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Sazetak

Kljucne reci Uvod: Osobe sa Daunovim sindromom (DS) pokazuju specifi¢an bihejvioralni fenotip.

Cilj rada: Utvrdivanje individualnih razlika bihejvioralnog fenotipa osoba zahvacenih
DS. Materijal i metode: Retrospektivnom studijom obuhvaéeni su podaci Sluzbe medi-
cinske genetike u sedmogodi$njem periodu (2009-2016. godina). Analizirana je medicin-
ska dokumentacija osoba sa DS koje su dijagnostikovane i kontrolisu se u Sluzbi za med-
Key words icinsku genetiku i kod kojih je sprovoden habilitacioni tretman i redovna testiranja kog-
nitivnih sposobnosti. Rezultati: Rezultati su prikazani metodama deskriptivne statistike.
Analiziran je psihomotorni razvoj 42 dece sa DS u uzrastu odojceta, malog deteta i
predskolskog deteta u vise navrata. U uzrastu 3-6 meseci zZivota prosecan kvocijent
inteligencije (QI) bio je: 67. U uzrastu 6-12 meseci prosecan QI: 65. U uzrastu od 1-3
godine prosecan QI iznosio je: 58. U uzrastu 3-6 godina: 41. U ispitivanoj grupi utvrdeno
je postojanje individualnih razlika osoba sa Daunovim sindromom u uzrastu 3 meseca,
najnizi kvocijent inteligencije iznosio je 32, a najvisi 81. U uzrastu 6-12 meseci, najnizi
QI je iznosio 30, najvisi 84, u uzrastu 1-3 godine najnizi QI iznosio je 30, najvisi 81, u
uzrastu 3-6 godina, najnizi QI manje od 20, najvisi 58. Zakljuéak: Osobe sa Daunovim
sindromom pokazuju individualne razlike u kvocijentu inteligencije i postignu¢ima na
planu koordinacije, motorickih sposobnosti, razvoja govora i ispoljavanju drustvenosti.

Daunov sindrom, bihejvioralni fenotip,
mentalna nedovoljna razvijenost,
razvojni obrazac, rane intervencije

Down syndrome, behavioral phenotype,
intellectual disability, developmental
framework, early intervention

UvoD tiliju petog prsta na rukama, liniju Cetiri prsta na dlanovima,
sandalske brazde na stopalima, parcijalnu sindaktiliju dru-
gog i treCeg prsta na stopalima, povecan razmak izmedu
palca i drugog prsta na stopalima i ¢eS¢u udruzenost kongen-
italnih anomalija (1.2),

Psihomotorni razvoj kasni u odnosu na psihomotorni
razvoj vrsnjaka, i pokazuje odredene specificne karakte-
ristike — specifi¢an bihejvioralni fenotip. Rani razvoj, kogni-
tivne karakteristike i sposobnosti osoba sa Daunovim sin-
dromom su slabije izrazene u pogledu ekspresivnog govora,
imaju potesko¢e u vizelno-prostornim sposobnostima,
kasnjenje motori¢kih funkcija i specifi¢no ponasanje 34,

Daunov sindrom (DS) je naj¢e$¢a hromozomska anoma-
lija zivorodenih, nastala usled trizomije hromozoma 21, i
naj¢es$éi je hromozomski uzrok intelektualnih razvojnih
poteskoca. Osobe sa DS imaju udruZene specifi¢ne karakte-
ristike kod kojih su zahvaéene i fizicke 1 kognitivne funkcije.
Specifican fenotipski izgled se karakteriSe hipotonijom,
niskim rastom, specifi¢nim izgledom lica: koso postavljeni
ocni otvori, hipertelorizam, epikantusi, nisko postavljene i
losije modelirane usne Skoljke, spusteni uglovi usana, imaju
kratak vrat, uzan rameni pojas, ,,rasplinut™ trbuh, klinodak-
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Bihejvioralni fenotip se odnosi na uocljive karakteristike
koje se javljaju mnogo ¢esée kod osoba sa specifi¢nim gene-
tickim sindromom nego kod osoba koje nemaju odredeni sin-
drom. Bihejvioralni fenotip oznafava ponasanje koje se
uocava, a termin ,,endofenotip® opisuje karakteristike koje ni-
su direktno uocljive, kao §to su: misli, emocije i motivacija.

