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Procenat otkrivenih anomalija kod novorodencadi iznosi oko 2%, a do kraja pete godine
Zivota ustanovi se do jos oko 3% djece ima neku od prirodenih anomalija. Ovde nisu
uracunata ona zaceca, koja budu spontano pobacena u prvom trimestru trudnoce, jer su
anomalije tako teske, da su nespojive sa Zivotom i vecina ove djece bi bila ili rodena mrtva,
ili bi umrla neposredno nakon rodenja. Broj prirodenih anomalija je puno veci, ali one nisu
takve prirode da tokom Zivota prave znacajnije probleme i Cesto se previdaju, ili se
ispoljavaju u kasnijoj Zivotnoj dobi, a odlikuju se pove¢anom sklonos¢u ka nekim bolestima.
Primjer jedne ovakve anomalije je sindrom porodi¢nog raka, gdje ¢lanovi unutar pojedinih
porodica ces¢e oboljevaju od razlicitih oblika raka, usljed nasljedivanja defektnih gena
zaduZenih za kontrolu Celijskog ciklusa. Za oko 50% anomalija novorodencadi se ne moZe
tacno utvrditi kako su nastale. Ostalih 50% otpada na hromozomske anomalije, anomalije
koje nastaju u sadejstvu vise faktora ( multifaktoralne ) i anomalje uzrokovane
djelovanjem okoline u kojoj Zivimo ( spoljasnji faktori ).

Hromozomske anomalije ( hromozomopatije )

Covjek ima 23 para hromozoma i od svakog roditelja nasljeduje po jedan komplet od
po 23, sto ukupno iznosi 46 hromozoma. Djeca rodena sa nekom hromozomskom
anomalijom imaju viSak ili manjak hromozoma, $to, zavisno o broju hromozoma i mjestu
na kojem se defekt desava, izaziva vece ili manje anomalije kod djece. Ve¢ina zaceca u
kojima hromozomopatije postoje bivaju spontano pobafena u prvom trimestru
trudnoce, ali kod odredenih hromozomskih poremecaja, djeca se ipak radaju Ziva. Jedna
od najceS¢ih hromozomopatija je tzv. trizomija 21. para hromozoma, a naziva se i
Daunov ( Downov ) sindrom ( slika 1 ). Ovu anomaliju karakteriSe pojava tri
hromozoma na 21.mjestu( slika 2 ).

Slika 1 Oko 20% djece rodene sa Downovim sindromom umire u toku
prve godine Zivota, a ako preZive kriticnu prvu godinu, onda mogu
da dozive starost. Ucestalost ( incidencija ) je dosta velika i na oko
700 poroda rodi se jedno djete sa ovim sindromom. Nije jasan
mehanizam nastanka ove anomalije, ali je primije¢eno da starost
roditelja igra vrlo vaznu ulogu. To posebno vreijedi za majke. Tako
npr. Zena koja rodi djete sa 32 godine tri puta ¢eSc¢e radaju djecu sa
Downovim sindromom od dvadesetogodisnjih majki, dok je
procenat djece sa Downovim sindromom kod cetrdesetogodiSnjih
majki ¢ak 4%. Posljednjih godina otkrivena je veza izmedu ocevih
godina i ove anomalije i to posebno kod oceva starijih od 40
godina. Kod novorodenceta sa Downovim sindromom odmah se
uoCavaju karakteristi¢ni znakovi. To se prije svega odnosi na
specificne crte na dlanovima. Djeca mnogo spavaju, slabo reaguju
na vanjske signale, siSu sporo i lijena su. USi su im male sa slabo




razvijenom hrskavicom. Jezik je izbacen izvan usta, a razlog tome je slabo razvijena

vilica, zbog koje su usta mala. Medutim za postavljanje prave dijagnoze treba uraditi

specificne citoloske pretrage kojiema se otkriva trizomija 21. Oko 60% djece rada se sa

sréanom manom i ona je najces¢i uzrok smrti. Ova djeca su podloZna Cestim infekcijama,

Slika 2 mada se defekt imunog sistema ne moZe ustanoviti.

Dvadeset puta ceS¢e oboljevaju od akutnih leukemija,

a posebno od akutne mijeloi¢ne leukemije. Sve je ovo

razlog zaSto je prosjecan Zivotni vijek ove djece oko

“ ‘( 18 godina. Sto se ti¢e mentalnog razvoja, kod ove

g A : . . djece je redovito nizak nivo inteligencije i

maksimalno dostiZe oko 75, ( normalno je od 90-110).

‘f \) ‘g l( }‘ “"’\* )j Primjecen je i uticaj sredine na inteligenciju ove djece.

§ / . Sl bl A Kod briznih roditelja uocljivo je veci kvocijent

: inteligencije djece sa Downovim sindromom, od one

“ u' ” ')‘ {f “ koja odmah po rodenju budu data na usvajanja u neku

. W $ o s ustanovu. Medutim, bez obzira na svu njegu,

je te TTRRT: ?nte.ligencija ove djece nikad ne dostignu nivo koji

)} imaju zdrava djeca.

_— . Valja napomenuti da kod Downovog sindroma oko

° 3% djece ima tzv. mozaic¢ni oblik bolesti i kod njih su

uoCene dvije linije Celija. One sa normalnim brojem hromozoma, i one kod kojih je

prisutna trizomija 21. Ova djeca su redovito zdravija i inteligentnija od djece sa

uobicajenim Downovim sindromom, a koliki je defekt u razvoju i intelektu djece sa
mozaicnim tipom, zavisi od toga koliki je broj ¢elija zahvacen trizomijom 21.

Zahvaljujudi napretku savremene medicine dobar dio djece sa Downovim sindromom
doZivi starost. Medicina je napredovala i u dijagnostici ove bolesti, tako da se ona moZze
ustanoviti joS na pocetku trudnoce. U slucaju dijagnosticiranja Downovog sindroma na
pocetku trudnoce, lijec¢nik je duzan roditeljima ukazati na probleme sa kojima ce se
susresti i oni, i djete, jer ve¢ina zemalja je i zakonski ostavila majkama moguénost
abortusa. Da li ¢e se roditelji odluciti na abortus, ili ¢e se opredjeliti da podiZu djete,
iskljucivo je stvar samih roditelja i u tom smislu nije dobro vrSiti na njih bilo kakav
pritisak. Zdrava sredina prihvata njihovu odluku i pokuSava im pomo¢i da se nose sa
problemima koji ih ¢ekaju, a to se prije svega odnosi na odrZavanje zdravlja djeteta i
uticaja na sredinu da djete prihvati.



