacijo v otrostvu redke, vendar pa incidenca nekaterih
kronic¢nih bolezni (sladkorna bolezen tip 1, psihiatricne bolezni in okuzba s humanim virusom imunske
pomanjkljivosti- HIV) v otroStvu in mladostnistvu narasca (6, 7). Po nekaterih ocenah kroni¢ne bolezni
prizadenejo 1 na 6-10 adolescentov (6). Prevalenca kroni¢nih bolezni se Se povecuje, verjetno kot odraz
napredka medicine pri obravnavi teh stanj in zmanjSane smrtnosti teh bolnikov (7). Za okuZbe so najbolj
ogroZeni bolniki s prirojenimi ali pridobljenimi motnjami imunskega sistema, bolniki s prirojenimi srénimi
napakami, prezgodaj rojeni otroci s bronhopulmonalno displazijo in drugi bolniki s kroni¢nimi plju¢nimi
boleznimi. Bolniki, ki zaradi svoje bolezni potrebujejo imunosupresivno terapijo, so za okuzbe Se bolj
ogroZeni in je za njih cepljenje Se bolj pomembno kot za zdravo populacijo. V primeru, ko pri bolniku
zaradi bolezni ali terapije, ki jo prejema, obstaja zadrzek za cepljenje, je pomembno, da je precepljena
populacija, predvsem pa najoZzji druzinski ¢lani in zdravstveni delavci, ki prihajajo v stik z bolnikom (8).
Tako so za bolezni, ki se prenasajo kaplji¢no, zavarovani tudi bolniki, ki jih ne smemo cepiti.

Cepiva v rednem cepilnem program in dodatna cepljenja pri bolnikih z redkimi in kroni¢nimi boleznimi

Naceloma velja, da so otroci z redkimi in kroni¢nimi boleznimi cepljeni v skladu z nacionalnim
programom cepljenja (2). Izjemo predstavljajo otroci, ki so imunsko oslabljeni zaradi bolezni, ki jo imajo,
ali zaradi zdravil, ki jih prejemajo. Pri naértovanju cepljenja imunsko oslabelega otroka je pomembno
upostevati dva bistvena vidika cepljenja, varnost in ucinkovitost (8). Imunsko oslabljenega otroka
cepimo v primeru, ko je korist cepljenja v primerjavi s potencialnim tveganjem nezelenih ucinkov ve(ja.
Ucinkovitost cepljenja je lahko pri imunsko oslabelih otrocih slabsa kot pri njihovih zdravih sovrstnikih.
Svetuje se cepljenje z mrtvimi cepivi, Ziva oslabljena cepiva so pri imunsko oslabelih otrocih ve¢inoma
odsvetovana. NeZeleni ucinki, ki se lahko pojavijo po cepljenju, so tudi pri imunsko oslabelih otrocih
vecinoma redki in kratkotrajni (9).

Po cepilnem program Republike Slovenije (RS) je redno cepljenje obvezno za 9 bolezni- tetanus, davica,
oslovski kaselj (TDP) , Hemofilus influenze B, otroska paraliza, oSpice, mumps, rdecke (OMR) in hepatitis
B (10). Cepivo OMR je edino Zivo cepivo v obveznem rednem cepilnem programu. Prvi odmerek se
odsvetuje pri bolnikih z imunskimi pomanjkljivostmi. Z drugim, poZivitvenim odmerkom pa lahko v
dolocenih situacijah cepimo tudi otroke, ki prejemajo imunosupresivno terapijo (3). V rednem cepilnem
programu RS je Se cepljenje za pnevmokokne okuzbe in za okuzbo s humanimi papiloma virusi (HPV).



Cepljenje ni obvezno, se pa svetuje Se posebno pri bolnikih, ki so imunsko oslabljeni in pri kronic¢nih
bolnikih (6,8). Priporocila za cepljenje HPV za adolescente s kroni¢nimi boleznimi so enaka priporocilom
za cepljenje zdrave populacije z nekaj izjemami (6):

1. Podaljsan ¢as za aplikacijo dodatnega (»catch up«) odmerka za imunsko oslabele fante (Advisory
Committee on Immunization practice- ACIP)- velja enako kot za dekleta, do 26 leta; sicer fantje
brez rizicnih dejavnikov prejmejo dodatni odmerek do 21 leta

2. Dodatni odmerek cepiva za imunsko oslabele deklice <15 let (WHO)- v tem primeru so kot pri
starejsih deklicah od 15 let potrebni 3 odmerki cepiva

Ta odstopanja so posledica epidemiologije bolezni in podatkov o ucinkovitosti cepiva. Povecano
tveganje za okuzbo s HPV imajo bolniki, ki so preboleli maligno bolezen, bolniki s okuzbo s humanim
virusom imunske pomanjkljivosti (HIV) in bolniki s Fanconijevo anemijo. Tudi bolniki z Sistemskim
eritematoznim lupusom (SLE) imajo po nekaterih podatkih veéjo pogostnost perzistentne okuzbe s HPV
(11).

Cepljenje proti gripi z inaktiviranim, mrtvim cepivom, se Se posebno svetuje pri bolnikih s kroni¢nimi
boleznimi in pri imunsko oslabelih. Pomembno je cepiti tudi druzinske ¢lane (8).

Cepljenje za zasCito pred okuZbo z respiratornim sincicijskim virusom se svetuje prezgodaj rojenim
otrokom, otrokom s kroni¢no pljuéno boleznijo do 12 meseca starosti in otrokom s hemodinamsko
pomembno prirojeno sréno napako do operativne korekcije napake, najvec do starosti 24 mesecev. Daje
se ustrezne odmerke palivizumaba petkrat v enomesecnih razmakih, v ¢asu trajanja sezone RSV (10).
Cepljenje za meningokokne okuzbe se Se posebno svetuje pri bolnikih s pomanjkanjem komponent
komplementa in pri funkcionalni ali anatomski aspleniji. Bolniki s pomanjkanjem komponent
komplementa imajo 7.000- 10.000 kratno povecanje tveganja za meningokokno okuzbo in 100-150
kratno vecje tveganje za ponovitev okuzbe v primerjavi z zdravo populacijo (12).

V Sloveniji pride v postev Se cepljenje za klopni meningoencefalitis. Cepivo je mrtvo, zato se svetuje tudi
pri imunsko oslabelih bolnikih. Izjema so bolniki z motnjo tvorbe zascitnih protiteles, kjer cepivo ne bo
ucinkovito (1,10).

Kdaj je zadrzek za cepljenje upravi¢en?

Zadrzki oz. kontraindikacije za cepljenje pri kroni¢nih bolnikih so redke. Pri vecini bolnikov je tveganje
cepljenja neprimerno manjse kot tveganje okuibe za katero se s cepljenjem lahko zascitimo.
Kontraindikacije za cepljenje so zacasne in trajne (1,13,14).

Zacasne kontraindikacije za cepljenje so splosne (trenutna okuzba z vrocinskim stanjem, nepojasnjena
vrocinska stanja ali poslab3anje kroni¢ne bolezni) in specificne (cepljenje z Zivimi cepivi se odloZi pri
bolnikih na imunosupresivni terapiji, pri bolnikih z malignimi boleznimi na kemoterapiji, pri bolnikih z
avtoimunsko boleznijo v poslabSanju). V stabilni fazi kroni¢ne bolezni, kljub imunosupresivni terapiji,
cepljenja z mrtvimi, inaktiviranimi cepivi ni potrebno odlagati, odloZi pa se cepljenje z Zivimi oslabljenimi
cepivi (OMR, varicela zoster virus- VZV, rumena mrzlica, cepljenje za tuberkulozo- BCG) (3). Prav tako
lahko ob poslabsanju nevroloske bolezni, npr. v fazi prilagajanja protiepilepti¢cne terapije cepljenje
odlozimo. Podobno velja v fazi uvajanja specificne imunoterapije za pike insektov ali specificne
inhalatorne imunoterapije.