Proucavanje bihejvioralnog fenotipa povezuje geneticke
poremecaje koji dovode do specificnog ponaSanja koje
osoba manifestuje. Geneticki uzrok utic¢e na psihofizioloski
razvoj i neuronalni razvoj. Ovakvi geneti¢ki uticaji se odra-
zavaju na kognitivni, emocionalni i motivacioni proces, koji
zajedno imaju uticaja na ponasanje koje osoba ispoljava.
Poznavanje bihejvioralnog obrasca ponasanja kod dece sa
DS je neophodno za ukljucivanje dece sa DS u rane habilita-
cione programe i kasnije za ukljuéivanje dece u skolski
program prilagoden njihovim potrebama.

Umesto investiranja u specijalne $kole za decu sa smet-
njama u razvoju, kao §to su i deca sa DS, mnoge zemlje pri-
menjuju programe inkluzivnog obrazovanja i Cime se
povecavaju moguénosti za bolji kvalitet Zivota i znacajnije
uces¢e u drustvenoj zajednici prilagodeno njihovim
sposobnostima. Deca sa DS imaju sli¢éne emotivne potrebe i
potrebe za podsticajima kao i deca iz opSte populacije.
Postoji tendencija da se deca sa DS ukljuée u predskolske
na druzenja, za S§ta je potrebno unaprediti znanja vezana za
karakteristi¢an bihejvioralni fenotip (%1011,

Cilj rada je da se utvrde individualne razlike i distribuci-
ja kvocijenta inteligencije kod dece sa Daunovim sindro-
mom kao i evolucija kognitivnih sposobnosti.

Ispitanici i metod rada

Studija je retrospektivna. Analizirani su podaci iz
zdravstvenih kartona Sluzbe za medicinsku genetiku u retro-
spektivnom sedmogodi$njem periodu od 2009. do 2016.
godine. U navedenom periodu pracen je psihomotorni razvoj
dece sa Daunovim sindromom. Rezultati su prikazani meto-
dama deskriptivne statistike. Analizirani su: kvocijent
inteligencije i individualne razlike osoba sa Daunovim sin-
dromom, evolucija kognitivnih sposobnosti dece sa
Daunovim sindromom prema uzrastu: koordinacija, motori-
ka, govor, drustvenost, korelacija ranog razvoja i primene
habilitacionog tretmana na kognitivne sposobnosti i bihejv-
ioralni obrazac dece sa Daunovim sindromom.

REZULTATI

Tokom sedmogodiSnjeg perioda u Sluzbi za medicinsku
genetiku Instituta za zdravstvenu zastitu dece i omladine
Vojvodine u Novom Sadu medicinski je praceno 42 dece sa
Daunovim sindromom, od uzrasta tri meseca do uzrasta Sest
godina. Psihomotorni razvoj je procenjivan u uzrastu
odojceta, malog deteta i predskolskog deteta u vise navrata.
Prvo testiranje kvocijenta inteligencije je procenjivano u
uzrastu tri meseca, a potom su deca pra¢ena nakon 3-6 mese-
ci, 1 u uzrastu od prve do tre¢e godine i potom u uzrastu
cetiri do Sest godina.

U radu su analizirane kognitivne sposobnosti dece sa
Daunovim sindromom. Kod najveéeg broja dece sa uspore-
nim psihomotornim razvojem, kao i kod dece sa DS indiku-
je se prvo testiranje kognitivnih i motori¢kih sposobnosti
dece u tre¢em mesecu zivota. U uzrastu 3-6 meseci zivota
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prosecan kvocijent inteligencije (QI) bio je: 67. U uzrastu 6-
12. meseci prosean QI: 65. U uzrastu od 1-3 godine
prosecan QI iznosio je 58. U uzrastu 3-6 godina prosecan QI
41. U ispitivanoj grupi utvrdeno je postojanje individualnih
razlika osoba sa DS u uzrastu 3 meseca, najnizi QI iznosio
je 32, anajvisi 81. U uzrastu 6-12 meseci, najnizi QI je izno-
sio 30, najvisi 84, u uzrastu 1-3 godine najnizi QI je iznosio
30, najvisi QI 81, u uzrastu 3-6 godina, najnizi QI manje od
20, najvisi 58.

