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1. UVOD

Ljudsko tijelo sastoji se od stanica, svaka stanica u svojem srediStu ima jezgru u
kojoj je smjesten nasljedni materijal, tzv. geni, a grupirani su oko $tapicastih struktura
koje nazivamo kromosomima. Kod zdrave osobe, jezgra svake stanice sadrzi 46
kromosoma, odnosno 23 para, naslijedena od oba roditelja. Posebnu vrstu stanica ¢ine
muske i1 Zenske zametne stanice. One s generacije na generaciju prenose genetski zapis
ili kod, koji sadrZzava sve naSe osobine. Nasljedni materijal u zametnim stanicama je
podlozan Stetnim promjenama, mutacijama, tijekom starenja, ili prilikom dijeljenja
stanica nakon oplodnje. Down sindrom (DS) uzrokuje pogresan prijenos kromosoma
tijekom stani¢ne diobe spolnih stanica, tako da se u jednoj stanici nade visak cijelog ili
dijela jednog kromosoma, kromosoma 21. NajceS¢e nastaje u jajnoj stanici prije, rjede
nakon oplodnje, dok se u manjem broju slucajeva pojavljuje u spermijima. U tom
sluc¢aju stanice ne sadrze 46 kromosoma, ve¢ 47 jer se pojavljuje jedan prekobrojni
kromosom, kromosom broj 21. Budu¢i da postoje tri kopije 21. kromosoma, Down
sindrom se Cesto jo§ naziva i "trisomija 21". Osim klasi¢ne trisomije 21, postoje i
pacijenti s Down sindromom koji imaju dvije razli¢ite vrste stanica, jednu s normalnim
brojem kromosoma, a drugu s 47 kromosoma, tzv. mozaicizam. Dakle, iako je ukupan
broj kromosoma 46, prisutnost odvojenog dijela 21. kromosoma uzrokuje pojavu Down
sindroma. To se naziva translokacija ili premjestaj. Mozaicizam se javlja u samo jedan
do dva posto slu¢ajeva Down sindroma, a translokacija se javlja se u tri do Cetiri posto
slucajeva. Unato¢ godinama istrazivanja, razlog nastajanja ovakve pogresne podjele
stanica jo§ uvijek je nepoznat. Oblik javljanja Down sindroma ne ovisi o vanjskim
Ciniteljima, niti se na njega moze utjecati. Time se povecava i potreba genetskog
savjetovanja roditelja, no mnogi lije¢nici jo$ uvijek nisu u dovoljnoj mjeri upoznati s

ucestalos¢u pojave Down sindroma i napretku u dijagnosticiranju (1).

IS¢ekivanje i1 rodenje djeteta uzbudljivo je i sretno razdoblje za cijelu obitelj. Nije
lako re¢i roditeljima da njihovo dijete ima Down sindrom. Nesumnjivo je da ¢e se
postavljanjem dijagnoze jo§ nerodenog djeteta ili novorodenceta iz temelja promijeniti

zivoti cijele obitelji. Ukoliko se dijagnoza postavi prije rodenja, preporucljivo je



budué¢im roditeljima savjetovati da se pripreme za porodaj, upoznaju s roditeljima koji

imaju djecu s SD, upoznaju s pedijatrima specijalistima za SD (2).
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Slika 1. Prikaz kariotipa novorodenceta s Down sindromom, trisomija 21. kromosoma

Mrezni udzbenik iz genetike.pmf.zagreb

Razgovor s roditeljima djece koja imaju SD uveliko ¢e pomoci svladavanju
stresa te teSkih osjecaja. Takoder je dobro odmah po postavljenoj dijagnozi educirati se

o skrbi za novorodence s SD, poZeljno s ginekologom 1 primaljom.

Roditeljima treba, po rodenju djeteta s SD Cestitati na rodenju njihova djeteta.
Veliku vaznost predstavlja je li postojala sumnja na SD, te ocekuju li roditelji tu vijest.
Komunikacija je kljucna u ovakvim situacijama, te empatija uvelike pomaZze.
Roditeljima treba pristupiti na brizan 1 topao nacin, procijeniti njthovo ponasanje, ne biti
napadan ukoliko ocijenimo da je roditeljima potrebno vrijeme da prihvate ¢injenicu, te

je dobro pricekati vrijeme za razgovor kad oni budu spremni.

Nakon rodenja novorodenceta s Down sindromom normalno je da to roditelji
prozivljavaju vrlo emotivno, zapravo kao §to je slucaj i kod rodenja zdravog djeteta. No,
u ovom slucaju ¢ak i ukoliko je stanje dijagnosticirano prije rodenja, prvih nekoliko
tjedana nakon rodenja posebno je tesko razdoblje za roditelje, to je razdoblje ucenja

kako se nositi s novonastalom situacijom.



1.1. Down sindrom

Sindrom Down pogada sve rasne skupine i moZze se javiti u bilo kojoj obitelji,
bez obzira na zdravlje roditelja, ekonomsku situaciju ili na¢in zivota, a unato¢ godinama
istraZivanja, razlog nastajanja ovakve pogresne podjele stanica ostaje nepoznat. Radi se
o najces¢oj mentalnoj retardaciji u populaciji, po literaturi u djece ¢ije majke imaju vise
od 35 godina, te da nastaje za vrijeme oogeneze tijekom prve mejotske diobe. Poznato
je dakle, da kod Zena starijih od 35 godina postoji povecan rizik da ¢e roditi dijete s

Down sindromom iako 80% takve djece imaju majke mlade od 35 godina.

Uz navedenu statistiku 1 upozorenje da starije majke radaju djecu s Down
sindromom postoji 1 teorija da uzrok nerazdvajanja nije apsolutna starost zene nego
starost jajasca koje treba biti oplodeno, a upravo bi ova teorija mogla pojasniti ¢injenicu
da najve¢i broj djece s Down sindromom radaju mlade majke. Ucestalost Down
sindroma u op¢oj populaciji iznosi 1 na 600 porodaja, dok se velik broj plodova pobaci

spontano.

Opstetricar ¢im posumnja na Down sindrom najprije se mora sluziti
neinvazivnim probirom, a to je moguce ve¢ od 11. tjedna gestacije na temelju
ultrazvu¢nih nalaza i biokemijskih testova. Kona¢na dijagnoza postavlja se uvidom u
kariogram ploda i to invazivnim metodama- biopsijom korionskih resica (10.-13. tjedna

trudnoce), amniocentezom ili kordocentezom (nakon 18. tjedna trudnoce).

Prenatalna dijagnoza trisomije 21 je moguca. Provodi se invazivnim metodama,
analizom stanica dobivenih amniocentezom tijekom 14.-18. tjedna gestacije.
Amniocentezu radi ginekolog iglom za punkciju plodove vode kroz trbuh trudnice uz

pomo¢ ultrazvuka. Komplikacije i spontani pobacaji javljaju se 1 na 200 amniocenteza.
Kriteriji za prenatalnu dijagnostiku su:

Bolest dovoljno teska da je vrijedno prekinuti trudnocu
Lijecenje nedostatno ili je nemoguce
Prekid trudoce prihvatljiv za oba bra¢na partnera

Siguran test za prenatalnu dijagnostiku dostupan

o > D e

Genetski rizik za trudnoc¢u dovoljno visok



Prema zakonu RH prekid trudnoce je, pri dokazanoj trisomiji, dozvoljen do 22.
tjedna gestacije uz potpisani zahtjev trudnice (4).