Trajne kontraindikacije za cepljenje so Se redkejSe kot zacasne kontraindikacije. Splosna trajna
kontraindikacija velja za posamezna cepiva pri bolnikih, ki so imeli po kateremkoli cepljenju sistemsko
alergijsko reakcijo tezje stopnje. Trajna kontraindikacija je tudi encefalopatija, ki se je pojavila do 7 dni
po cepljenju za oslovski kaselj in je ni bilo mozno pripisati drugim vzrokom. Trajna kontraindikacija za
cepljenje proti rotavirusni okuzbi obstaja pri otroku, ki je po tem cepljenju imel zaplet intususcepcije
(14). Specificne trajne kontraindikacije veljajo pri posebnih skupinah otrok. Otroci s tezko kombinirano
imunsko pomanijkljivostjo po cepljenju ne bodo razvili zascite, ob cepljenju z Zivimi oslabljenimi cepivi pa
bi lahko bili Zivljenjsko ogroZeni, zato za njih obstaja trajna kontraindikacija za cepljenje (14).

Med napacne kontraindikacije, ki neupraviceno odloZijo cepljenje in tako zmanjSujejo precepljenost in
izpostavijo otroka poveCanemu tveganju za okuzbo Stejemo blage prehladne bolezni, zdravljenje z
antibiotikom, kroni¢ne bolezni v stabilni fazi kot so alergije (razen znane alergije na cepivo), astma,
kroni¢ne bolezni srca, dihal, ledvic ali jeter, stabilna nevroloska stanja kot je cerebralna paraliza ali



Downov sindrom, pozitivna druZinska anamneza o nezelenih ucinkih po cepljenju pri druzinskih ¢lanih ali
podatek o krcih in epilepsiji v druzini (1,2)

Precepljenost bolnikov s kroni¢nimi boleznimi

Ni veliko podatkov o precepljenosti bolnikov s kroni¢nimi boleznimi. Clanek, v katerem so analizirali do
sedaj znane podatke glede precepljenosti otrok, pri katerih je bila diagnoza kroni¢ne bolezni postavljena
v prvih 6 mesecih Zivljenja, je bil objavljen v februarju letos (15). Avtorji so z sistematskim pregledom
literature glede precepljenosti po programu s cepivom za DTP, OMR in otrosko paralizo nasli 7 raziskav.
Le ena od raziskav je vsebovala podatke o kompletnem cepljenju po programu pri otrocih s spino bifido.
Precepljenost s 4 odmerki DTP, 3 odmerki oralnega cepiva za otrosko paralizo in enim odmerkom OMR
je bila 58,3% v starosti 2 leti (16). Nizko precepljenost so ugotavljali tudi pri otrocih s cisti¢no fibrozo (CF)
za cepiva v rednem cepilnem programu in za cepiva, ki se specificno svetujejo pri bolnikih s CF (hepatitis
A, pnevmokokno cepivo in norice). Le 66% bolnikov je bilo cepljenih za sezonsko gripo in 91% za
pandemsko gripo (17). Prav tako je bila precepljenost v primerjavi z zdravo populacijo statisti¢no
znatilno niZja pri bolnikih z Rubinstein-Taybi sindromom, Sotos sindromom in Beckwith-Wiedmann
sindromom. Dodatno je ta raziskava pokazala, da so imeli starSi otrok z genetskim sindromom v
primerjavi s starsi zdravih otrok negativen odnos do cepljenja, v glavnem zaradi strahu, da bi neZeleni
ucinki cepljenja poslabsali osnovno bolezen (18).

V letoSnjem letu je bila objavljena tudi nasa raziskava precepljenosti pri otrocih z revmatskimi boleznimi
(19). Kar 35% nasih bolnikov ni bilo cepljenih po programu in so bili tako ogroZeni za bolezni, ki jih lahko
preprec¢imo s cepljenjem. Najpogosteje ti otroci niso bili cepljeni po programu za hepatitis B ali pa so
izpustili drugi odmerek cepiva OMR. Najpogostejsi vzrok za nepopolno precepljenost je bil odsvetovanje
cepljenja s strani leCecega zdravnika.

V raziskavi o cepljenju za gripo so ugotavljali, da je ob obisku v ambulanti pri otrocih z astmo, ki bi lahko
bili cepljeni, cepljenje izpustilo kar 78% otrok, pri otrocih z drugimi kroni¢nimi boleznimi pa 74% otrok
(20). Starsi so kot glavni razlog navedli, da zdravnik cepljenja ni svetoval. Pred kratkim objavljena
raziskava pa je pokazala, da so otroci s kroni¢nimi boleznimi pomembno bolj ogrozeni v primeru okuzbe
dihal kot zdrava populacija. Vecina smrti kot posledica okuzbe dihal v tej raziskavi je bila pri kroni¢no
bolnih otrocih (21). Podatka o cepljenju v tej raziskavi sicer niso imeli.

Zakljucek:

V prispevku so predstavljena priporocila za cepljenje kroni¢nih bolnikov in bolnikov, ki so imunsko
oslabeli. Redka ali kroni¢na bolezen ni kontraindikacija za cepljenje. Raziskave kaZejo, da je
precepljenost teh bolnikov slab3a kot v populaciji, Ceprav so za okuzbe Se bolj ogrozZeni kot zdravi otroci
in mladostniki. Na sploSno velja, da za cepljenje z mrtvimi cepivi ni zadrzkov, ne glede na terapijo, ki jo
bolniki prejemajo. Pri imunsko oslabelih bo odziv na cepljenje lahko slabsi. Pri dolo¢enih bolnikih, ki so
primarno ali sekundarno imunsko oslabeli obstaja zadrzek za cepljenje z Zivimi cepivi.

Vzrokov za slabo precepljenost bolnikov z redkimi ali kroni¢nimi boleznimi je vec. Eden glavnih je
pomanjkanje znanja in zavedanja o prednostih cepljenja pri starSih, pa tudi pri zdravnikih in drugih
zdravstvenih delavcih, ki prihajajo v stik z druzinami kroni¢no bolnega otroka. Velikokrat pa je vzrok tudi
v slabi koordinaciji med subspecialistichno obravnavo in obravnavo na primarnem nivoju. Mnenje
le¢ecCega zdravnika glede cepljenja ima odlocilno vlogo v precepljenosti bolnikov z redkimi ali kroni¢nimi
boleznimi in najbrz tudi v populaciji zdravih otrok.
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Povzetek

Pompejeva bolezen je redka avtosomno recesivna bolezen pri kateri je zaradi mutacije v genu, ki
kodira a-glukozidazo, moteno shranjevanja glikogena. Pomanjkanje ali zmanj$anje aktivnosti
lizosomskega encima, kisle a-glukozidaze, ki sicer razgrajuje lizosomski glikogen do glukoze,
vodi v lizosomsko kopiCenje nerazgrajenih snovi, ki bi se v zdravi celici praviloma presnovile. V
celicah razli¢nih tkiv, zlasti skeletnih, dihalnih in srénih miSicah, se kopici glikogen, ki okvarja
njihovo delovanje. To se kaze z napredujoCo, proksimalno miSi¢no oslabelostjo - najveckrat
miSic trupa in pasu, ki se ji pridruZijo tezave z dihanjem: dispneja in dihalna nezadostnost ter
kardiomiopatija.

Simptomi Pompejeve bolezni se lahko pojavijo v katerikoli starosti od rojstva do odrasle dobe,
odvisno od aktivnosti lizosomskega encima. Lizosomske bolezni so sicer velika skupina
prirojenih presnovnih motenj, ki se vecinoma dedujejo avtosomno recesivho s skupno
pojavnostjo 1/8000 Zivorojenih; sama Pompejeva bolezen pa se pojavlja redkeje, s pojavnostjo
1/40000 zivorojenih; po nekaterih ocenah pa je njena pojavnost zaradi raznolike in tudi lahko
zelo blage klini¢ne slike, podcenjena in zato precej viSja — do 1/5000 zivorojenih.

