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KLINICKA KARAKTERISTIKA FAMILIJARNIH TIPOVA
MENTALNE RETARDACIJE

U suvremenoj etapi istrazivanja problema mentalne retardacije sve vedi
broj stru¢njaka — predstavnika raznih nauénih podruéja, klini¢ara, biokemi-
Cara, genetiCara, citogeneticara, psihologa, sociologa, pedagoga-defektologa —
ucestvuje u njenom proucavanju. Posljednjih godina publicirano je mnogo
radova s podrucja mentalne retardacije. Tim vi$e niz pitanja iz ove proble-
matike nije dovoljno proucen. Naime, u literaturi je nedovoljno osvijetljeno
pitanje uzroka i karakteristika klini¢ke slike kod tako zvanih familijarnih
tipova mentalne retardacije. Narocito spornim javljaju se pitanja o mogué-
nosti neposrednog nasljedivanja mentalne retardacije i uloge pojedina¢nih
egzogenih Stetnih utjecaja u postanku familijarnih slu¢ajeva mentalne retar-
dacije.

U ovom radu na$ je zadatak izuCavanje uzroka familijarnih sludajeva
mentalne retardacije, karakteristike njihove klini¢ke slike i njihove poveza-
nosti s etiopatogenezom. Pri tome smo se ograniili samo na proucavanje
onih slu¢ajeva kod kojih se u jednoj porodici susreée najmanje dvoje men-
talno retardirane djece.

Prva etapa rada sastojala se u traZenju takvih porodica u kojima su
djeca pohadala specijalne $kole, a $to se utvrdilo li¢nim kontaktiranjem s
roditeljima i putem ankete. Na taj nacin analiziran je sastav u¢enika u 96
specijalnih Skola i internata s ukupnim brojem od 18259 uéenika, pri ¢emu je
bilo ustanovljeno da familijarni slu¢ajevi sa¢injavaju oko 8,6 u odnosu na
cjelokupnu populaciju mentalno retardirane djece, §to se priblizava podacima
francuskih istrazivaca K. Kohlera, DZ. Roberta i gdje Ros.

U svrhu detaljnog klini¢kog istraZivanja izdvojeno je 209 mentalno retar-
diranih iz 92 porodice. U izufavanju ovih slu¢ajeva koristili smo klini¢ku
metodu kao osnovnu metodu istrazivanja. U izuavanju spoznajnih funkcija
koriSten je niz eksperimentalno-psiholoskih metoda, dobiveni podaci pod-
vrgnuti su detaljnoj kvalitativnoj analizi. Osim klini¢kog i eksperimentalno-
-psiholoskog istraZivanja primjenjivale su se laboratorijske metode, imuno-
bioloske metode i dopunska ispitivanja stru¢njaka. Velika paznja posveli-
vana je izuCavanju genealogije svake porodice.

Rezultati istrazivanja omogudili su da se izu¢avani familijarni slucajevi
mentalne retardacije podijele na tri grupe: 1) nasljedno uvjetovana forma —
147 slu¢ajeva u 61 porodici (66,3%); 2) egzogena forma — 41 sludaj iz 17
porodica (18,4%); 3) slu¢ajevi nejasne etiologije — 21 sluc¢aj u 14 porodica
(15,2%).
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U prvu grupu uvnstili smo slucajeve iz onih porodica, u kojima je pri
analizi genealoskih podataka kod roditelja i rodaka ispitanika bilo mogucde
pronacdi znacajan broj osoba, koje su na osnovu postojeéih medicinskih konsta-
tacija i podataka iz specijalnih $kola bili dijagnosticirani kao mentalno retar-
dirani. U nizu slucajeva roditelji i rodaci ispitanika nisu bili mentalno retar-
dirani. Unato¢ tome takve osobe imale su velikih te$koda u $kolovanju kao
i u socijalnoj i radnoj adaptaciji, $to je indirektno ukazivalo na niski nivo
njihovog intelektualnog razvoja. Mi smo unaprijed iskljucili iz te grupe one
slu¢ajeve kod kojih su majke ili oba roditelja bolovali od kroni¢nih bolesti
(sifilis, toksoplazmoza i dr.); u anamnezi sluajeva ove grupe nije takoder
bilo izrazenih egzogenih uzroka, a u slucajevima gdje su egzogeni uzroci bili
zapazeni, samo su nadopunili neke karakteristike klini¢ke slike.