1.1.1. Utjecaj dobi trudnice na pojavu trisomije 21

Povezanost izmedu dobi trudnice i trisomije 21 se prvi put spominje 1909.
godine. Prije uvodenja biokemijskog testa probiralo se iskljuCivo na temelju dobi
trudnice. Stoga se svakoj trudnici starijoj od 35 godina indicirala neka od invazivnih
metoda prenatalne dijagnostike. Stopa otkrivanja sindroma Down iznosila je samo 30%,

a veliki broj fetusa bio je nepotrebno izlozen rizicima invazivne dijagnostike.

UZV biljezi trisomije 21 danas se rade trudnicama prema tromjesecju trudnoce.
U prvom tromjesecju to su zadebljanje nuhalnog nabora, odsustvo nosne kosti, reverzni
protok u duktus venosusu. U drugom tromjese¢ju to su neimuni fetalni hidrops, cisti¢ni

higrom vrata (4).

Tablica 1.0dnos dobi majke i vjerojatnosti za Down sindrom na porodaju

Dob |Vjerojatnost za Down sindrom| Vjerojatnost za Down
majke u 12. tjednu trudnoée sindrom na porodu

20 1:1070 1:1530

25 1:950 1:1350

30 1:630 1:900

32 1:460 1:660

34 1:310 1:450

35 1:250 1:360

36 1:200 1:280

38 1:120 1:170

40 1:70 1:100

42 1:40 1:55

44 1:20 1:30

Izvor: http://www.podobnik.hr/odjel/trudnicka-i-ginekoloska-ambulanta/rani-
kombinirani-probir/



http://www.podobnik.hr/odjel/trudnicka-i-ginekoloska-ambulanta/rani-kombinirani-probir/
http://www.podobnik.hr/odjel/trudnicka-i-ginekoloska-ambulanta/rani-kombinirani-probir/

1.2. Povijest Down sindroma

Down sindrom postojao je i puno prije nego Sto je medicinski istrazen, a dokaz
je arheoloski nalaz lubanje djeteta u starom saksonskom grobu koja je imala sve
anatomske osobine SD (mikrokraniju, brahicefaliju, hipoplaziju orbita, prosiren
sfenoidni kut).

Prvi pisani opis sindroma Down nacinio je lijeCnik Esquirol 1838. godine, a
iscrpnu klini¢ku sliku psiholog Seguin 1846. u djelima ,,Pedagogija za slaboumne* 1

,ldiotija 1 njeno lijecenje fizioloskim metodama®.

Lije¢nik Langdon Down napisao je 1866. godine djelo ,,Opazanja o etnickoj
klasifikaciji idiota®“. U svom privatnom sanatoriju za umno zaostalu djecu naslijedenom
od oca lije¢nika, Down je medu StiCenicima susreo oko 10% djece koja su medusobno
sli¢ila kao da su braca, pa je pretpostavio da je 1 njihovo stanje genetski slicno. Down je
taj oblik slaboumnosti odvojio od ostalih oblika zamijetivsi da je mongolizam, kako ga

je nazivao, neobican fenomen koji zahtjeva istrazivanje.

Etnicka teorija nije postala popularna, ali je ipak u nazivlju o sindromu Down
dugo upotrebljavan pojam mongloid. Iako je veéina znanstvenika tvrdila da osobe sa
sindromom Down nemaju prave slicnosti s mongolskim narodima, neki znanstvenici su
podupirali Downa 1 njegovu teoriju. Jedan od njih nije ih smatrao samo slicne s
mongolskim narodima, nego je otiSao i dalje, smatrav§i sidrom Down ne samo
regresijom prema isto¢njackim narodima nego i prema Covjekolikom majmunu, zbog
postojanja majmunske brazde na dlanu osobe s sindromo Down, a koja se nalazi i na

dlanu ¢ovjekolikog majmuna.

Znanstvenici Fraser i Mitchell su 1876. godine opisali 62 djeteta s sindromom
Down nazvavsi ih ,,Kalmack idioti“. Uocili su da tu djecu, nakon umjetnih prekida
trudnoce radaju majke starije od 35. godina. Primijetili su da i da djeca Zive krace zbog
Cesto prisutnih popratnih sréanih greSaka i slabijeg imuniteta. Obavljajuéi autopsiju
djeteta s sindromom Down, prvi su uo€ili siromasnu primitivnu arhitekturu mozga,

osobito ¢eonog i sljepoo¢nog reznja.



Prvi lijecnik koji je zapoceo istrazivanja u kontinentalnom dijelu Europe bio je
Nijemac Neumann koji je 1899. godine u Berlinskom lije¢nickom drustvu, prikazao
djecu s sidromom Down. Patolog Virchow se usprotivio tom prikazu tvrdec¢i da je
sindrom Down zapravo kongenitalni rahitis udruzen s sporadi¢nim rahitisom, a ne novi
sindrom. Talijani objavljuju prve ¢lanke o sindromu Down 1903. godine, a Rusi tek
1906. godine.

Americki lije¢nik Herrman je 1905. godine opisao sindrom Down, a radovi o toj
klinickoj slici objavljeni su jo$ kasnije. Od 1910. godine do 1960. godine povecava se

broj literaure uglavnom o klinickim specifi¢nostima djece sa sindromom Down.

Pedijatar Ivan Kohler je u Hrvatskoj prvi put, pod imenom mongoloidna idiotija,
ovaj sindrom spomenuo na skupstini Zbora lije¢nika Hrvatske. Odrzanoj u rujnu 1925.

godine. Prikazao je ¢etveromjesec¢no dijete sa sindromom Down.

Jerome Lejune, francuski genetic¢ar je 1958. godine otkrio da posebnosti djece
koju je Langdon Down opisao lezi u ¢injenici da se radi o kromosomskom poremecaju.
Na samom pocetku svoje medicinske karijere privlacila ga je zamisao o istrazivanju
mentalno hendikepirane djece, ¢esto izolirane u ustanovama i uskracene terapije, koja bi

im mogla olaksati zdravstvene tegobe.

Jedna skupina znanstvenika ve¢ je nagadala da je sindrom Down uzrokovan
greSkom u kromosomima. Slijede¢i taj trag i koriste¢i tehnologiju Kariotipizacije,
Lejeune je 1958. godine otkrio da pacijenti s Down sindromom posjeduju jedan dodatni
kromosom na 21. paru. Tako je nastala genetska dijagnoza poznata kao trisomija 21. To
je otkri¢e bilo od neprocjenjive vaznosti za ljude s opisanim stanjem. Lejune nije ostao
samo na podrucju znanosti, nego je nastojao i ljude osvijestiti da osobe pogodene ovim

sindromom imaju pravo na ljudsko dostojanstvo i potrebu za ljubavi.

Ubrzo nakon Lejune-a pocela su kromosomska ispitivanja i u Hrvatskoj. U
listopadu 1959. godine pedijatrica Ljiljana Zergollern i endokrinolog Danilo Tepavcevié
su uspjeli u vrlo skromnim uvjetima rada citogeneticki ispitati kulturu stanica koStane
srzi i u stani¢nim jezgrama izdvojiti 47 kromosoma. Rad je objavljen 1962. godine.
Prvu tezu naslova ,,Down sindrom u svijetlu moderne citogenetike s posebnim osvrtom

na djecu rodenu od mladih majki“ obranila je 1967. godine Lj. Zergollern.