Kod 26,19% dece sa DS (N=11/42) je doslo do blagog
porasta QI tokom prve godine zivota, a kod 73,80%
(N=31/42) doslo je do pada QI ve¢ u drugoj polovini prve
godine zivota. Nakon prve godine zivota kod 16,66%
(N=7/42) dece sa DS je doslo do blagog porasta QI u perio-
du 1-3 godine, da bi u uzrastu od 3-6 godine, kod sve dece
sa DS doslo do pada sposobnosti, sa prose¢nim QI od 41.
Analizirani su motorika, koordinacija, govor, drustvenost.
Primenjivane skale za procenu psihomotorickog razvoja su
Brunet-Lezine 1 Revisk.

Prosecan globalni kvocijent inteligencije kod osoba sa
Daunovim sindromom u ispitivanoj grupi iznosi u uzrastu od
3-6 meseci: 67; u uzrastu od 6-12 meseci: 65, u uzrastu 1-3
godine 58, u uzrastu 4-6 godina: 41. Napredovanjem uzras-
ta, smanjuje se QI (Grafikon 1). Razlog tome je vele
ocekivanje od dece u uzrastu u starijoj vrsnjackoj grupi.

U ispitivanoj grupi od 42 dece sa DS, najvece postiguce
po kategorijama: koordinacija, motorika, govor i dustvenost
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Grafikon 1. Kvocijent inteligencije kod dece sa Daunovim sindro-
mom prema uzrastu

je postignuto u kategoriji drustvenost za uzraste 6-12 mese-

ci (77), potom za uzrast od 3-6 meseci (74), za uzrast 1-3

godine (61), i 3-6 godina (51).
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Grafikon 2. Koordinacija kod dece sa Daunovim sindromom
prema uzrastu
Postignué¢e Koordinacija prema uzrasnim grupama je
iznosilo za uzrast 3-6 meseci: 65; za uzrast 6-12 meseci: 75;
za uzrast 1-3 godine: 61, za uzrast 4-6 godina 40 (Grafikon
2).
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Postignuée Motorika prema uzrasnim grupama je iznosi-
lo za uzrast 3-6 meseci: 69; za uzrast 6-12 meseci: 70; za
uzrast 1-3 godine: 59, za uzrast 4-6 godina 42 (Grafikon 3).
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Grafikon 3. Motorika kod dece sa Daunovim sindromom prema
uzrastu

Postignuée Govor prema uzrasnim grupama je iznosilo
za uzrast 3-6 meseci: 69; za uzrast 6-12 meseci: 63; za uzrast
1-3 godine: 59, za uzrast 4-6 godina 50 (Grafikon 4).
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Grafikon 4. Govor kod dece sa Daunovim sindromom prema
uzrastu

Postignuce Drustvenost prema uzrasnim grupama je izno-
silo za uzrast 3-6 meseci: 74; za uzrast 6-12 meseci: 79; za
uzrast 1-3 godine: 61, za uzrast 4-6 godina 51 (Grafikon 5).
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Grafikon 5. Drustvenost kod dece sa Daunovim sindromom
prema uzrastu

Deca koja su pohadala kolektiv 1 bila u porodi¢nom

okruzenju su u 59,52% (N=25/42) pokazivala bolje

sposobnosti sa proseénim QI u uzrastu 4-6 godina 53 od

dece koja su bila bez stimulacije kolektiva i bez redovnog

habilitacionog tretmana sa prose¢nim QI 30 kod 40,48%
(N=17/42).
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DISKUSIJA

Medu osobama sa DS postoje individualne razlike.
Intelektualni razvoj dece sa DS potpuno je razlicit i
specifican po svom kvalitetu u odnosu na decu koja imaju
mentalnu nedovoljnu razvijenost iz nekog drugog razloga.
Deca sa DS imaju QI oko 70 tokom prve i eventualno tokom
druge godine Zivota, a zatim QI sa uzrastom opada. Cak se
desava da pojedina deca sa DS imaju prosecan QI, a da,
zatim, sa uzrastom QI opada (5:6),