Zdravljenje je bilo do nedavnega osredotoceno na podporne ukrepe. Nedavni razvoj
rekombinantne a-glukozidaze pa je znatno izboljSal zivljenjsko dobo in kakovost Zivljenja otrok,
mladostnikov in odraslih.

Kljucne besede: lizosomske bolezni, kopiCenje glikogena, miSicna oslabelost, miopatija,
dispneja, kardiomiopatija.

Uvod

Pompejeva bolezen (PB) je redka, avtosomna recesivnha bolezen z raznoliko fenotipsko
izraznostjo, ki se pojavlja priblizno pri 1 od 40000 Zzivorojenih (1). Po nekaterih ocenah je
pojavnost PB zaradi raznolike in tudi lahko zelo blage klinicne slike, precej podcenjena in zato
precej visja — do 1/5000 zivorojenih (2). Napredujoco presnovno bolezen je prvi opisal
nizozemski patolog J.C. Pompe leta 1932 (3). Danes s PB ozna¢imo fenotipsko zelo raznoliko
lizosomsko kopicenje glikogena (OMIM # 232300), ki zaradi mutacije gena na kromosomu
17925, ki povzroca pomanjkanje ali odsotnost a-glukozidaze, vodi v napredujoco miopatijo (4).

Lizosomska motnja v kopicenju glikogena zaradi pomanjkanja kisle alfa-glukozidaze, ki sicer
razgrajuje lizosomski glikogen do glukoze, vodi v kopiCenje celicnega glikogena, ki okvarja
celice in posledicno tkiva. Kopi€enje je najbolj izrazito v skeletnih, dihalnih in srénih miSicah
ter parenhimskih organih, kar se kaze z napredujoco, proksimalno misi¢no oslabelostjo (misi¢no
hipotonijo/miopatijo) - najveckrat miSic trupa in pasu, ki se ji pridruzijo tezave z dihanjem:
dispneja in dihalna nezadostnost ter kardiomiopatija.

Klini¢na slika

Fenotipsko je bolezen zelo raznolika. V literaturi se sicer navaja dve klasi¢ni obliki PB: 1)
infantilna in 2) pozna-odrasla oblika (Glej Slika 1 in Slika 2). V klini¢ni sliki pri obeh prevladuje
Sibkost miSic (5, 6). Infantilno obliko sicer lahko delimo na dva podtipa: 1a) tipi¢na/klasi¢na
oblika z najteZjim potekom s hipetrofi¢no kardiomiopatijo in hudo miSi¢no Sibkostjo (7) ter 1b)
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netipi¢na, blazja obliko z miSicno Sibkostjo in oslabelostjo dihalnih miSic, ki zahteva kasnejSo
dihalno (ventilatorno) podporo ter obicajno ne vodi v sr¢no odpoved (8).

Za klasi¢no, infantilno obliko PB, znano tudi kot "tipicno", je znacilno poveCanje srca
(kardiomegalija), ki se pojavi v prvih nekaj dneh do mesecih zivljenja. Bolniki z neklasi¢no
obliko PB pa obi¢ajno nimajo kardiomegalije ali tezav s strani srca, imajo pa Stevilne,
nespecifi¢ne simptome in znake, ki oteZzujejo diagnosti¢no razmisljanje. Dojencki z infantilno
obliko PB brez encimske nadomestne terapije obi¢ajno umrejo v prvem letu zivljenja, medtem
ko najblazjih oblik PB morda celo ne odkrijemo, saj napredujo¢o miSi¢no §ibkost ljudje lahko
zmotno pripisujejo tudi staranju ali slabi telesni zmogljivosti. Infantilna oblika predstavlja eno
tretjino vseh prepoznanih primerov PB (1). Od pojava prvih simptomov do diagnoze pozne,
odrasle oblike PB najveckrat mine od 7 do 10 let.

Ze pri malgkih lahko opazimo precej$njo heterogenost klini¢ne slike, ki postane e bolj izrazita v
obdobju mladostniStva in odrasli dobi. Simptomi so lahko razli¢ni, prevladuje pa miSi¢na
oslabelost ali tezave z dihanjem-dispneja (9). Oba sistema: mSi¢no-skeletni in respiratorni sta
zajeta v 80% vseh bolnikov s PB. Za odrasle bolnike s PB je bilo ugotovljeno, da so te oblike
bolezni povezane z blazje izraznim genotipom c.-32-13T> G, pri ¢emer je resnost bolezni
odvisna od razli¢nih haplotipov (10). Medtem ko obstajajo podobnosti med otroki in odraslimi s
PB, pa so med njimi tudi razlike. Presecna Studija nezdravljenih otrok z ne-klasi¢no obliko PB
je pokazala, da je 25% otrok z neklasicno obliko PB potrebovalo invalidski vozicek ze v
otroStvu, 48% jih je imelo zmanjSano plju¢no funkcijo, 25% jih je potrebovalo dihalno podporo
in dva sta umrla Se pred vstopom v odraslost (11).

Slika 1: Simptomi in znaki pri dojencku s klasi¢no, infantilno obliko PB.

Misiéno-skeletni sistem: C?D 1
« Napredujoda misiéna Sibkost in oslabelost

* Huda hipotonija: zaostajanje glave pri dviganju
telesa

» Sindrom ohlapnega dojencka

* Upoc&asnjen gibalni razvoj: kasnenje pri osvajanju
razvojnih mejnikov: obracanje, sedenje, plazenje,
drzanje glave in hoja oziroma izguba Ze osvojenih
gibalnih sposobnosti

Respiratorni sistem:

« Sibek jok, moker kasel]

» Napredujoéa oslabelost misic dihal

« TeZave pri izkasljevanju

« Dispneja/Apnea v spanju/Dihalna
nezadostnost/Dihalna odpoved

» Respiratorne ockuZbe (pljuénice)

Prebavila:

» TeZave pri hranjenju (poZiranje,
sesanje)

» Nenapredovanje na telesni teZi

» Makroglosija

* Hepatopatija’hepatomegalija

Slika 2: Simptomi in znaki pri otroku, mladostniku ali odraslemu z blazje potekajo, odraslo
obliko PB.



Misiéno-skeletni sistem:

Mepravilen vzorec hoje (lahko s pozibavanjem)
Tezave pri hoji’hoji po stopnicah/vstajanju
Skolioza

Strle¢i lopatici (Scapulae alatae)

Mapredujoca oslabelost misic trupa, zlasti v pasu
Bolecine v misicah

Padci in spotikanje

Respiratorni sistem:

Zadihanost/zasoplost: dispneja in ortopneja
Mapredujoca oslabelost misic dihal

Tezave pri izkasljevanju

. Dispneja / Apnea v spanju / Dihalna nezadostnost /
L Dihalna odpoved

= Respiratorne okuzZbe (pljucnice)

; _.“ Srce:
Redko kardiomegalija

Prebavila:

TeZave pri hranjenju, 2veéenju in poZiranju
lzguba telesne teze

Gastroezofagealni refluks

Diagnosti¢ni postopki

Pri bolnikih s PB so najpogosteje povisane naslednje vrednosti: a) kreatinin kinaza - CK, ki je
lahko nekajkrat poviSana ter b) aminotransferaze: alanin-aminotransferaza (ALT) in aspartat-
aminotransferaza (AST). Diferencialno diagnosti¢no prihajajo v poStev miSi¢ne distrofije,
metabolne in vnetne miopatije, redkeje bolezni motori€énega nevrona ali revmati¢na obolenja.
Ob sumu na ZivénomiSi¢no obolenje je tudi na primarni ravni preprosto in dostopno izmeriti
vrednosti kreatin kinaze (CK). Ob utemeljenem sumu na PB pa je najbolje dolociti aktivnosti
encima kisle a-glukozidaze (GAA), kar lahko preprosto naredimo z odvzemom suhe kaplje krvi
na filter papirju. Metoda je preprosta in zanesljiva kot presejalna metoda, vendar pa je za
dokoncno potrditev diagnoze potrebno opraviti genetsko analizo s potrditvijo mutacije, ki se
prav tako lahko opravi celo na isti, Ze odvzeti kaplji suhe krvi. Vpis v register bolnikov s PB je
brezplacen in zaupen; sponzoriran s strani druzbe Sanofi Genzyme (12). Pred odvzemom krvi za
genetske analize je potrebno pridobiti soglasje bolnika oz. skrbnika.