Od tog vremena napisan je veliki broj ¢lanaka, magisterija i doktorata u
domaéim i svjetskim znanstvenim Casopisima. Za to su zasluzni i takoder i1 hrvatski
znanstvenici koji su pokazali znanje, zelju i interes za istrazivanje ovog, joS uvijek u

potpunosti neistrazenog sindroma.

Takoder je u¢injeno mnogo po pitanju socijalizacije osoba s sindromom Down.
Za to su uz zdravstveno osoblje zasluzne i obitelji osoba sa SD koje su izborile pravo

drustvene integracije, time i rehabilitacije, edukacije i socijalizacije (4).

1.3. Dijagnostika Down sindroma

Kako bi se na vrijeme otkrile moguce kromosomopatije i malformacije ploda,
izmedu 11. 1 14. tjedna trudnicama se moze napraviti rani kombinirani probir.

Najefikasnija metoda koja se koristi i koja otkriva SD je rani kombinirani probir.

Jedan od glavnih uzroka perinatalne smrtnosti i morbiditeta su kromosomopatije
1 malformacije ploda. Vecina djece se rada potpuno zdrava, a u 3-5% sve novorodencadi
javljaju se urodene anomalije. Najces¢i uzrok fizickog ili mentalnog ogranicenja je SD.

Svaka Zena moze roditi dijete s SD, ali je veci rizik u trudnica iznad 35 godina (5).

Kako bi se zastitila i mlada populacija zena, stajaliste je suvremene medicine da

se svim trudnicama, bez obzira na dob, ponudi test probira za SD iz krvi majke.

Testovi probir (screening testovi) brzi su i jednostavni, no nisu toliko precizni
kao dijagnosticki invazivni testovi kariotipizacije ploda pa imaju veéi rizik lazno

pozitivnih ili lazno negativnih nalaza. Zbog toga se trajno usavrsavaju i upotpunjuju.

Nuhalni nabor je u djece s trisomijom 21 povecan uslijed nakupljanja tekucine u
straznjoj strani vrata. Samo mjerenje nuhalnog nabora u 10.-14. tjednu pri standardnim
uvjetima u kombinaciji s dobi majke, omogucava otkrivanje 72% plodova s trisomijom

21 uz 5% lazno pozitivnih nalaza.

Trudnice u kojih se probirom ustvrdi poveéani rizik za rodenje djeteta s SD treba
uputiti na genetsko informiranje gdje ¢e im biti ponudene invazivne dijagnosticke

tehnike, najces¢e amniocenteza (4).



- Amniotic fluid

Slika 2. Amniocenteza pod kontrolom ultrazvuka

www.pedijatri.org

1.3.1. Ciljana antenatalna skrb

Uzimajuéi u obzir da danas suvremena perinatalna zastita pokriva kompletnu
za$titu majke i ploda u perinatalnom razdoblju koja, izmedu ostalog, pokriva i skrb za
vrijeme intrauterinog Zivota s ciljem radanja zdravog, donoSenog 1 eutrofinog
novorodenceta, antenatalna zaStita usmjerena je na trazenje, dijagnostiku i lijecenje
stanja i bolesti koja mogu ugroziti zdravlje trudnice i ploda. Upravo je identifikacija
ugrozenih trudnoca prvi korak prema prevenciji i lijeenju stanja koja ugrozavaju Zivot
fetusa ili novorodenceta. Kroz nadzor trudnoc¢e, odnosno kroz dovoljan broj kvalitetnih
pregleda probiru se rizi¢ne trudno¢e kod kojih je onda potreban pojacani nadzor,
odnosno pojacana ciljana antenatalna skrb, s posebnim naglaskom na trudnice s
prethodnim pobacenim ili rodenim djetetom s kromosomskim aberacijama i onima s

obiteljskom anamnezom kromosomopatija, kao i starijim Zenama.


http://www.pedijatri.org/

Ciljana antenatalna skrb obuhvaca:

U 1. tromjesedju, izmedu 11.-14. tjedna trudnoce (najidealnije u 12.) radi se

kombinirani probir koji obuhvaé¢a kombinirano pracenje i otkrivanje

1. Ultrazvuénih biljega kromosomopatija (,,mini-anomaly scan®):
- nuhalni nabor
- maksilarna jezgra
- nosna kost
- doplerski protok u ductusu venosusu tijekom atrijske kontrakcije
- trikuspidalna regurgitacija
2. Rani biokemijski probir, koji obuhvaéa odredivanje serumskih biljega:
- PAPP-A (Pregnancy-associated plasma protein A)
- free B-hCG (slobodnog-korionskog gonadotropina /beta-HCG)
- alfa- fetoprotein (AFP) (12)

Temeljem kombiniranog probira i starosne dobi trudnice se svrstaju u skupinu s
niskim (rizik manji od 1:1000), srednjim (rizik izmedu 1:51 — 1:1000) ili visokim

rizikom (rizik ve¢i od 1:50), a to¢nost kombiniranog probire procjenjuje se na 90-95%.

Faktori koji mogu utjecati na rezultate testova prenatalnog skrininga su: godine
majke, tjelesna tezina majke, etni¢ko porijeklo, in-vitro fertilizacija (IVF), insulin -
ovisni diabetes mellitus, pusenje, blizanacka trudnoc¢a, vaginalno krvarenje, te testiranje

nakon amniocenteze.

Ako trudnica ne stigne obaviti kombinirani probir u prvom tromjese¢ju ili rezultati
tog probira nisu jednoznacni, postoji mogucénost obavljanja biokemijskih testova u
drugom tromjesecju, izmedu 14. - 18. tjedna trudnoée, odnosno 16.— 20. tjedna trudnoce
(12) koji obuhvacaju:

3. Dvostruki probir (double test): estriol i slobodni-BhCG

4. Trostruki probir (triple test): nekonjugirani estriol, ukupni B-hCG i alfa-
fetoprotein (12)

5. Cetverostruki probir (quadruple test): uz biokemijske markere tripple testa

ukljucuje i inhibin A (ne provodi se u RH)



Na temelju tih biokemijskih parametara u krvi trudnice procjenjuje se individualni
rizik za Down sindrom ¢ija je to¢nost 60-70 %, dok je za druge kromosomaopatije oko

50 %, a negativan probir ne daje potpunu garanciju da je dijete zdravo.

U sklopu kombiniranog probira kromosomopatija u II. tromjese¢ju provodi se
izmedu 18. 1 22. tjedna ultrazvuéni pregled odnosno “3D anomaly scan” pri kojem se

detaljno prati:

- fetalna anatomija i otkrivaju eventualne strukturne abnormalnosti fetusa

- provjera to¢nosti tjedna trudnoée ultrazvukom (o ¢emu ovise razine ispitivanih
tvari u krvi)

- provjera broja plodova (blizanci, trojci itd. uzrokuju drugacije razine ispitivanih

tvari u krvi).

1.4. Reakcija roditelja

Postavljanje dijagnoze Down sindroma u novorodenog djeteta, bitno mijenja
zivot roditelja i Citave obitelji. Stoga je vazna dobra informiranost o tom poremecaju,

poteskocama koje nosi, izazovima koji obitelj o¢ekuju, kao i podrska Sire zajednice.