Rana detekcija Daunovog sindroma po rodenju pomaze
unapredenju rane primene mera habilitacije u cilju
poboljsanja razvoja kognitivno-jezickih sposobnosti,
motivacije licnosti i motorickog funkcionisanje kako kod
dece odojcadskog uzrasta i uzrasta malog deteta tako i u kas-
nijem uzrastu. Ukoliko se mere tretmana primene u ranijem
uzrastu, funkcionisanje u pogledu kognitivnih, lingvistickih,
motorickih, socio-emocionalnih i motivacionih sposobnosti
¢e se vise razviti. Od najveceg znacaja je rani razvoj i $to
raniji habilitacioni pristup koji treba da je individualno
prilagoden (7:8),

Rana intervencija i lecenje osoba sa Daunovim sindro-
mom moze napraviti znacajnu razliku u ostvarivanju poten-
cijalnih sposobnosti i unaprediti kvalitet zivota, kroz dostup-
ne rane specijalizovane programe, u kojima se stimuliSe
senzorna, motoricka i kognitivna aktivnost dece sa
Daunovim sindromom. Programi ukljucuju terapeute i
specijalne edukatore Ciji je cilj da se postigne razvoj
motorickih sposobnosti, komunikacija, socijalne vestine i
vestine samopomo¢i. Osim pedijatra, multidisciplinarni
zdravstveni tim moze ukljucivati i kardiologa, gastroente-
rologa, endokrinologa, razvojnog pedijatra, audiologa,
fizioterapeuta, logopeda, radnog terapeuta, defektologa,
neurologa, klinickog geneticara i lekare drugih specijalnosti
i subspecijalnosti. Deca sa Daunovim sindromom se sporije
razvijaju i treba vise vremena da bi puzali, hodali, govorili i
ostvarili ostale motoricke i kognitivne sposobnosti. Medu-
tim, rani programi intervencije mogu omoguciti deci sa DS
najbolje Sanse za uspesniji razvoj.

Oko 60% dece sa DS ima deficite slusne percepcije. Oko
30-40% dece sa DS ima deficite vizuelne percepcije
(ambliopija, strabizam i dr.). Deca sa DS zaostaju u taktil-
nom pamcenju. Takode, zaostaju u povezivanju taktilnih i
vizuelnih informacija.

Dameron i Cunningham su objavili rezultate o visini
prosecnog QI od 80 i 90 na uzrastu od 6-18 nedelja, ali
nakon tog perioda QI pocinje da opada, i iznosi 50-60 nakon
6. meseca zivota. To Sto sposobnosti opadaju se ne tumaci
kao da osobe sa DS imaju sve manje sposobnosti, nego time
da mentalne sposobnosti ne rastu srazmerno kalendarskom
uzrastu.

Postoji velika raznolikost u stepenu intelektualnog zao-
stajanja. Ona se kre¢e od teske: QI=20-34, preko umerene:
QI=35-49 do; lake: QI= 50-69; retko (2-3%) dostizu
graniéne vrednosti QI= 70-80. ProseCna postignuca dece
merena pomoc¢u QI do 5 godine kre¢u se izmedu 55-75 a
zatim opadaju pa stagniraju.

Razvoj prvih rec¢i kod dece sa DS kasni u odnosu na
vr$njake. Deca sa DS se radije sluze gestom uz retke kratke
reci. Sposobnost govora i njegovo razumevanje izrazito
kasni, u proseku 3-4 godine. Razumevanje prvih nekoliko
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godina znatno prednjaci nad ekspresijom (verbalne instruk-
cije). Do uzrasta 3-4 godine, deca sa DS se obicno spo-
razumevaju gestom i mimikom uz retko i sporadi¢no
koriséenje re€i. TeSko imitiraju gestove, reci i zvuke.
Recenice formiraju tek nakon Cetvrte godine. Ritam govora
je neujednacen. Fond reci je oskudan. Razumljivost govora
je prolongirano narusena. Tokom povecavanja fonda reci i
usloznjavanja gramatickih struktura Cesto se javlja mucanje.
Ces¢e imaju govorne poremecaje, zaostajanje u govorno
jezickom razvoju. Artikulacija je obi¢no slaba i tesko
razumljiva. Cesto se javljaju agramatizmi i odteéenje ekspre-
sivnog i receptivnog govora. Efikasan metod unapredivanja
govora dece sa DS je imitacija izgovora u kontekstu zivotne
situacije koja ima smisao i znacenje.