Zdravljenje

Bolnike s PB od leta 2006 zdravimo z nadomestnim encimskim zdravljenjem z zdravilom
alglukozidazo-a, registrirano pod imenom Myozyme®. Zdravljenje prepreCi nastanek
hipertroficne kardiomiopatije in poveca prezivetje otrok s klasi¢no infantilno obliko (13, 14). Pri
izboljSani plju¢ni funkciji ter tudi daljSemu prezivetju (15, 16). Ker se bolniki na zdravljenje zelo
razlicno odzivajo, raziskovalci menijo, da bi bilo najbolje z nadomestnim zdravjenjem zaceti
¢imbolj zgodaj (17).

Spremljanje bolezni

Bolnike zaradi fenotipske raznolikosti vedno obravnavamo celostno in multidisciplinarno. Za
oceno ucinkovitosti zdravljenja in spremljanje stanja uporabljamo nabor instrumentov. Za
testiranje misicne moci uprabljamo ro¢no dinamometrijo in ro¢no testiranje miSic (ROM), test
motoricnih funkcij (QMFT in GMFM) ter 6-minutni test hoje. Za oceno samostojnosti in
dnevnih aktivnosti uporabljamo posebno lestvico, prilagojeno bolnikom s PB (Rasch-Built
Pompe-Specific Activity [R-PAct] Scale). Zaradi respiratornih tezav redno opravljamo
spirometrijo leZe in sede (pokonci) (FVC, MIP, MEP). Encimsko nadomestno zdravljenje najbolj
izboljSa gibalne funkcije, opravljanje dnevnih aktivnosti in plju¢no funkcijo, kar je z vidika
kakovosti Zivljenja izjemno pomembno, saj to omogoca vecjo samostojnost (18). Ker se bolniki

zelo individualno odzivajo na terapijo, pa je potreben individualiziran pristop pri vsakem od njih
(19).



Zakljucek

V prispevku smo spomnili na redko, najverjetneje veckrat spregledano bolezen kopicenja
glikogena, ki jo zlahko spregledamo pri mladostniku, saj se lahko kaze z neznacilnimi znaki kot
so utrujanje, zadihanost, miSi¢na oslabelost. Upamo, da bomo pediatri primarne ravni na PB
veckrat pomislili in mladostnike napotili v nadaljne diagnosti¢ne postopke, saj poznamo
ucinkovito zdravljenje, s katerim je potrebno priceti ¢imbolj zgodaj.
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Ko govorimo o socialno varstvenih pravicah, govorimo o pravicah, ki temeljijo na nacelu placila
prispevkov. Tako je v pretezni meri obseg pravice odvisen od viSine plac¢anih prispevkov z
izjemami, ko se uveljavlja nacelo solidarnosti.

Upravicenci so drzavljani Republike Slovenije, ki imajo v Sloveniji stalno prebivalisce in tujci,
ki imajo stalno prebivanje v Republiki Sloveniji.

Slovenija na osnovi dveh krovnih zakonov (Zakon o socialnem varstvu in Zakon o starSevskem
varstvu in druzinskih prejemkih) druzinam omogoca kar nekaj finan¢nih spodbud in olajSav.
Dodatna skrb je namenjena druzinam, ki skrbijo za otroka, ki potrebuje posebno nego in varstvo.
V ta namen zakonodaja doloc¢a vec€ pravic s katerimi se tem druZinam olajSa skrb za otroka, ki
potrebuje posebno nego in varstvo.

Te pravice so:
- Pravica do dela s krajSim delovnim ¢asom.
- Dodatek za nego otroka, ki potrebuje posebno nego in varstvo.
- Delno placilo za izgubljeni dohodek.
- Podaljsanje starSevskega dopusta oziroma starSevskega dodatka.

Pravica do dela s krajSim delovnim ¢asom

Eden od starSev, ki varuje in neguje zmerno, tezje ali tezko gibalno oviranega otroka ali zmerno,
tezje ali tezko duSevno prizadetega otroka, lahko dela krajsi delovni ¢as do osemnajstega leta
starosti otroka. Pravico pridobi na podlagi mnenja zdravniSke komisije.

Kraj$i delovni ¢as mora obsegati najmanj polovicno tedensko delovno obveznost. Upravicencu
delodajalec zagotavlja placo po dejanski delovni obveznosti, Republika Slovenija pa mu
zagotavlja do polne delovne obveznosti placilo prispevkov za socialno varnost od sorazmernega
dela minimalne place.

Dodatek za nego otroka, ki potrebuje posebno nego in varstvo

Dodatek za nego otroka je pravica, ki jo lahko uveljavlja eden od starSev za otroka, ki potrebuje
posebno nego in varstvo, ¢e ima otrok stalno prebivalisc¢e v Republiki Sloveniji in dejansko zivi
v Republiki Sloveniji. Do dodatka je upravic¢en dokler trajajo razlogi oziroma do otrokovega 18.
leta starosti. Po 18. letu pa, ¢e ima status ucenca, dijaka, vajenca ali Studenta, vendar najdlje do
njegovega 26. leta starosti.

Dodatek za nego otroka je mesecni prejemek za otroke z motnjami v duSevnem razvoju, gibalno
ovirane otroke, slepe in slabovidne, gluhe in nagluSne, dolgotrajno hudo bolne otroke in otroke z
ve¢ motnjami. Pravica do dodatka za nego se prizna na podlagi mnenja zdravniSke komisije.




Delno pladilo za izgubljeni dohodek

Delno placilo za izgubljeni dohodek je osebni prejemek, ki ga prejme eden od starSev, kadar
zapusti trg dela ali zacne delati krajsi delovni Cas zaradi nege in varstva otroka s tezko motnjo v
dusevnem razvoju ali tezko gibalno oviranega otroka ali otroka z doloceno boleznijo iz seznama
hudih bolezni. To pomeni, da eden od starSev (mati ali o¢e otroka) bodisi zapusti dosedanjo
sluzbo, zacne delati samo 4 ure na dan, ali pa se odjavi iz evidence brezposelnih oseb na
obmoc¢ni enoti Zavoda RS za zaposlovanje zato, da ostane doma z otrokom, ki potrebuje posebno
nego in varstvo zaradi tezke motnje v duSevnem razvoju ali tezke gibalne oviranosti ali dolocene
bolezni iz seznama hudih bolezni, torej najteZje stopnje motnje oziroma oviranosti otroka. Eden
od starSev, v tem primeru prejema nadomestilo place v visini 751,77 evrov mesecno (Ce dela s
kraj$im delovnim ¢asom od polnega, mu pripada sorazmerni del delnega placila za izgubljeni
dohodek).

PodaljSanje starSevskega dopusta oziroma starSevskega dodatka

Ob rojstvu otroka, ki potrebuje posebno nego in varstvo se starSevski dopust oziroma starSevski
dodatek podaljsa za 90 dni (na podlagi mnenja zdravniSke komisije). PodaljSanje se oznaci na
osnovni vlogi za starSevski dopust oziroma starSevski dodatek.