Spoznaja o rodenju novorodenceta s Down sindromom izrazito je stresna za
roditelje, no treba istaknuti da se, zahvaljuju¢i razvoju edukacijsko-rehabilitacijske
znanosti uvelike promijenio odnos drustva prema osobama s posebnim potrebama. Te
promijene vidljive su u podizanju drustvene svijesti, ali i uvazavanju ljudskih prava.
Vijest da imaju dijete s posebnim potrebama mnogi roditelji docekuju Sokom i
odbijanjem. Ne vjeruju da je to istina i grcevito tragaju za potvrdom da su u pravu.
Mnogo ¢itaju, kontaktiraju bezbroj stru¢njaka u nadi da ¢e pronaci jednoga koji ¢e im
reci to Sto zele Cuti: da ¢e se Zivot nekako vratiti u normalu. Istodobno osje¢aju veliku
krivicu 1 ljutnju. Oba roditelja okrivljuju sebe da su uzrokovali problem. Takoder
okrivljuju jedan drugoga. Takoder se u tajnosti mogu ljutiti i na dijete zato Sto je
razorilo Zivot kakav su imali. Krivnja, ljutnja i Zalost mogu ih paralizirati. Neki ¢lanovi
obitelji pokuSavaju se snalaziti tako da postaju savrSeni, odlu¢ni da pronadu savrSeno

rjeSenje. Drugi postaju povuceni ili depresivni. Neki postaju svjesni svojih osjecaja i
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pronalaze iznimnu snagu i potencijale da se nose s njima. Neki poricu tugu i
razocCaranost, frustriranost i ljutnju, i umjesto toga pocinju pretjerano kontrolirati, kao
da ¢e dodatnim teskim trudom natjerati dijete na zeljeni ucinak, smanjiti njegovu
teskocu. Drugi su roditelji toliko tuzni i razocarani zbog svojeg djeteta da se ponasaju
neprijateljski i odbojno. Povlace se kako fizicki, tako i emocionalno, svodeé¢i svoje
interakcije na minimum. Neki roditelji bjeZze od istine te se pretvaraju kako dijete i
njegova teskoca ne postoje. Ponekad se roditelji ponasaju pretjerano zastitnicki prema
djetetu. Boje ga se ostaviti izvan svojeg pogleda, spre¢avaju ga u pokusaju da ucini

nesto samostalno, ne dopustaju mu da se druzi s drugom djecom.

Od najranijeg djetinjstva paznja roditelja usmjerena je na zdravlje, rast 1 razvoj
njihova djeteta, odnosno na usporedivanje s postoje¢im parametrima ,,urednog razvoja“.
I roditelji djece ,,urednog* razvoja nerijetko se zapitaju da li je s njihovim djetetom sve
u redu, pa je nepotrebno posebno naglasavati da su roditelji djece s Down sindromom

mnogo ¢esce zabrinuti pred istim pitanjem.

Osim pitanja oko zdravstvenih parametara na koja roditelji dobivaju odgovore

od lije¢nika, roditelj 1 sam moze usmjeriti paznju na neke pokazatelje kao $to su:

okrece li dijete glavicu u smjeru dolaska zvuk

- promatra li majCino lice, reagira li na njega

- reagira li na dozivanje vlastitog imena

- glasa li se i kako

- u kojoj mjeri slijedi uobi¢ajen motoricki razvoj, kad je pocelo podizati
glavicu, kad se okrece s trbuha na leda.

Roditeljstvo djeteta sa smetnjama u razvoju vjestina je koja se uci i zahtijeva
posebnu obuku. Edukacija roditelja samo je jedan od brojnih vaznih procesa habilitacije
i rehabilitacije osobe s Down sindromom. Roditelji su od velike vaznosti u planiranju i
izvodenju svih aktivnosti koje su namijenjene djetetu i obitelji u kojoj ono Zivi. Oni su
nezamjenjivi ¢lanovi tima jer najbolje poznaju svoje dijete i najviSe vremena s njime
provode. Zato je vazno da roditelji budu educirani od strane stru¢njaka kako bi mogli
prepoznati bitne znakove u razvoju djeteta. Kontinuiranom razmjenom informacija sa
struénjacima mogu najucinkovitije rijeSiti mnoge probleme koji se javljaju tijekom

razvoja i rasta djeteta. Svaka obitelj s ¢lanom s Down sindromom svakodnevno se
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susre¢e s borbom za jednakost i pristup onim uslugama koje zdravi ljudi znatno lakse
ostvaruju. Djeci s Down sindromom potrebna je posebna paznja tijekom odrastanja,
provodenje fizikalne terapije te posebnih metoda ucenja. To iziskuje mnogo slobodnog
vremena za roditelje i dodatna financijska sredstva. Velikim radom i zalaganjem oni
mogu posti¢i da se djeca puno bolje razvijaju i ukljuce u drustvo. Postignuti rezultati
kod djeteta upravo su rezultat angazmana oko bolesnog djeteta. Vecina roditelja
odlucuje se odgojiti svoje dijete bez obzira na poteSkoce. Predstoji im Zivot pun izazova
1 frustracija, Sto mozZe dovesti do iscrpljenosti. Napori roditelja prvenstveno su
usmjereni prema djetetu i borbi za $to boljom rehabilitacijom i socijalizacijom. Kako
djeca odrastaju roditeljima je sve teze. Zahtjevi su sve veci, a snaga roditelja posustaje.
Stoga je vazno da roditelji vode brigu 1 o sebi i svojem zdravlju, kako bi bolesnom

djetetu mogli pruziti sve §to mu je potrebno (6).

1.5. Pristup i uloga primalje u edukaciji roditelja

Ne postoji lak na¢in informiranja roditelja da njihovo dijete ima Down sindrom.
Ukoliko se dijagnoza postavi prije rodenja, preporucljivo je unaprijed se pripremiti za
sve predstojeCe izazove. Prije svega, vazno je porazgovarati s lijecnikom o
mogucnostima pronalaska pedijatra ili specijalista koji imaju iskustva s djecom s Down
sindromom, te pokusati nauciti $to se viSe moze o sindromu, uz pomo¢ knjiga, ¢asopisa,
Interneta, iskustava drugih ljudi. Razgovor s drugim roditeljima djece s Down
sindromom moze uvelike pomo¢i u svladavanju teskih osjec¢aja. Takoder moze pomoc¢i
da se unaprijed dozna kakvi izazovi ih ocekuju, pa da se otkriju i oni dobri 1 veseli

trenuci roditelja i njihove djece.

Roditelje je potrebno dobro informirati o samom poremecaju, njegovim
karakteristikama 1 osobinama, pruziti im psiholoSku pomo¢ kako bi §to bolje prihvatili
svoje dijete upravo takvo kakvo jest i kako bi na osnovu tih saznanja mogli pratiti
motoricki razvoj svog djeteta i na vrijeme uociti odstupanja koja se mogu javiti. Veliku
ulogu u tome imaju lijecnik i primalja koji su prve osobe koji roditelji susrec¢u. Oni ¢e
pruziti potporu obitelji, poticati roditelje da zajedno sudjeluju u odgoju svog djeteta, da