Analiza genealo$kih podataka pokazala je da ta grupa nije istovjetna.
Kada su braca pokazivala sli¢énu klini¢ku sliku, koja je u nekim slucajevima
izraZavala teZe oblike mentalne retardacije, a u drugim kombinaciju mentalne
retardacije s lokalnim oS$tedenjima (atrofija o¢nih Zivaca, katarakta i dr.),
a radilo se o zdravim roditeljima, mogao se pretpostaviti recesivni ka-
rakter masljedivanja mentalne retardacije. Takvih slu¢ajeva je bilo 17 iz 8
porodica. Pri tome se u svakoj porodici opazala svojevrsna klini¢ka slika.
U jednoj porodici ustanovljena je degenerativna pojava s prevladavaju¢om
lokalizacijom u subkortikalnoj oblasti, karakterizirana sli¢nom klini¢kom sli-
kom kod sve troje brace: laka mentalna retardacija, ekstrapiramidni pore-
mecaj, ptoza, egzoftalmija, sli¢ni emocionalno-voljni poremeéaji u obliku sni-
Zenog psihi¢kog tonusa i aspontanosti. Kod dvoje djece u jednoj porodici
uporedo s lakom mentalnom retardacijom ocitovala se atrofija o¢nih Zivaca,
nistagmus, strabizam, emocionalno-voljni poremedaji (zako¢enost, snizen psi-
hi¢ki tonus). U drugoj porodici kod dvoje djece primjecena je mentalna retar-
dacija teZeg stepena udruZena s kataraktom.

Dominantni karakter nasljedivanja mogao se pretpostaviti u onim
porodicama gdje je mentalna retardacija postojala u nekoliko generacija;
u pojedinim slu¢ajevima bilo je moguce opaziti ugrozenu djecu iz dva ili tri
braka mentalno retardiranog roditelja. U ovu grupu ulaze 24 slucaja iz 9
porodica. Odnos zdrave i ugroZene brace ispitanika u ovoj grupi je 1:1, sto
odgovara dominantnom tipu nasljedivanja i potvrduje nasu pretpostavku.

Znatan broj slu¢ajeva (106 osoba iz 144 porodice) moze se uvrstiti u grupu
sa, pretpostavljamo, poligenim  tipom nasljedivanja mentalne retarda-
cije, pod kojim niz autora podrazumijeva kumuliranje gena s negativnim
djelovanjem na intelektualni razvoj, sve do stepena mentalne retardacije.
U ovim porodicama, uporedo s mentalno retardiranom i djecom normalne
inteligencije, bilo je djece koja su u stvari bila zdrava ,ali s izrazitim tegko-
¢ama ulenja zbog lokalnih ostecenja pojedinih analizatora. Ona bi mogla biti
ocijenjena kao osobe sa snizenim nivoom intelektualnog razvoja Ista takva
slika opazala se kod roditelja, a takoder i kod rodaka drugog, treceg stepena
rodbinske veze itd.

Pretpostavka da kod slucajeva navedene grupe niski nivo intelektualnog
razvoja nije u vezi s hereditarnom mentalnom retardacijom, veé da je poslje-
dica nepovoljnih socijalnih uvjeta nije osnovana, jer u tim istim porodicama
postoje djeca normalne inteligencije; neophodno je takoder uzeti u obzir
da u naSoj zemlji postoje svi uvjeti za potpuni i svestrani razvitak djece.

Klini¢ka slika stanja kod sluc¢ajeva s dominantnim i poligenim karakte-
rom nasljedivanja mentalne retardacije, bila je sli¢na i karakterizirala se
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nedovoljnim razvojem najsloZenijih oblika spoznajnih funkcija koje zahti-
jevaju izvjesni nivo apstrakcije i generalizacije uz odsustvo grubih poreme-
¢aja u podrué¢jima pojedinih analizatora i osnovnih emocionalno-voljnih pore-
mecaja i uklapa se u okvire nekomplicirane forme prema klasifikaciji M. S.
Pevzner (1959). Pozitivna osobina ove djece je relativho dobra radna spo-
sobnost u njima dostupnim oblicima djelatnosti. U ovih slu¢ajeva nije bila
zapazena znacajna neuroloska simptomatika, u njihovoj tjelesnoj konstituciji
izrazavala se samo lagana displasti¢nost. Kraniografija i elektroencefalogra-
fija takoder nisu pokazivali grubih promjena.