V primeru, da se ugotovi motnja v telesnem ali dusevnem razvoju otroka ali dolgotrajna hujsa
bolezen otroka po uveljavljanju pravice do starSevskega dopusta, otrok pa Se ni dopolnil starosti
18 mesecev, ima eden od starSev pravico do 90 dni dopusta za nego in varstvo od dneva
priznanja pravice. V tem primeru je potrebno vlogo oddati najkasneje do 18. meseca starosti
otroka.

KJE SE UVELJAVLJA PRAVICE?

Pravico do dodatka za nego in do delnega placila za izgubljeni dohodek se uveljavlja na centru
za socialno delo, kjer ima otrok prijavljeno stalno prebivalisce, pravico do krajSega delovnega
¢asa pa na centru za socialno delo, kjer ima mati stalno prebivalisce.

KDAJ SE UVELJAVLJA POSAMEZNA PRAVICA?

e Dodatek za nego otroka se uveljavlja po rojstvu otroka in se prizna s prvim dnem
naslednjega meseca po vlozitvi vloge;

e Delno placilo za izgubljeni dohodek se uveljavlja 30 dni pred zapustitvijo trga dela
oziroma najpozneje 30 dni po zapustitvi trga dela. Ce se pravica ne uveljavlja v tem roku,
pripada pravica do delnega placila z dnem vlozitve vloge;

e Placilo prispevkov za socialno varnost zaradi dela s krajSim delovnim c¢asom zaradi
starSevstva se uveljavlja najpozneje 30 dni po zacetku dela s krajSim delovnim ¢asom od
polnega.

DENARNI PREJEMKI DRUZINE

Tovrstni prejemki so namenjeni tudi drugim prebivalcem v R Sloveniji. Res pa je da jih
uveljavljajo pogosteje druzine z otroci in mladostniki, ki potrebujejo posebno nego in varstvo.

OtroSki dodatek, je dopolnilni prejemek namenjen za preZivljanje, vzgojo in izobraZevanje
otroka. Pravico do otroskega dodatka ima lahko eden izmed starSev oziroma druga oseba, ki
skrbi za otroka s prijavljenim prebivaliS¢em v Republiki Sloveniji, do njegovega 18 leta. ViSina
je odvisna od uvrstitve v dohodkovni razred._Pravica do otroskega dodatka se uveljavlja v 30
dneh po rojstvu otroka in se prizna z mesecem rojstva otroka. Ce se uveljavlja po tem roku, se
prizna s prvim dnem naslednjega meseca po vlozitvi vloge. Pravica do otroSkega dodatka se
prizna najvec¢ za dobo enega leta.

Denarna socialna pomo¢, je namenjena tistim, ki si materialne varnosti ne morejo zagotoviti
zaradi okoli$¢in, na katere sami ne morejo vplivati. Z denarno socialno pomocjo se upravicencu
za Cas prebivanja v Republiki Sloveniji zagotavljajo sredstva za zadovoljevanje minimalnih
zivljenjskih potreb. Upravicenci so drzavljani Republike Slovenije, ki imajo stalno prebivalisce v




Republiki Sloveniji, tujci, ki imajo dovoljenje za stalno prebivanje in stalno prebivalisée v
Republiki Sloveniji, osebe, ki jim je priznana mednarodna zascita in njihovi druzinski ¢lani, ki so
na podlagi pravice do zdruzitve druzine pridobili dovoljenje za prebivanje v Republiki Sloveniji
in imajo prijavljeno stalno oziroma zaCasno prebivaliS¢e v Republiki Sloveniji ter osebe, ki jo
lahko uveljavljajo na podlagi mednarodnih aktov, ki obvezujejo Republiko Slovenijo. Upravi¢en
je lahko tisti, katerega dohodek na osebo ne dosega meje dohodkov, ki je zakonsko predpisana.
Visina denarne socialne pomoci je med drugim odvisna od S$tevila druzinskih ¢lanov, viSine
dohodkov, premozenja, prihrankov in zagotovljene oskrbe. Denarna socialna pomo¢ se dodeli za
dolocen ¢as, odvisno od okolis¢in, ki so podlaga za dodelitev in vi§ino denarne socialne pomoci.

Izredna denarna socialna pomo¢, kot posebna oblika denarne socialne pomoci, se lahko dodeli
samski osebi ali druzini, ki se je iz razlogov na katere ni mogla ali ne more vplivati, znasla v
polozaju materialne ogrozenosti oziroma, Ce izkazuje izredne stroske, ki so vezani na
prezivljanje, ki jih z lastnim dohodkom ne more pokriti. Izredna denarna socialna pomoc se
dodeli v enkratnem znesku ali za obdobje od 3 do 6 mesecev. ViSina izredne denarne socialne
pomoci je lahko mesecno najve¢ v viSini enega minimalnega dohodka osebe ali druzine, v enem
letu pa lahko viSina vseh prejetih izrednih denarnih socialnih pomoci znaSa najve¢ petkratnik
minimalnih dohodkov. Ne glede na omejitev izplacila izredne denarne socialne pomoci v enem
koledarskem letu v viSini petkratnika minimalnega dohodka, se lahko viSina treh minimalnih
dohodkov v enem koledarskem letu dodeli le za izredne stroSke nastale zaradi naravne nesrece
ali vi§je sile. Upravicenec do izredne denarne socialne pomoci je dolzan prejeto pomo¢ porabiti
za namen, za katerega mu je bila dodeljena, v roku 30 dni po prejetju pomoci oziroma do
vlozitve nove vloge, Ce je ta vloZena pred potekom tega roka. Dokazila o porabi sredstev je
dolzan predloziti centru za socialno delo v roku 45 dni po prejetju izredne denarne socialne
pomoci oziroma najkasneje ob vlozitvi nove vloge za izredno denarno socialno pomo¢, ce je
novo vlogo vlozil pred potekom roka. Ce tega ne stori ali pa se iz dokazil ugotovi, da pomo¢ ni
bila namensko porabljena ali ni bila porabljena, ni upravi¢en do izredne denarne socialne pomoci
14 mesecev po mesecu prejema izredne denarne socialne pomoci, razen v primeru vlozitve nove
vloge za izredno denarno socialno pomo¢ zaradi naravne nesrece ali visje sile.

Pravica do enkratne izredne socialne pomoc¢i po smrti druZinskega ¢lana, do pravice je
upravicen druzinski ¢lan umrlega, ¢e je bil na dan smrti umrlega upravicen do denarne socialne
pomoci ali varstvenega dodatka, ali katerega dohodek ne presega cenzusa. Kot druzinski ¢lani
umrlega se Stejejo zakonec, zunajzakonski partner ali partner registrirane istospolne partnerske
skupnosti, otroci in pastorki, star§i oziroma oseba, s katero eden izmed starSev Zivi v
zunajzakonski skupnosti ali registrirani istospolni partnerski skupnosti, bratje ali sestre, necaki
ali neCakinje ter vnuki ali vnukinje. Pravica se lahko uveljavlja v roku enega leta od datuma
smrti svojca, upravicenost pa se ugotavlja na dan smrti. Ob izpolnjevanju dohodkovnega pogoja
se lahko dodeli v visini osnovnega zneska minimalnega dohodka.

Pravico do kritja stroSkov pogreba lahko uveljavlja druZinski ¢lan umrlega, ki je poskrbel
za pogreb v Republiki Sloveniji, ¢e je bil na dan smrti umrlega upravi¢en do denarne socialne
pomoci ali varstvenega dodatka ali katerega dohodek ne presega osnovnega zneska minimalnega
dohodka.

Kot druzinski ¢lani umrlega se Stejejo zakonec, zunajzakonski partner ali partner registrirane
istospolne partnerske skupnosti, otroci in pastorki, star$i oziroma oseba, s katero eden izmed
starSev Zivi v zunajzakonski skupnosti ali registrirani istospolni partnerski skupnosti, bratje ali
sestre, necaki ali necakinje ter vnuki ali vnukinje. Pravica se lahko uveljavlja v roku enega leta
od datuma smrti svojca, upraviCenost pa se ugotavlja na dan smrti. Ob izpolnjevanju
dohodkovnega pogoja se lahko dodeli v viSini dvakratnika osnovnega zneska minimalnega
dohodka, vendar ne vec kot so znasali stroski pogreba.