mu pruze mnogo ljubavi i strpljenja, jer radi se o izuzetno emotivno toploj djeci,
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tolerantnoj i1 blage naravi. Primalja ¢e upoznati majku sa poteSkocama koje se mogu
javiti pri dojenju i hranjenju zbog specificnosti misi¢nog tonusa, opustenijih ligamenata
1 hiperfleksibilnih zglobova. Vazno je savjetovati majku da promatra svoje dijete te ako
zapazi poteskoce kod djeteta u smislu otezanog gutanja, dijete se zagrcava, i zadrzava
mlijeko u ustima da potrazi savjet i kod svog pedijatra, kod logopeda koji se bavi
dje¢jim tesko¢ama gutanja te struénjaku za rane intervencije. Primalja ¢e objasniti majci
1 poduciti je koliko je vazan «baby handling» za poticanje ranog motori¢kog razvoja
djeteta kao i facijalna stimulacija djeteta kao pomo¢ pri dojenju i hranjenju. Roditelje
treba poticati da se ¢im viSe bave svojim djetetom jer su oni vazna karika u procesu
rehabilitacije 1 socijalizacije. Trebaju ohrabrivati dijete tijekom ucenja, zadrzati
pozitivan optimisticni stav te prihvatiti neuspjeh kao moguc¢i rezultat ucenja. Drustvo
jo$ uvijek nema razumijevanja za djecu s posebnim potrebama jer se precesto gleda
samo izgled a ne osoba, dijete, ljudsko bic¢e. Roditelje treba poticati da ne skrivaju svoje
dijete (mnogi osjec¢aju sram) ve¢ naprotiv da ga ukljuce u svakodnevne aktivnosti kao
ravnopravnog ¢lana u skladu s njegovim mogucénostima. Roditelji trebaju poticati dijete
na istrazivanje i upoznavanje okoline Sto takoder moze utjecati na motoricki, spoznajni 1

komunikacijski razvoj djeteta.

Pritom posebnu pozornost treba usmjeriti na podrzavanje i1 poticanje djecje
znatizelje za istrazivanjem okoliSa, S§to zna¢i pruziti djetetu u svakodnevnim
aktivnostima raznovrsne prilike za napredak. Uz to djetetu treba osigurati i optimalne

socijalne uvjete u kojima ¢e dijete socijalno 1 komunikacijski napredovati.

Uz uobiCajeni angazman roditelja, najéesce ¢e biti potrebno i ukljucivanje u
dodatne rehabilitacijske programe koji su namijenjeni osobama s posebnim potrebama i
njihovim obiteljima, a to su: odlasci u ustanove za provodenje medicinske gimnastike,
savjetovanje s psihologom za potrebe procjene sposobnosti i njihova optimalnog
poticanja, osiguravanje dolazaka fizioterapeuta u kucu, organiziranje patronazne sluzbe,
rehabilitatora, logopeda, odnosno socijalnog radnika radi ostvarivanja prava nha
postoje¢e mogucnosti. Roditelje je potrebno savjetovati da potiu dijete na
osamostaljivanje, na jezi€no govorne sposobnosti koje su preduvjet usvajanja Citanja i

pisanja.
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Roditeljska briga i skrb za dijete s Downovim sindrom nikad ne prestaje. Kako
dijete raste tako je potrebno povecavati stupanj osamostaljivanja. Potrebno je usmijeriti
roditelje ka «pruzanju dozvole za odrastanje», jer se Cesto puta roditelji oglusuju na

potrebe svoje djece (7).

1.6. Klini¢ka slika Down sindroma

Novorodencad s Down sindromom obiljezava mnogo karakteristi¢nih tjelesnih
obiljezja. Zbog specificnog fizickog izgleda na sindrom Down najceS¢e se moze
posumnjati odmah nakon porodaja, ali postoje slucajevi kada tek nalazom kariotipa
utvrdujemo postojanje SD. Kariotip prikazuje broj, veli¢inu 1 izgled kromosoma

izoliranih iz jedne stanice.
Klini¢ke promjene koje se dogadaju u novorodencadi s SD su:
Glava i lice — mikrocefalija, brahicefalija, zaravnjeni okciput.

Oci — postavljene koso, epikantus, Brushfieldove pjege, telekatus, katarakta, strabizam,

nistagmus, konjuktivitis, slabovidnost.
Nos — udubljeni korijen nosa, nosnice uvrnute prema gore.

Usta — mala usta, izboceni, izbrazdani jezik, Siroko otvorena usta, mala donja Celjust,
nepravilna denticija, Siroko nepce, rascjep usnice i nepca (rijetko) te spusteni kutovi

usana.
Usi — male nisko poloZene uske, u 90% oboljelih javlja se nagluhost.
Vrat — kratak s poja¢anim koZznim naborima.

Srce i prsni kos — razmaknute bradavice, kratka prsna kost, sr¢ane greske ( javljaju se u
30-40% oboljelih).

Misiéno — kostani sustav — malformacije kostura, slabost miSi¢a, pupcana kila,

hiperelasticitet zglobova, nestabilna patela.
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Udovi — siroke Sake, klinodaktilija petog prsta, transverzalna brazda na dlanu, tj. brazda

4 prsta, Siroki razmak izmedu palca i drugog prsta na stopalu(8).

’A.q.n

Slika 3. Fenotipske karakteristike novorodenceta s SD

www.elsevierhealt.eu

1.7. Komplikacije novorodencadi s sindromom Down

Novorodencad sa SD nailazi na mnoge komplikacije odmah po rodenju te se
skrbi na odjelu neonatologije. Potrebna im je posebna lije¢nicka i primaljska skrb zbog

povecanog rizika od mnogobrojnih zdravstvenih problema.
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1.7.1.Sréane mane

Prirodene sréane mane javljaju se u oko 40% novorodencadi. Defekt septuma
najCes¢i je tip prirodenih mana na Koji otpada 9%. Defekt septuma prozrokuje

povecanje krvi u jednoj ili vise sr¢anih komora.

Tetralogija Fallot je kombinirana sr¢ana mana koju cCine cCetiri defekta a

prozrokuje nizak nivo kisika u krvi. Glavni simptom ove mane je gubitak daha.

Otvoren ductus Botalli je kanal koji se zatvara 24 sata poslije rodenja. Kad se ne
zatvori u potpunosti kisik obogacuje krv, sto znaci da se krv ispumpava iz pluéa i vraca

se natrag u pluc¢a $to stvara dodatno opterecenje na srce (9).

Novorodencad sa SD odmah po porodaju bude oprezno pregledana od strane
djecjeg kardiologa upravo zato da bi sr¢ani defekti bili uoceni i lijeCeni §to prije

moguce.

Defekt intraventrikulamog septuma

Slika 4.Prikaz defekta intraventrularnog septuma, najcesc¢eg defekta kod SD

www.medicina.inf
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1.7.2.Auditivne teSkoce

Procjenjuje se da 65-80% djece s Down sindromom ima konduktivno ostecenje
sluha koje nastaje zbog infekcije uha i nakupljanja tekucine u uhu, koji sprjecavaju da
se zvuk uspjesno i1 dosljedno prenosi. Pod oste¢enjem sluha ne smatra se samo gluhoca.
Daleko je veci broj raznih nagluhosti, gdje djeca ne cuju neke specifi¢ne frekvencije i
glasnoc¢e zvuka, a ako dijete konstatno ne Cuje neke zvukove u svom okruzenju, ne
mozZe ni nauditi obratiti pozornost na njih. Manji postotak djece sa SD ima stalni gubitak

sluha uzrokovan ostecenjem unutrasnjeg uha ili slusnog Zivca.

U Hrvatskoj je mali postotak djece s otkrivenim oste¢enjem sluha, $to upucuje
na to da onu najvjerojatnije nisu ni otkriveni nego se njihove teSkoc¢e tumace smanjenim

intelektualnim sposobnostima (3).