U odnosu na lake oblike mentalne retardacije, uvjetovane dominantnim
ili poligenim tipom nasljedivanja, znatne promjene u strukturi defekta mogle
su se opaziti samo u pojedinim slucajevima kada su u anamnezi djeteta
postojali dopunski egzogeni utjecaji. Kod toga se pojacao stupanj intelektu-
alnog funkcioniranja i izmijenila se struktura os$tecenja uslijed javljanja
dopunskih simptoma, $to se u potpunosti podudara s podacima niza istrazi-
vanja, koji su podcrtavali da utjecaj Stetnih egzogenih faktora pri nepovolj-
nom nasljedivanju moze dovesti do tezih poremedaja, kvalitetno razli¢itih
od izrazito nasljednih.

Druga grupa ukljucuje one porodice kod kojih se kao vodedéi etio-
loski faktor javljaju egzogeni negativni utjecaji. U ovoj grupi postoje dvije
podgrupe u odnosu na etiologiju: lueti¢na i toksoplazmozna.

Lueti¢nu etiologiju mentalne retardacije bilo je moguce pretpostaviti
u 19 slucajeva iz 6 porodica, kod kojih je anamnesti¢ki i serolosSki (zahva-
ljujuéi primjeni reakcije imobilizacije treponeme pallidum) kod jednog ili
oba roditelja potvrden sifilis. Kod ispitanika sve seroloske reakcije bile su
negativne, nije bilo ni izrazitih znakova kongenitalnog sifilisa, postojale su
samo pojedine »stigme« i distrofije karakteristicne za rane prenatalne pore-
mecaje i rasirena neuroloska simptomatika. Kod vedine djece do 11/17 godina
primijecena je noéna enureza. Na kraniogramima u pojedinim sluajevima
postojali su znakovi hidrocefalije, a elektroencefalogrami svjedocili su o inter-
ferenciji mezodiencefalnih struktura mozga.

Sve ovo omoguduje pretpostavku da se kod mavedenih slucajeva radi o
takozvanom distrofi¢nom sifilisu koji su opisali niz autora. M. V. Mili¢ naziva
takvo oboljenje parasifiliticnim i pretpostavlja da ono ima karakter gameto-,
blasto-, ili embriopatija.

Kod mentalno retardiranih ovog oblika struktura o$teéenja karakterizi-
rana je nedovoljnim razvitkom spoznajne funkcije na stupnju lake retarda-
cije s poremecdajima na emocionalno-voljnom podrudju (impulzivnost, uzbud-
ljivost, sugestibilnost, distraktivnost, katkada povedanje nagona). U vedine
djece ponaSanje je imalo karakter sli¢an psihopatskom. Neka djeca su imala
manje izraZzen poremecdaj na emocionalno-voljnom podrudju (astenic¢ka ili
neurotska stanja).

Toksoplazmoznu etiologiju mentalne retardacije moglo se pretpo-
staviti u 20 slucajeva iz 9 porodica, kod kojih su bile jako pozitivne kozno-
-alergi¢ne (a kod vedine i seroloSke) reakcije na toksoplazmu, kao i kod nji-
hovih majki. U ginekoloSkoj anamnezi majki nalazili su se podaci o abortu-
sima i mrtvorodencadi, u nizu slucajeva bio je ustanovljen kontakt roditelja
sa zivotinjama.

Kod ovih slucajeva opaZala se prisutnost izraZene displasti¢nosti, niz de-
formacija i dosta gruba neuroloSka simptomatika, $to je svjedolilo o prena-
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talnom poremedaju. U jednom slucaju zapaZeni su epileptoformni napadaji.
Kraniogrami ovih slu¢ajeva ukazivali su na prisutnost simptoma hidrocefalije,
elektroencefalogrami su pokazivali difuzne promjene.

Struktura o$tedenja kod ovih osoba karakterizirana je niskim stupnjem
intelektualnog funkcioniranja (u polovini slu¢ajeva u vidu teze mentalne
retardacije, a u drugoj polovini u vidu donjeg stupnja lake retardacije), koje
je bilo prac¢eno nedovoljnim razvojem govora i motorike, nekim emocionalno
voljnim poremecajima u obliku tromosti, ravnodusnosti prema okolini, ili
distraktivnosti, sujetnosti, razdrazljivosti, nametljivosti. Takoder su bili ka-
rakteristicni brza klonulost, iscrpljenost, nepostojanost aktivne paznje.