DrZavna Stipendija Namen drzavne Stipendije je spodbujanje izobraZevanja za doseganja visje
ravni izobrazbe ter vzpostavljanje enakih moZnosti dostopa do izobraZevanja. Je dopolnilni
prejemek, namenjen za kritje stroskov, ki nastanejo v zvezi z izobrazevalnim procesom. Osnovni




znesek drzavne Stipendije brez dodatkov se dolo¢i glede na uvrstitev v dohodkovni razred. Do
drzavne Stipendije so upraviceni dijaki in Studenti, ki so drzavljani Republike Slovenije in med
drugim izpolnjujejo starostni ter dohodkovni pogoj.

Vlogo v imenu mladoletnih dijakov vlozijo starsi, lahko pa vlogo odda tudi mladoletnik sam,
vendar morajo vlogo podpisati tudi starSi. Dodeli se za ¢as od zacetka dodelitve Stipendije do
izteka izobraZevalnega programa, za katerega je bila Stipendija dodeljena.

SUBVENCIJE IN OPROSTITVE PLACIL

Znizano placdilo vrtea lahko uveljavljajo tisti starsi, ki so zavezanci za dohodnino v Republiki
Sloveniji in katerih otrok je vkljucen v javni vrtec, zasebni vrtec s koncesijo ali zasebni vrtec, ki
se financira iz obCinskega proracuna. Pravico uveljavlja eden od starSev oziroma tisti izmed
starSev, kateremu je otrok zaupan v vzgojo in varstvo. StarSem, ki ne uveljavljajo znizanega
placila vrtca in so zavezanci za dohodnino v Republiki Sloveniji, vrtec izstavi racun v viSini
najvi§jega dohodkovnega razreda po lestvici. ViSina placila vrtca se ugotavlja glede na povprecni
mesecni dohodek na osebo.

Subvencija keosila pripada ufencem, ki se redno Solajo, so prijavljeni na kosilo in katerih
povprecni mese¢ni dohodek na osebo ne dosega predpisanega cenzusa. Upravicencem pripada
subvencija za kosilo v vi$ini cene kosila. Upravicenost ugotavljajo Sole na podlagi podatkov iz
veljavne odlocbe o otroskem dodatku ali drzavni Stipendiji, zato starSem ni potrebno vloziti
vloge. Vlogo vlozijo samo v primeru, ¢e druzina nima veljavne odlo¢be o otroskem dodatku ali
drzavni $tipendiji. Se vedno pa je potrebna prijava na kosilo.

Subvencija malice pripada u¢encem in dijakom, ki se redno izobraZujejo, so prijavljeni na
malico in katerih povprecni mesecni dohodek na osebo ne dosega zakonsko predpisanega
cenzusa. Upravicencem pripada subvencija za malico v viSini cene malice. Upravicenost
ugotavljajo Sole na podlagi podatkov iz veljavne odlocbe o otroSkem dodatku ali drzavni
Stipendiji, zato starSem ni potrebno vloziti vloge. Vlogo vlozijo samo v primeru, ¢e druzina nima
veljavne odloébe o otroskem dodatku ali drzavni §tipendiji. Se vedno pa je potrebna prijava na
malico.

PRAVICE IN OLAJSAVE PO DRUGI ZAKONODAJI

Zakon o zakonski zvezi in druzinskih razmerjih — podaljSanje roditeljske pravice.
Zakon o delovnih razmerjih — dodatni dnevi dopusta.
Zakon o dohodnini — vi§ja davéna olajSava.
Zakon o upravnih taksah — taksne oprostitve
Zakon o izvrsbi in zavarovanju — oprostitve in omejitve izvrsbe.
Zakon o davku na dodano vrednost — niZja stopnja DDV in oprostitev placila DDV (nakup
medicinske opreme, pripomockov).
Zakon o davku na motorna vozila — olajSave in oprostitve na podro¢ju prometa, prevozov in
nakup vozil.
— oprostitev na podro¢ju prometa, prevozov in nakupa vozil.
— oprostitev placila letne dajatve za vozila za prevoz invalidov.
Zakon o pravilih cestnega prometa — parkiranje in parkirna karta.
Zakon RTYV Slovenija — oprostitev RTV prispevka.
Zakon o spodbujanju razvoja turizma —oprostitev placila turisti¢ne takse.
OlajSave in oprostitve na podroc¢ju dostopa do IKT storitev — brezplacen dostop do
interneta.
OlajsSava pri nakupu vinjete.



Viri:

Zakon o starSevskem varstvu in druzinskih prejemkih (ZSDP-1) Ur. L. RS, st. 26/14.
Zakon o socialnem varstvu, Ur. 1. RS, s§t. 54/92, Ur. 1. RS, st. 28/19.

Zakon o delovnih razmerjih, Ur. 1. RS, §t. 21/13.

Zakon o uveljavljanju pravic iz javnih sredstev Uradni list RS, §t. 62/10, 40/11, 40/12 —

ZUJF, 57/12 .

Pravilnik o nacinu ugotavljanja premozenja in njegove vrednosti pri dodeljevanju pravic
iz javnih sredstev ter o razlogih za zmanjSevanje v postopku dodelitve denarne socialne
pomoci (Uradni list RS, §t. 8/12 in 99/15).

Stanovanjski zakon (Uradni list RS, §t. 69/03, 18/04 — ZVKSES, 47/06 — ZEN, 45/08 —
ZVELtL, 57/08, 62/10 ZUPJS, 56/11 — odl. US, 87/11, 40/12 — ZUJF, 14/17 — odl. US in
27/17).

Zakon o socialno varstvenih prejemkih (Uradni list RS, §t. 61/10, 40/11, 14/13, 99/13,

90/15 in 88/16).

Zakon o Stipendiranju (Uradni list RS, §t. 56/13, 99/13 — ZUPJS-C in 8/16).

Pravilnik o kriterijih za uveljavljanje pravic za otroke, ki potrebujejo posebno nego in
varstvo (Uradni list RS, §t. 89/14, 92/15, 18/17, 17/18 in 3/19) Pravilnik o dodeljevanju
drzavnih Stipendij (Uradni list RS, §t. 111/13).

Pravilnik o nacinu ugotavljanja premozenja in njegove vrednosti pri dodeljevanju pravic
iz javnih sredstev ter o razlogih za zmanjSevanje v postopku dodelitve denarne socialne
pomo¢i (Uradni list RS, §t. 8/12 in 99/15).

Pravilnik o pogojih in postopku za uveljavljanje pravice do izbire druzinskega pomocnika
(Uradni list RS, st. 19/07).



http://www.uradni-list.si/1/objava.jsp?sop=2014-01-3591
http://www.uradni-list.si/1/objava.jsp?sop=2015-01-3618
http://www.uradni-list.si/1/objava.jsp?sop=2017-01-0917
http://www.uradni-list.si/1/objava.jsp?sop=2018-01-0743
http://www.uradni-list.si/1/objava.jsp?sop=2019-01-0028

6. POMEN SENZORNE INTEGRACIJE ZA RAZVOJ OTROKA
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Delovna terapija je zdravstvena stroka, ki se osredotoc¢a na terapevtsko uporabo vsakodnevnih
aktivnosti (okupacij), z namenom omogociti posamezniku ali skupini sodelovanje v vlogah,
navadah in rutinah, ki jih izvaja doma, v $oli, na delovnem mestu, v skupnosti ali drugih okoljih
(AOTA, 2014). Pri obravnavi uporabljamo delovni terapevti razline terapevtske modele,
pristope in strategije. Eden izmed terapevtskih pristopov je Senzorna integracija po Ayresovi
(ASI).