Koit Folukrudnl

Hanale .y ibuiami
dmc Lignl
dlwc

Sluine kot
EsHIe Nakovan) Stremen

Bubnj¢  Eubna fupljina

Eurtahipva

Uika vanjin clpy
Huinl otwor

Slika 5. Prikaz vanjskog, srednjeg i unutarnjeg uha

www.zdravlje.hzjz.hr
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1.7.3.Vizualne teskocée

Strabizam, kratkovidnost i dalekovidnost su vrlo ¢esti kod djece s SD, ali njih je
moguce lako ispraviti i korigirati pomagalima. Potrebno je vjezbati vizualnu paznju,

kontakt o¢ima i vizualno prac¢enje predmeta pokretima ociju u najranijoj dobi.

1.7.4. Taktilne teskoce

Taktilne vjestine ukljuc¢uju dodirivanje rukama, usnama 1 jezikom i pomazu djeci

uspostaviti kontakt s osobom, predmetom i cijelom okolinom.

Mnoga djeca s SD su vrlo osjetljiva na dodir i razvijaju taktilnu obranu.

Potrebno je napraviti program vjezbi kao §to su masaze ruku, nogu i tijela.

1.7.5.Osjetilne teskoce

Mnoga novorodenc¢ad s SD imaju teSkoce senzorne integracije ili sposobnost

primanja to¢nih osjetnih informacija iz okoline, njihove koordinacije i integracije.

Zbog toga novorodence moze biti osjetljivo na zvuk, dodir i pokret i vizualne
podrazaje, moze vristati, povlaciti se. S druge strane, moze biti neosjetljivo, slabije

reagirati na stimulacije ili traziti intenzivne stimulacije.

1.7.6.Kognitivne teskoce

SniZzeno intelektualno funkcioniranje kod djece s SD Sirokog je raspona, a u
novorodenackoj dobi nitko ne moze procijeniti kakve intelektualne sposobnosti

novorodence ima, te u kom ¢e rasponu funkcionirati.
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1.7.7.PoteSkoce hranjenja

Hranjenje je vrlo vazna aktivnost u svakodnevnom zivotu novorodenceta. Kroz
tu aktivnost dijete dobiva hranu da bi prezivjelo i raslo, ali i vjezba miSi¢e potrebne za

razvoj govora.

Novorodencad sa SD imaju medicinske 1 senzorne probleme koji otezavaju
hranjenje. Cesto imaju poteskoéa u obradi osjeta u ustima, preosjetljivi su na dodir i
stimualciju lica, zbog hipotonusa mogu otezano sisati i1 gutati, imaju poteskoce s

kontrolom jezika (3).

1.8. Skrb za novorodence s Down sindromom

Primaljska skrb za novoroden¢e s Down sindromom se ne razlikuje zna¢ajno od
skrbi za zdravo novorodence, ali postoje specificnosti. Nakon porodaja, roditeljima
treba dati informacije o standardnim podacima kao Sto su porodajna tezina i1 duljina,
APGAR score te omoguciti rodilji vrijeme s novorodencetom. Vazna je potpora
primalje, jer maj¢ine reakcije kao Sto su tuga, bijes,ocaj, ljutnja moze biti posljedica

neznanja, pa je potrebno biti siguran da je rodilja shvatila §to je sindom Down.

U tom vremenu nemogucée je dati sve informacije o SD, ali je potrebno
odgovoriti na sva pitanja koja imaju roditelji, ali ih ne opteretiti velikom kolicinom
informacija. U prvom razgovoru pozornost treba obratiti na razuvjeravanje roditelja da

su oni krivci $to novorodence ima SD, te kratku etiologiju simptoma.

Priopéiti dijagnozu roditeljima u trenutku i1 u prvim trenucima po rodenju

novorodenceta nije lako, ali treba biti obavljeno sa $to viSe znanja, iskustva i empatije.
Problemi u novorodenackom razdoblju kod SD i specifi¢nosti skrbi:

e Problemi s kozom, koza je posebno suha - za kozu sklonu pucanju i stvaranju ojedina
potrebno je redovito odrZavanje higijene, kupanje 1 pranje, po izlasku iz
novorodenackog razdoblja dozvoljeno je, umjesto sapuna i detergenata, koriStenje

djecjih ulja za kupanje, kao i masiranje tijela.
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e Sklonost infekcijama, posebno bolestima diSnih putova zbog slabijeg imuniteta u
usporedbi s ostalom novorodencadi - potrebno je vlazenje zraka i1 kontrola
temperature prostorije u kojoj dijete boravi i spava od 18 °C ¢ime se moze sprijeciti
zacepljenost nosa, a disanje novorodenceta jo§ dodatno olaksati koriStenjem
fizioloske otopine i pumpice za ¢iS¢enje sekreta iz nosa.

e Novorodencad Cesto ima mala usta, zbog ¢ega se Cini da im je jezik povecan, te
nekontrolirano izviruje - Masaza lica ima pozitivan u¢inak na misice lica i jezika kod
novorodenceta, u kasnijem razdoblju glasanje 1 izvodenje grimasa (orofacijalna

gimnastika) pridonose vjeZbanju miSic¢a lica 1 jezika.

Zdravstvene teSkoce vezane za sr€ane greSke vrlo su razlicite, kao 1 simptomi
koji na njih ukazuju: boja koze (blijeda, siva, plava), brzina disanja ili otezano disanje

te oblik prsnog kosa i Sum na srcu.

Temeljem pregleda, UZV srca, EKG, RTG srca 1 plu¢a neonatolog ¢e znati vrstu i

tezinu sré¢ane greSke te postoji li potreba za lijeCenjem i operacijom.

Neuroloske poteskoce je potrebno na vrijeme uociti, konvulzije se javljaju u 5-
10% novorodencadi te ih primalja treba prepoznati. Pojavnost epilepsije u

novorodencadi sa SD nije Cesta, ali je viSa nego u zdrave novorodencadi.

1.8.1.Baby handling

Novorodence s SD ima u razli¢itoj mjeri posebnost lokomotornog sustava Sto se
posebno odnosi na mi§i¢nu hipotoniju i pretjeranu fleksibilnost zglobova. To moZe biti
uzrokom raznih ortopedskih poteskoca. Kao prevencija tih poteSkoca prilikom

previjanja, oblacenja te svakog postupka s novorodenéetom koristi se baby handling.

Baby handling su preporuceni ispravni postupci pri podizanju, spustanju,
hranjenju, oblaenju, noSenju te presvlacenju kojima se potice normalan
novorodencetov razvoj, a takoder su dopuna postupcima kod neurorizicnog

novorodenceta u koju skupinu spada SD.
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Pravilnim postupanjem s novorodencetom zaustavljaju se nezeljeni pokreti te se
uspostavlja normalni tonus. Izvodi se koriste¢i klju¢ne tocke tijela od kojih krecu i
normalne i abnormalne kretnje, npr. glava, vrat, kraljeZnica, ramena. Vrlo je vazna
educiranost primalje koja ¢e i roditeljima novorodenceta prenijeti znanja o baby
handlingu, jer ispravnim dizanjem, spuStanjem, presvladenjem moze se onemoguditi
razvoj nefizioloskih pokreta (izvijanje natrag u luku, spasti¢nost, nemoguénost kontrole
glave 1 vrata). Ispravnim postupcima novorodencetovom mozgu se Salju informacije o
pravilnim polozajima i kretnjama. Na taj nafin novorodence stalno prima pravilne

informacije.

Kod podizanja novorodenceta iz lezeéeg polozaja potrebno ga je prvo postaviti
na bok, noge lagano skvrciti 1 poduprijeti ga smotanom pelenom, te ga preko svoje ruke

zarotirati na stranu.