U treéoj grupi nije bilo mogude izdvojiti vodeci etioloski faktor.
Kod neke djece u anamnezi bili su ovi ili oni (katkada i mnogostruki) Stetni
faktori, medu kojima je bilo vrlo tesko izdvojiti vodedi etioloski faktor. U dru-
gim sluéajevima nije bilo mogude utvrditi nikakve egzogene utjecaje u toku
prenatalnog, natalnog i postnatalnog perioda razvoja djeteta, nije bilo poda-
taka niti za pretpostavku o moguénesti nasljednog karaktera.

Na takav nacin provedeno istrazivanje je pokazalo da grupa familijarnih
tipova mentalne retardacije nije istovjetna i ukljucuje kako nasljedne tako
i egzogene forme. Specificni pokazatelj nasljednjih formi dovoljno je visok
— 66,3%. Podaci istrazivanja dozvoljavaju pretpostavku o razli¢itom karak-
teru nasljedivanja mentalne retardacije. Pri tome se ovdje pojavljuju zako-
nitosti koje su karakteristicne za mentalnu retardaciju u cijelosti, tj. ovisnost
klinicke slike o etiopatogenezi. Tako postoji neka povezanost izmedu tipa
nasljedivanja i strukture defekta (ujedinjavanje intelektualnog nedostatka
s mnogostrukim oStecenjima kod recesivnih oblika, nekomplicirane forme
mentalne retardacije u slucaju dominantnog i poligenog nasljedivanja, znatna
promjena strukture oStecenja, koja je nastala kod spajanja dodatnih nega-
tivnih egzogenih faktora).

Isto takva zavisnost klinicke slike o karakteru etiolo$kog faktora i loka-
lizacije oStecenja pojavila se u grupi egzogenih familijarnih sluajeva (sjedi-
njavanje relativno lakih stupnjeva mentalne retardacije s izraZzenim poreme-
¢ajima na emocionalno voljnom polju i patologije ponaSanja pri leuti¢noj
formi; tezi stupanj o$tedenja s mmogostrukim poremedajima kod toksoplaz-
mozne forme).

Rezultati rada pruZaju mogucnost za neke prakti¢ne preporuke. Uzima-
juéi u obzir razli¢itu strukturu defekta kod raznih oblika, neophodno je pri-
stupiti diferencirano pitanju medicinskog postupka i korekciono-odgojnog
rada s ovom djecom.

Ova dinjenica da se zbog nepravovremenog otkrivanja i nedovoljnog li-
jeCenja ovakvih oboljenja roditelja, kao $to je sifilis i toksoplazmoza, mogu
roditi mentalno retadirana djeca treba da privuce paznju lije¢nika odgovara-
ju¢ih specijalnosti u svrhu rane dijagnoze i lije¢enja ovih oboljenja.

Mogu¢nost neposrednog nasljedivanja mentalne retardacije ukazuje na
potrebu razvijanja Siroke mreZe medicinsko-genetickih savjetovalista.
Prevela s ruskoga Levandovski Dubravka

V. M. Javkin
Naucno istrazivacki institut defektologije
Akademija pedago$kih nauka SSSR, Moskva



3AKAIOUEHHE

KAnHnyeckasi XapaKTepHUCTHKA CeMeHHBIX THIOB NCHXHYECKOH perapAaluu

B sT0ii paGore aBTOp MOCTAaBHA INEpeA COOOI0 3aAauy H3VYHUTh HPUYHHBI Ce-
MEHUHBIX CAVYaeB OAHTOPPEHHH, OCOOEHHOCTH KAHHHYECKOH KapTHUHBI IIPH HHUX H HX
CBSI3b C DTHOIIATOT€HE30M.

Bce wu3yuennnie cemeiiHble cAy4Yaun OAUTOGPEHHH OBIABI PAa3A€AE€HBI Ha TpHU
TPVIIIIBL:

— HACAEACTBEHHO-O0YCAOBAEHHBIC (GOPMBI

— 9r30reHHbIe GOPMBI

— CAYYaH C HESICHOH STHOAOTHEH.

IIpoBeAeHHOE HCCAEAOBAHME IIOKA3aA0, YTO TPVYINIA CEMEHHBIX CAYYAEB OAMIO-
dpeHHH HCOAHOPOAHA H IIO3BOASIET IIPEAIIOAATATh PA3AHUYHBIA XapaKTep HACAEAO-
BaHUSI OAUTODPEHHH.

PesyAbTaThl pabGOTBl AQIOT BO3MOYKHOCTH HEKOTOPBIX MPAKTHUECKUX PEKO-
MEHAQLTHH.
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