Teorijo in prakso senzorne integracije (SI) je razvila delovna terapevtka Ann Jean Ayres, ki je
svoje znanje nadgradila z doktoratom iz psihologije. Senzorno integracijo je definirala kot
wnevroloski proces, ki nam pomaga organizirati senzorno zaznavanje iz lastnega telesa in okolja
ter omogoca, da telo te informacije ucinkovito uporabi znotraj dolocenega okolja« (Ayres, 1979
v Bundy in sod., 2002). Senzorna integracija, kot teorija, izhaja iz domneve, da je predelava in
integracija obCutkov klju¢na za ucenje in vedenje. Zaradi tezav na tem podrocju se lahko pri
posamezniku kaze drugac¢no delovanje v vsakdanjem zivljenju kot bi pricakovali glede na
njegovo starostno obdobje in situacije. Zagotavljanje ustreznih obcCutkov pri aktivnem
vklju¢evanju v smiselne aktivnosti, lahko izboljSa organizacijo in obdelavo cutnega priliva
(Bundy in sod., 2002).

Ayres-ova je SI teorijo prvotno razvila na podlagi raziskovanja in obravnave otrok z motnjami
ucenja, kasneje pa so bili principi terapije uporabljeni pri razlicnih populacijah, vklju¢no z otroki
z motnjami avtisticnega spektra ter motnjami pozornosti in hiperaktivnosti (Schaaf in Miller,
2005; Smith Roley, 2006). V zadnjem cCasu se v svetu (predvsem v Veliki Britaniji) pristop ASI
Sir1 tudi na podrocje otrok s posttravmatskim sindromom, mladostnike in odrasle z motnjo v
dusevnem zdravju ter na starostnike.

Razvoj senzorne integracije je Ayresova predstavila skozi 4 nivoje, ki so klju¢ni pri razvoju
spretnosti in sposobnosti. Na /. nivoju je izpostavila pomen vestibularnega, proprioceptivnega in
taktilnega sistema. Vestibularni in proprioceptivni sistem pomagata otroku pri dobri organizaciji
gibanja oces, drze, ravnotezja, miSicnega tonusa in gravitacijske sigurnosti. Taktilni sistem je
pomemben pri oblikovanju vezi med materjo in otrokom, pomaga pri sesanju kasneje pa ima
pomembno vlogo pri Zve€enju in poziranju. Ta faza je najbolj dejavna v prvih mesecih zivljenja.
Na 2. nivoju se vsi trije osnovni cuti (dotik, vestibularni in proprioceptivni sistem) povezejo in
vplivajo na zaznavanje lastnega telesa, koordinacijo obeh strani telesa, motori¢no nacrtovanje,
nivo aktivnosti, pozornost in Custveno stabilnost. Vidni in sluSni sistem na tem nivoju Se ne
igrata pomembne funkcije pri razvoju senzorne integracije. Ta faza je najbolj dejavna v
otrokovem prvem letu Zivljenja. Na 3. nivoju v proces senzorne integracije vstopita Se vid in
sluh. Slusni in vestibularni sistem se poveZeta in sodelujeta pri razvoju govora in razumevanju
jezika. Vidni sistem se poveZe z vsemi tremi osnovnimi senzornimi €uti in skupaj pomagajo
otroku pri natan¢ni vidni zaznavi in koordinaciji oko-roka. Ko otrok doseze ta nivo, lahko izvaja
bolj kompleksne namenske aktivnosti (npr. uporablja Zlico ali vilice, riSe, sestavlja in razstavlja
razline stvari). Ta faza je najbolj dejavna v obdobju otrokovega 3. leta starosti. Na 4. nivoju je
integracija senzornih sistemov v vecji meri zaklju€ena. To se zgodi okoli otrokovega 6. leta
starosti, ko je prvi nivo zaklju¢en, drugi nivo je skoraj zakljucen, integracija na tretjem nivoju Se
vedno poteka. Sposobnosti na 4. nivoju so konéni produkti predhodnega senzornega procesa, ki



je potekal na prejsnjih treh nivojih. Ce je senzorni proces potekal tipi¢no, je otrok razvil
sposobnost organizacije, koncentracije, zmoznost tvorjenja kompleksnih motori¢nih spretnosti,
zgrajena je specializacija obeh strani telesa. Otrok z ustreznim razvojem senzorne integracije
razvije obCutek samospostovanja, samokontrole in samozaupanja (Ayres, 2008). Tako se lahko
otrok kompetentno vkljucuje v okupacije na razlicnih podro¢jih (dnevne aktivnosti, vrtec/Sola,
igra, druzenje).

V predSolskem obdobju so senzorne in motori¢ne izkuSnje zelo pomembne za optimalni razvoj
senzorne integracije. V tem obdobju otrok intenzivneje deluje z evolucijsko starejSimi deli
mozganov, zato je potrebno tudi temu primerno izbirati aktivnosti. Na to je potrebno opozoriti
starSe in vzgojitelje, saj je v danasnjem ¢asu aktivnost otroka prepogosto usmerjena na naloge, ki
so povezane s funkcijami visje leZe¢imi deli CZS, mozganske skorje. V tem ¢asu je potrebno
zadovoljiti potrebam »plazilskih in sesalskih« mozganov.

Senzorna modulacija nam omogoca ravno pravsnji odziv na dolocen drazljaj iz okolja. V
danasnjem casu so Ze dojencki pogosto izpostavljeni senzorno pre — intenzivnem okolju, kar
lahko vodi v teZzave s senzorno modulacijo. Otroci imajo lahko zaradi tega vecje izzive z
regulacijo Custev in vedenja. Hkrati danes veliko otrokom primanjkuje izkuSenj, pridobljenih
preko vestibularnega, proprioceptivnega in taktilnega sistema, ker so preve¢ Casa v otroSkih
lupinicah, vozickih ali pocivalnikih. Pogosto ze predSolski otroci prezivijo prevec Casa pred
zasloni. To jim odvzame ¢as, ko bi lahko izvajali druge, senzorno bogate, aktivnosti, se aktivno
igrali. VecCina starSev svojim otrokom redno omogoca priloznosti za igro, predvsem v domacem
okolju ali na igriSc¢u (npr. tekanje, crkljanje, zgeCkanje, guganje, ples, igranje z zogo itd.), manj
pa imajo otroci mozZnosti senzorno bogatih aktivnosti v naravi. Ravno te aktivnosti pa
pomembno vplivajo na senzomotori¢ni razvoj ter razvoj socialnih spretnosti (Gric¢ar in sod..,
2018).

Kljub spodbudnemu okolju imajo lahko nekateri otroci tezave s senzorno integracijo. Kadar je
neorganiziranost in slabSa predelava senzornih drazljajev tako mocna, da otroka ovira pri
izvajanju vsakdanjih aktivnostih, govorimo o slabsem delovanju ali motnji.

S pomocjo faktorske analize in analize clusterjev so v Stevilnih raziskavah populacije otrok z
motnjami v razvoju in nevrotipi¢nih otrok dolocili razlicne vzorce slabSega delovanja na
podroCju senzorne integracije in sicer: slabsa senzorna zaznava (prepoznava, razlo¢evanje in
interpretacija prilivov), somatodispraksija (slabSa senzorna zaznava in tezave z motori¢nim
nacrtovanjem), slabsSe vestibularno procesiranje in tezave bilateralne integracije, vizualna
dispraksija in teZave z odzivom na razlicne senzorne prilive. Tezave na podro¢ju senzorne
integracije lahko otrok izrazi s posebnostmi v vedenju, kar se kaze v izogibanju ali pretiranem
iskanju senzornih drazljajev (Schaaf in Mailloux, 2015).