Slika 6. Pravilno podizanje novorodenceta
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Prilikom spustanja novorodenceta ide se obrnutim redoslijedom od podizanja,
najprije se drzi bo¢no na svojoj ruci, prvo se spusti bo¢no na guzu i kuk i polagano

spusti na podlogu.

Slika 7. Pravilno spustanje novorodenceta
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Prilikom previjanja novorodenceta primalja stavlja ruku izmedu
novorodencéetovih nogu i pridrzava njegovu natkoljenicu, a drugu nogu nasloni na svoju
ruku (11).

Slika 8. Pravilno previjanje novorodenceta

1.8.2.Dojenje novorodenceta

Dojenje je najbolja, najprirodnija prehrana za svako novorodence. Njegov znacaj
jo$ je vedi kad se novorodence rodi s komplikacijama.
Koristi koje majka i novorodence s Down sindromom dobivaju dojenjem posebno su

vazne na slijede¢im podrucjima:

Jacanje imuniteta i normalne funkcije crijeva jer su novoroden¢ad s Down
sindromom skloni  respiratornim infekcijama i probavnim problemima. Antitijela
prirodno prisutna u maj¢inom mlijeku i proteini prilagodeni probavi u ljudskom

probavnom sustavu omogucavaju bolji rad crijeva.
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Bolja koordinacija usta i jezika- sisanje tijekom dojenja vjezba misi¢e usta I
jezika $to poboljSava koordinaciju jezika i usta, tako da dojena novorodencad kasnije

pokazuju manje problema s razvojem govora.

Kontakt koze na kozu koji je prirodan prilikom dojenja omogucava potrebnu

stimulaciju za §to potpuniji razvoj novorodenceta.

Bliskost izmedu majke i novorodenceta povecava povezanost, §to novorodencetu
daje potrebnu bliskost i ugodu. Dojenje omoguéava puno vremena provedenog u

mazenju i medusobnom upoznavanju.

Rani razvoj majcinskih vjestina Koje majka koristi dok pomaze novorodencetu
da nauci dojiti - ohrabrivanje, pridobijanje, odgovaranje na zahtjev — su vjestine koje ¢e
roditelji 1 kasnije koristiti 1 trebati za pomo¢ djetetu da dostigne svoj maksimalni

potencijal.

Novorodencad s Down sindromom najée$ée zbog zdravstvenih problema budu
odvojene od majki na samom pocetku zivota. Majke koje zele dojiti trebaju odmah, ¢im
budu u stanju poceti sa redovitim izdajanjem, da bi se potakla i odrzala proizvodnja
mlijeka. lzdojeno mlijeko treba dati zdravstvenim djelatnicima koji brinu o
novorodencetu da bi se ono ukljucilo u njegovu ishranu bez obzira na koli¢inu

izdojenog mlijeka.

Cim bude moguée, novorodence treba poceti dojiti. NajvaZznije je ne oéekivati
rezultat. Majka moze probati izdojiti malo mlijeka na bradavicu i dati novorodencetu.
Za pocetak treba samo uzivati u upoznavanju i bliskom kontaktu bez brige o tome da li
¢e se novorodence iz tog pokuSaja nahraniti. Vazan je kontakt koji majka i novorodence

uspostavljaju.

Novoroden¢ad s Down sindromom su ¢esto mirni i uspavani, pa ih je potrebno
buditi 1 drZati zainteresiranima tako da se dojenje nudi Cesto tokom dana. Takav ritam
Cestih 1 kra¢ih dojenja im olakSava efikasno hranjenje i odgovara viSe od rjedih
dugotrajnih obroka. Novorodenée treba potpuno razbuditi i omoguéiti dodatno

dodirivanje i stimulaciju.
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Vazno je obratiti posebnu paznju na pravilan poloZzaj tijela i Sto pravilniji prihvat
bradavice i dojke, kako bi se dojilo sa sto manje napora i dosla do $to vise mlijeka.
Vazno je da tijelo bude podignuto do dojke tako da uho, rame i kuk budu u ravnoj
liniji, $to se lakSe postize podupiranjem jastucima, tako da i novorodencetu i majci bude

ugodno i bez tezine.

Zbog oslabljenog tonusa miSi¢a usta i1 jezika moze se pojaviti problem
zagrcavanja i davljenja prilikom dojenja. U tom slucaju bi novorodence trebalo drzati u
polozaju u kojem se vrat odnosno grlo nalaze neSto niSe od bradavice. NajlakSe se to
postize kad se majka prilikom dojenja moze, uz pomoc¢ jastuka ili pokretnog naslonjaca,
blago nageti prema nazad. U ovakvom polozaju novorodence doji "0dozgo™" i gravitacija
pomaze da ga mlijeko ne zagrcava. Ako se pak tijekom dojenja puno zagrcava, davi ili
primjetno guta puno zraka, dojenje treba prekinuti i novorodence staviti u uspravan

polozaj uz lagani pritisak na trbuh.

Slika 9.Prikaz nacina dojenja novorodenceta

www.llli.org
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http://www.llli.org/

Ako nizak tonus misi¢a onemogucéava dobar prihvati dojke i efikasno sisanje,
novorodencetu se moze pomo¢i koristenjem Dancer hvata. Kod ovog hvata, rukom koja
ne podrzava novorodence podrzava se dojka i brada istovremeno, i na taj nain se
pomaze pravilnije drzanje bradavice i dojke prilikom sisanja. Kako se poboljsava tonus

misi¢a novorodence ¢e sve bolje samostalno mo¢i prihvatati dojku i samostalno sisati.

Ako novorodence ne doji efikasno ili tijekom dojenja ne dobiva dovoljno
najmasnijeg mlijeka (zbog kracih podoja ili nedostatka snage za jace sisanje) moze se
dogoditi da ne dobiva na tezini dovoljno. Prihvatljivo dobivanje na tezini se smatra 110
do 140g tjedno Mada nije neobi¢no za novorodencad s Down sindromom da sporije
dobivaju na tezini i pored dobre prehrane, zbog drugih zdravstvenih problema koje
imaju. Korisno je u ovakvim sluc¢ajevima, dok novorodence ne ojaca dovoljno, majka
nakon podoja izdoji dojku na kojoj je dojila i na taj nacin sakupi najmasnije mlijeko
koje ¢e onda dati novorodencetu na neki od njima odgovaraju¢ih nacina (Spricom,
zli¢icom, Salicom, bocicom). Dojenje novorodenceta s Down sindromom je veliki

izazov, zahtjeva strpljenje, posve¢enost, znanje, i zahtjeva puno podrske iz okoline (10).