Sposobnost Komunikacije se u ranom odoj¢adskom
uzrastu ogleda kroz pla¢ koji je kod deteta sa DS razli€it u
kvantitetu i kvalitetu. Kontakt o¢ima sa majkom se javlja sa
oko mesec i po dana i kasni za oko dve nedelje u odnosu na
opstu populaciju. Vokalizacija po¢inje kasnije i oskudnija je,
ali se povecava oko 20. nedelje zivota. Prvi osmeh se javlja
u 7. nedelji zivota i kasni za oko 3 nedelje, a duzina osmehi-
vanja traje kraée. Izgovaranje prvih reci ¢esto nije gramatic-
ki ispravno.

Paznja je kod osoba sa DS kratkotrajna i povrsna.
Pamcenje je kratkotrajno i selektivno. Dete sa DS lako zab-
oravlja sadrZaje, i otezano prihvata sadrzaje koji nisu
povezani sa osnovnim liénim potrebama. Misljenje je pojed-
nostavljeno na prihvatanje oblika, boja i jednostavnih slika.
Primena naucenog je veoma otezana. Motivacija za usvajan-
je novih saznanja je oslabljena. Sve analizirane funkcije QI,
koordinacija, motorika, govor, druStvenost su sa uzrastom
opadale. To §to sposobnosti dece sa DS opadaju se ne tumaci
kao da osobe sa DS imaju slabljenje mentalnih sposobnosti,
ve¢ da mentalne sposobnosti ne napreduju srazmerno
kalendarskom uzrastu.

Vece mentalne sposobnosti su imala ona deca sa DS koja
su pohadala kolektiv i koja su bila u porodici u odnosu na
onu decu koja su bila smestena u smestaj izvan porodi¢nog
okruZenja.

Socijalni i emocionalni razvoj dece sa DS je karakte-
ristiCan. Socijalni razvoj je bolje razvijen od intelektualnog,
deca su Cesto vesela, prijateljski raspolozena, aktivna i
drustvena. Izrazavanje emocionalnih reakcija je burno i
burno reaguju na osujecenje. Imaju Ceste promene raspolo-
zenja. Impulsivni su. U emocijama ispoljavaju tvrdoglavost.
Mogu biti sebiéni. Pokazuju uznemirenost u prisustvu osobe
koju ne poznaju.

U uzrastu adolescencije ponasSanje je rigidno i otezano se
prilagodavaju. U uzrastu odrasle osobe, osobe sa DS brze
pokazuju znake starenja, smanjuju se mentalne sposobnosti,
inteligencija se snizava. Starenje koze i nabori na kozi se
javljaju ve¢ nakon 20. godine zivota. Prosec¢an zivotni vek je
kraci i iznosi oko 55 godina.

Na bihejvioralni fenotip uticaja ima i okruzenje u kome
deca rastu i razvijaju se, te se bihejvioralni fenotip razvija
kao rezultat interakcije bioloskih i sredinskih Ccinilaca,
odnosno, iskustva. Deca u kvalitetnom porodi¢nom okruze-
nju imaju vece Sanse i moguénosti za razvoj sposobnosti.
Odrasle osobe sa DS imaju u proseku kvocijent inteligenci-
je deteta od 3-5 godina.
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Mentalna nedovoljna razvijenost (MNR) se po
Medunarodnoj klasifikaciji bolesti, deseta revizija (2010.
godina) deli u Cetiri kategorije:

1. Laka MNR: QI se krec¢e od 50 do 69. Uzrokuje teskoce

pohadanja nastave i ucenja u Skoli. Mnoge odrasle osobe

¢e mo¢i da rade, da odrzavaju dobre socijalne odnose i

da doprinose drustvu.

2. Umerena MNR: QI se kre¢e od 35 do 49. Uzrokuje
znacajno zaostajanje razvoja u detinjstvu, ali veéina
moze da nauci u nekom stepenu samozastitu, da stekne
izvesne adekvatne komunikacije i vestine. Odraslim
osobama su potrebni razni stepeni pomoci da bi ziveli i
radili u zajednici.

3. Teska duSevna zaostalost. QI se krece od 20 do 34.
Neophodne su stalna pomo¢ i nega.

4. Duboka dusevna zaostalost: QI je ispod 20. Uzrokuje
veoma ogranicenu, prakticno nemogucéu samozastitu,
kontrolu sfinktera, komunikaciju i pokretljivost.