Schaffova (2015) kot zgodnje znake (0 do 12 mesecev) tezav s senzorno integracijo omenja
slabo vizualno sledenje in fiksiranje pogleda, moc¢no / negativno reagiranje na dotik, vonj, okus
in zvok; slabo vzdrzevanje kontrole trupa in glave; odsotnost raziskovanja predmetov z usti;
tezave pri hranjenju (mote¢ dotik obraza); negativno vedenje pri brisanju obraza ali umivanju
las; udarjanje z glavo ob trde povrSine; ne-doseganje razvojnih mejnikov gibanja; ne — odzivanje
na ime; tezave pri prehodu iz tekoc¢e na trdo hrano; slabo imitiranje obrazne mimike in kretenj;
ko otrok ne ¢eblja; nima potrebe po druZenju in ima tezave na nivoju raziskovanja.

Motnje senzorne integracije se lahko kasneje v vsakdanjem zivljenju otrok kaZejo na razlicne
nacine: tezave na podro¢ju gibanja, teZave z motori¢nim nacrtovanjem, slabse prilagoditvene
spretnosti, Custvena labilnost, neorganiziranost, nizZja motivacija za raziskovanje okolja ali
enostavna — monotona igra (vedno enaka, na isti na¢in), neustrezno vedenje, neprilagodljivost,
(lahko je eksploziven ali ima tezave pri prehodih iz ene aktivnosti v drugo).

Pri otrocih s tezavami senzorne integracije je pomembno, da strokovnjaki prepoznajo zgodnje
znake, ki lahko kaZejo v to smer in jih napotijo na delovnoterapevtsko obravnavo. Delovni
terapevt z dodatnimi znanji iz ASI pri obravnavi otroka na podro¢ju SI izvajamo razlicna
ocenjevanja: intervju s starSi, vprasalnik za opredelitev senzornega profila otroka (slovenski



vprasalnik je v konc¢ni fazi razvoja), standardizirano ocenjevanje - »Sensory integration and
praxis test« (SIPT). V letosnjem letu, 2019, se pridobiva normativne podatke za otroke od 3. do
13. leta v razliénih drzavah po svetu za nov standardiziran test »Evaluation in Ayres sensory
integration« (EASI), kjer aktivno sodelujemo tudi slovenski delovni terapevti. Delovni terapevti
na podlagi rezultatov ocenjevanj nacrtujemo obravnavo.

Zdruzenje za senzorno integracijo Slovenije je leta 2013 organiziralo prvo izobraZevanje za
certifikat ASI pri nas, v slovenskem jeziku. Od takrat je specialna znanja za izvajanje ASI
pridobilo 35 delovnih terapevtov, 3 fizioterapevti in 3 logopedi. Nekaj SI terapevtov je uspelo
prepricati svoje vodstvo za potrebno opremo terapevtske sobe, skladno z naceli ASI (»Fidelity
measure«), in Ze uspesno izvajajo obravnave. Zaradi vse ve¢je zelje in potrebe po ASI se starsi
pogosto obracajo na samoplacniske storitve.

Pri izvajanju obravnave po ASI mora delovni terapevt upostevati principe, ki jih je postavila ze
Ayresova: otrokova aktivna vklju€enost, igrivost, prostor z opremo za bogate senzorne izkuSnje
(zlasti s taktilnimi, vestibularnimi in proprioceptivnim prilivi), spodbujanje adaptivnega
odgovora, optimalen nivo vzdrazenosti (arousal), omogoCanje ravno pravsSnjega izziva preko
igre, varno okolje in izhajanje iz otrokove notranje motivacije (Ayres 1979; Koomar in Bundy
2002). Delovni terapevt z uporabo pristopa ASI otroku pomaga pri oblikovanju okolja in
situacije, ki ga spodbujajo k vedno bolj kompleksnim adaptivnim odzivom (Spitzer in Smith
Roley, 2001). Pri ASI je v ospredju »scenarij igre«, niz izbranih aktivnosti s primernimi
senzornimi izzivi in ne izvajanje / ponavljanje vaj, kot zmotno omenjajo nekateri avtorji (npr.
Holecz, 2013).

Za veCanje zanesljivosti uporabe pristopa senzorne integracije po Ayresovi, so Parham in
sodelavci (2007 in 2011) na podlagi Studij oblikovali elemente ASI, ki preverjajo natancnost
izvajanja ASI obravnave (Fidelity Measure): zagotavljanje fizi¢ne varnosti, omogocanje
senzornith priloznosti, pomo¢ otroku pri doseganju in vzdrZzevanju ustreznega nivoja
vzdrazenosti, spodbujanje posturalne, ocesne, oralne ali bilateralne motoricne kontrole,
spodbujanje praksije in organizacije vedenja, omogocanje sodelovanja otroka pri izbiri
aktivnosti, kreiranje aktivnosti za otroka z ravno pravsnji izzivi, zagotavljanje otrokovega uspeha
pri izbranih aktivnostih, podpiranje otrokove notranje motivacije za igro, ustvarjanje
terapevtskega zavezniStva. Poleg procesnih elementov pa je potrebno zagotoviti tudi strukturne
elemente kot so: terapevt s certifikatom ASI, sestavni deli delovno terapevtskega ocenjevalnega
porocila, fizicno okolje — (ustrezna soba s potrebno opremo), komunikacija s starsi in ucitelji /
vzgojitelji (Parham et al., 2011). V praksi opazamo neprecenljiv pomen sodelovanja starSev in
vkljuCevanja uciteljev, vzgojiteljev, spremljevalcev, saj zelimo z roko v roki vplivati na kvaliteto
izvajanje otrokovih dnevnih aktivnostih na vseh podroc¢jih ¢lovekovega delovanja.

Ucinkovitost ASI je tema Stevilnih raziskav po svetu, saj nekateri avtorji zagovarjajo, da ima
ASI obravnava pozitiven ucinek na otrokovo vsakdanje Zivljenje, drugi pa izpostavljajo in
uvrScajo ASI v skupino obravnav, ki nima dokazov o ucinkovitosti. V Sloveniji so bile do sedaj
opravljene tri raziskave na temo ucinkovitosti ASI: pri 10-letnem dec¢ku z motnjo pozornosti in
hiperaktivnosti ter motnjo senzorne integracije (Gricar, 2012), 7 letni deklici z aspergerjevmi
sindromom (Gri¢ar, 2014) in 8 letni deklici s primanjkljaji na posameznih podro¢jih ucenja
(Gricar in Markovic, 2019), ki so temeljile na Studiji enega primera.

Avtorji, ki omenjajo, da so pozitivni rezultati samo placebo efekt, raziskavam o pozitivnih
ucinkih ASI o¢itajo Sibko metodologijo (Lang in sod., 2012; Leong in sod., 2014 ipd.),
subjektivnost - ni neodvisnega ocenjevalca (Foxx in Mulick, 2015), ne navajajo, ali so bile pri
obravnavi upoStevana pomembna merila/standardi, ki so potrebna za to, da lahko govorimo o
ASI ali pa so bile v konkretnih primerih uporabljene senzorne diete, senzorne stimulacije ipd. V
zadnjem cCasu je bilo opravljenih nekaj raziskav, kjer natancno opiSejo zgoraj omenjene
standarde. Te raziskave v svojih izsledkih ugotavljajo izboljSanje otrokovega vsakdanjega
delovanja in zmanjSanje neustreznega vedenja pri otrocih z avtizmom (Case-Smith in sod., 2014;



Iwanaga in sod., 2014; Pfieffer in sod., 2011, Schaaf in sod., 2014, Schaaf in sod., 2017). Schaaf
in sodelavci (2014) so izvedli raziskavo, kjer je bil vkljuen neodvisni ocenjevalec in se je
pokazala statisticno znacilna razlika pri izboljSanju izvedbe dnevnih aktivnosti in pri izboljSanju
na »Goal Attainment Scale«. Zato je potrebno posamezne raziskave kriticno oceniti ali gre
resni¢no za ASI ali pa gre za uporabo senzorne diete, senzorne stimulacije, senzorni strategij, ali
gre pri otrok sploh za motnjo SI ipd.
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