1.9. Prava osoba s Down sindromom

Prema postojec¢im zakonima i pravilnicima iz sustava zdravstva i socijalne skrbi
te mirovinskog sustava, postoji viSe vrsta prava koja mogu ostvariti osobe s Down

sindromom i njihovi roditelji odnosno skrbnici. Neka od prava su:
- uputnice za sve preglede

- nadoknada putnih troSkova

- rehabilitacija (fizikalna terapija, logoped, defektolog)

- ortopedska pomagala

- 0sobna invalidnina

- dje¢ji doplatak za dijete s osteCenjem zdravlja

- doplatak za pomo¢ i njegu
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- savjetovanje

- osposobljavanje za samostalni zivot i rad
- uvecéana porezna olaksica

- dopust do osme godine zivota djeteta

- rad s polovicom punog radnog vremena (i nakon osme godine djetetova zivota) uz

punu placu (3).
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2. CILJ RADA

Cilj rada je prikaz ¢injenica vezanih za nastanak i otkrivanje sindroma Down, te
prepoznavanje klini¢ke slike kod novorodenceta. Naglasak je stavljen na specifi¢nosti
primaljske skrbi novorodenceta sa sindromom Down obzirom na pojavnost

komplikacija i poteskoce koje iz njih proizlaze.
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3. RASPRAVA

Down sindrom je uocen jo§ u 19. stolje¢u od strane lijeCnika Down-a koji je
primijetio djecu koja su medusobno nalikovala. Od tada se mnogo toga promijenilo,
danas je SD svima poznat, kako stru¢njacima tako i laicima, svakome sa strane koliko je
to potrebno. Nazalost, jo§ uvijek kultura zivljenja u Hrvatskoj nije dosegla stadij koliko
bi mogla po pitanju SD premda se radi na socijalizaciji te uklju¢ivanju u svakodnevni
Zivot.

Novorodence sa SD po rodenju ne razlikuje se znatno od zdravog
novorodenceta. Najces¢e se odmah postavi sumnja, te se napravi kariotip koji potvrduje
sindom. Premda su lijecnici i primalje i prije kariograma uocili hipotoniju, brazdu Cetiri
prsta, klinodaktiliju ili neke druge znakove koji upucuju na SD tek po potvrdi kariotipa
roditeljima se moze priop€iti ili potvrditi da njihovo novorodence ima SD. U tim
trenucima roditeljima je potrebna potpora zdravstvenog osoblja. SD ne treba pristupiti
kao bolesti, tuzi ili neGem negativnom jer su zdravstveni djelatnici profesionalci te
mogu utjecati na stav roditelja, bilo pozitivno ili negativno. Svakako ih treba poticati na
kontakt s novorodencetom, ukljuciti ih u njegu te educirati i pomo¢i majci oko dojenja.

Novorodencée sa SD pokazuje generaliziranu hipotoniju i oskudnu sponatnu
motoriku tijekom prvog neurorazvojnog pregleda. Izrazena je 1 hiperelastiCnost
zglobova, a primitivni 1 duboki refleksi su oslabljeni. Novorodence Cesto ne prati
pogledom predmete, te je vazan rani okulisti¢ki pregled zato $to 2-4% djece ima
razvijenu kongenitalnu kataraktu.

Tijek razvojnog procesa se ne moze kontolirati u svakog pojedinog djeteta, ali se
moze omoguciti njegovo odvijanje u pozitivnom smjeru. To se postize ranom
razvojnom intervencijom. Radi se o prilagodenom programu koji kombinira znanje o
uobicajenom razvojnom procesu u usporedbi prolaska kroz stadije koji se ne odvijaju na
uobicajen nacin. Cilj je pomo¢i svakom djetetu da unaprijedi svoje sposobnosti u
svakom podrucju razvoja.

Rana razvojna intervencija temelji se na nekim opcéim principima. Prvi je

pravovremenost §to podrazumijeva pocetak rane razvojne intervencije od trenutka kada
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se roditeljima objasni da njihovo novorodence ima SD. Roditelje treba odmah uputiti
kada i kako trebaju intervenirati.

Zasad nema specificnog lijeCenja. Oboljela djeca danas zive duze i
produktivnije, iako tijekom cijelog Zzivota trebaju medicinski nadzor i skrb. Ve¢ u
novorodenackoj dobi preporucuje se rani intervencijski program koji ukljucuje
medicinsku razvojnu gimnastiku za poticanje razvoja grube i fine motorike, logopedsko

lije€enje oromotornih disfunkcija i teSkoc¢a hranjenja.
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4. ZAKLJUCAK

Sindrom Down je naj¢es$¢i kromosomski poremecaj, 1:600 novorodencadi rada
se sa SD. Kod trudnica starijih od 35 godina postoji veci rizik za radanje novorodenceta
sa SD, premda svaka trudnica bez obzira na dob ima pravo na screening testove u 1. i 2.
tromjesecju koji ukazuju na novorodence sa SD.

Skrb novorodenceta sa SD se odmah po porodaju razlikuje od skrbi za zdravo
novorodence. Po porodaju su vidljive fenotipske oznake koje ukazju na SD. Takoder, to
su novorodencad niske porodajne teZine, hipotonusna, zahtijevaju skrb i lijeCenje na
odjelu neonatologije.

Vazno je naglasiti da medu novorodencadi sa SD postoje velike razlike u tome
koje ¢e zdravstvene teSkoce imati, u kojem opsegu te kakvi ¢e biti u€inci zdravstvenih
teSko¢a na funkcionalni status pojedinog novorodenceta. One takoder imaju veliki
utjecaj na mogucnosti i odabir oblika habilitacije kao i na uspjeh habilitacijskih
postupaka. Nuzan je maksimalni individualizirani pristup ocjeni zdravstvenog stanja i
funcionalne sposobnosti svakog pojedinog novorodenceta.

Neke su teSkoce zastupljene u ve¢em postotku novorodencadi s SD (src¢ane
greske), a neke u manjem postotku, a svako novorodence moze imati raznolike oblike i
kombinacije teskoca.

Medutim, treba naglasiti da 1 novorodencad s minimalnim zdravstvenim

teSko¢ama 1 trebaju aktivan odnos i edukaciju roditelja od samog rodenja.
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5. SAZETAK

Novorodence sa SD zahtijeva posebnu lije¢nicku 1 primaljsku skrb od samog
rodenja. Ukoliko je trudnica znala da ¢e roditi novorodence sa SD trudnoda ce se
dovrsiti carskim rezom. Zdravstveno osoblje bi trebalo pruziti potporu roditeljima,

procijeniti njihovo stanje te ih educirati o SD i skrbi.

Strucnost, educiranost 1 znanje zdravstvenog osoblja omogucava novorodencadi

sa SD manje teSkoca te vecu stopu prezivljavanja u odnosu na proslost.

Po potvrdi SD (kariotip) specijalist neonatolog novorodence upucuje na pretrage
srca koje ¢e pojasniti kakvo je lije€enje novorodencetu potrebne, jer su komplikacije s
srcem najcesce 1 potrebno ih je prve prepoznati.

Zbog hipotonusa orofacijalne muskulaturne novorodence ima poteSkoce s
dojenjem koje je potrebno na vrijeme uociti te uklju¢iti nadomjesnu prehranu ukoliko

ne dobiva na tezini.

Klju¢ne rijeci: down sindrom, skrb, kariotip, srcane komplikacije, dojenje
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6. SUMMARY

Newborn with DS requires special medical and midwifery care since moment of
birth. 1f a pregnant woman knows she will give birth to a child with DS, pregnancy will
be completed by C— section. Medical care staff should provide support for parents,

evaluate their condition and educate them on DS and care.

The expertise, education and knowledge of medical personnel enables newborns
with DS less difficulties and higher survival rate compared to past.

Onse DS is confirmed (karyotype), specialist neonatologist indicates newborn to
hearth examination that will clarify necessary kind of treatment because cardiac

complications are most common and they have to be recognized first.

Because of muscular hypotonia and orofacial dysfunctions, infant has difficulties
with breastfeeding. Problem has to be detected on time so that supplemental nutrition

can be included if child is not gaining weight.

Keywords: Down syndrome, care, karyotype, cardiac complications, breastfeeding
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