U ispitivanoj grupi u uzrastu 3-6 meseci: laku mentalnu
nedovoljnu razvijenost imalo 76,19% (N=32/42); umerenu
laku mentalnu nedovoljnu razvijenost 23,81% (N=10/42);
4,76% (N=2/42). U uzrastu 4-6 godina: najveci broj dece sa
DS je bio u kategoriji umerene mentalne nedovoljne razvi-
jenosti. Laka MNR 23,81% (N=10/42); Umerena MNR
54,76% (N=23/42), Teska MNR 19,05% (N=8/42), Duboka
MNR 2,38% (N=1/42).

Znacaj habilitacije i stimulacije. Razvoj dece sa DS je
moguce unaprediti. Rana primena habilitacionog tretmana je
od veéeg znaCaja za napredniji QI. Podsticajna sredina
ubrzava razvoj. Rani tretman treba zapoceti §to je moguce
ranije, odmah po rodenju, najkasnije u prva tri meseca po
rodenju, da bi se postigli bolji efekti. Mereno testovima
inteligencije napredak se moze posti¢i na nivou od 10-15 QI
jedinica. Upornim radom sa logopedom u okviru stimula-
tivnih programa, deca pokazuju bolji napredak. Napreduju
deca sa DS iz porodica gde je bilo vise poseta multidiscipli-
narnom timu u odnosu na one koji su rede bili na kontrolama
i tretmanima. Ranije zapoceta stimulacija daje bolje efekte
nego ukoliko se deca ukljucuju u tretmane tek nakon prve
godine zivota. Ciljevi habilitacije su: usvajanje pozeljnih
oblika ponasanja, stimulacija govornih i komunikativnih
sposobnosti kroz igru, rad sa porodicom koju treba psiholos-
ki podrzati i edukovati i uskladiti tretman u zavisnosti od
individualnih moguc¢nosti.

ZAKLJUCAK

Postoje individualne razlike medu osobama sa DS, QI se
kre¢e u rasponu od ispod 20 do 84 u zavisnosti od uzrasta.
Najveée sposobnosti imala su deca kod kojih su primenji-
vani rani habilitacioni tretmani. Bolja postignuca imaju deca
koja su smestena u bioloskoj porodici. Sposobnosti na planu
koordinacije, motorike, govora i drustvenosti opadaju tokom
vremena kod sve dece sa DS. U ispitivanoj grupi u uzrastu
3-6 meseci prosecan kvocijent inteligencije iznosi 67 u kat-
egoriji lake mentalne nedovoljne razvijenosti. U ispitivanoj
grupi u uzrastu od 4-6 godina, prosecan kvocijent inteligen-
cije iznosi 41 u kategoriji umerene mentalne nedovoljne
razvijenosti. Najbolje je izrazena kognitivna sposobnost je
drustvenost, a najslabija koordinacija.
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Abstract

Introduction: People with Down syndrome show a specific behavioral phenotype.
Objective: Determination of individual differences in behavioral phenotype among per-
sons affected by Down's syndrome. Material and Methods: The retrospective study
includes the data of the Medical Genetics Service in a seven-years period (2009-2016).
The medical documentation of persons with Down syndrome who were diagnosed and
controlled in the Department of Medical Genetics in which habilitation treatment and reg-
ular cognitive tests were performed were analyzed. Results: Results are presented by
descriptive statistics. The psychomotor development of 42 children with DS in the age of
infants, small children and preschool children were analyzed on several occasions. At the
age of 3-6 months of life, the average QI was: 67. At the age of 6-12 months, the average
QI was 65. At the age of 1-3, the average QI was 58. At the age of 3-6 years: 41. In the
investigated group, the existence of individual differences in people with Down syndrome
at the age of 3 months was determined; the lowest quotient of intelligence was 32, and the
highest 81. At the age of 6-12 months, the lowest QI was 30, the highest 84, At the age of
1-3, the lowest QI was 30, the highest 81, at the age of 3-6 years, the lowest QI less than
20, the highest 58. Conclusion: People with Down syndrome show individual differences
in the intelligence quotient and achievements on the plan of coordination, motor skills,
speech development, and appearance of sociability.
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