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Epidemioloska, citogeneticka

i klinicka obiljezja djece sa sindromom
Down u podrudju Istocne Hrvatske

— pethaestogodisnje postnatalno iskustvo

Visnja Tomac', Silvija Puselji¢', Martina Kos', Sanja Dorner', Romana Pavisi¢ Kezan?, Jasenka Wagner?

U retrospektivnoj studiji koja obuhvaca 15-godisnje razdoblje (2005.-2020.), tiiekom kojeg je ukupan broj kariotipizacija bio 1879,
dijagnosticiran je 101 slucaj sindroma Down u KBC-u Osijek. Cilj je bio analizirati epidemioloska, citogeneticka i klinicka obilieZja
djece sa sindromom Down u podrucju Istocne Hrvatske. Svi bolesnici s fenotipskim obilieZjima sindroma Down pregledani su u Kli-
nici za pedijatriju Klinickog bolni¢kog centra Osijek. Citogeneti¢ka analiza obavljena je u Laboratoriju za medicinsku genetiku Medi-
cinskog fakulteta u Osijeku. Sindrom Down potvrden je tehnikom GTG pruganja kod 101-og bolesnika, od toga njih 55% muskog i
45% Zenskog spola. Najcesci je reqularni tip trisomije 21 utvrden kod 95% bolesnika, nakon cega slijedi translokacijski tip u 4% i
mozaicni tip utvrden u 1% bolesnika. Prosjecna dob maijki bila je 33 godine. Prirodena sréana grjeska utvrdena je kod 38/89 (42,7%)
bolesnika. Tiiekom 15 godina nije zamije¢en znacajan pad prevalencije Zivorodenih osoba sa sindromom Down u podrucju Istocne

Hrvatske. Prenatalnoj dijagnostici podvrgnuo se manji broj majki djece s sindromom Down te je uputno procijeniti informiranost

buducih majki, kao i lije¢ni¢ko znanje i stavove prema prenatalnoj dijagnozi Downovog sindroma.
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Downov sindrom (DS), poznat kao trisomija 21, prvi je opi-
sani sindrom s razvojnim zaostajanjem/intelektualnim po-
teskoc¢ama kao jednoj od karakteristika, a prvi put ga je op-
sirno opisao engleski lije¢nik Langdon Down 1866. godine,
nazivajuci ga“mongoloidnim idiotizmom”(1). Citogeneticku
podlogu — dodatni kromosom 21, opisali su Lejeune i Jacobs
1959. (2), a Polani i sur. opisali su i definirali translokacijski
oblik sindroma (3). U Hrvatskoj su pedijatrica Ljiliana Zer-
gollern i endokrinolog Danilo Tepavcevi¢ 1959., samo pola
godine nakon Lejeunea, uspjeli citogeneticki ispitati kratko-
trajnu kulturu stanica koStane srzi i u stani¢nim jezgrama
izbrojiti 47 kromosoma, a prvi usmeni prikaz citogeneticki
ispitane djece autori su iznijeli na Simpoziju pedijatara u
Osijeku 1961. godine (4).

Osim intelektualnog zaostajanja, obiljezje trisomije 21 je
karakteristican fenotip koji uklju¢uje manji opseg glave, plo-

snati zatiljak, koso poloZene i Sire razmaknute oci (hipertelo-
rizam), naglasen nabor koze unutrasnjeg o¢nog kuta (epi-
kantus), bijele pjege uz obod sarenice (Brushfieldove pjege),
manji nos i usta, losije oblikovane i manje uske. Zglobovi su
pojacano pokretljivi i savitljivi, a zahvacene osobe imaju
oslabljen tonus misica, Sake su Siroke i kratke, s kratkim i
lepezastim prstima, peti prst je kraci, sa zadnjim ¢lankom
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lagano svinutim prema cetvrtom prstu (klinodaktilija), a ve-
¢ina ih ima brazdu Cetiri prsta na dlanovima. Oko 40% djece
s DS-om ima prirodenu sréanu manu, a naj¢esci tip grjeske
je zajednicki atrijsko-ventrikularni kanal. Ce$¢e su anomalije
probavnog sustava poput gusterace prstenastog oblika, ne-
postojanje otvora straznjeg crijeva i Hirschprungova bolest.
Bolesnici s DS-om nesto ¢esce no u opcoj populaciji mogu
imati limfoproliferativne bolesti te neki od oblika imuno-
deficijencije (5). Hipotireoza se razvije kod 4 - 8% djece s
DS-om (6).

Citogeneticki se razlikuju tri tipa trisomije 21, najzastupljeniji
oblik je regularni tip koji nastaje zbog nerazdvajanja kromo-
soma 21 u mejozi zametnih prastanica majke, a samo u
10 % slucajeva u mejozi zametnih prastanica od oca, s po-
javnoscu u oko 95 % slucajeva. Drugi oblik je translokacijski
tip koji se javlja u oko 3 % slucajeva, a moZze biti novonastali
ili se nasljeduje od jednog od roditelja koji je mirni nositelj
balansirane translokacije. Najrjedi tip je mozai¢ni, s najbla-
zom klinickom slikom, a javlja se u oko 2 % slucajeva (7, 8).
DS je najcesca aneuploidija s prevalencijom 1:700 (9), a pro-
cijenjena prevalencija u Hrvatskoj iznosi 1,23/1000 rodenih
(1,05/1000 Zivorodenih) (10). Prema EUROCAT bazi podata-
ka prevalencija DS-a u Europi iznosi 2,2/1000 porodaja
(1,1/1000 Zivorodenih) (10). Kad usporedimo prevalenciju
DS-a u drugim europskim zemljama, ona je relativno stabil-
na i krec¢e se od najvise 2—3,4/1000 Zivorodenih u Irskoj i
Malti, oko 1,2/1000 u Velikoj Britaniji, dok je u Francuskoj
prevalencija najniza (0,75/1000 Zivorodenih) (10). Kad uspo-
redimo prevalenciju u svijetu, u SAD-u je sli¢cna kao i u Veli-
koj Britaniji - oko 1,26/1000, dok je u arapskom svijetu nesto
visaikrece se od 3,12/1000 u Omanu do 1,42/1000 u Egiptu.
U azijskim zemljama se kre¢e od 0,8/1000 u Turskoj do
2,55/1000 u Japanu, dok je u Juznoj Americi prevalencija iz-
medu 1,25/1000 u Brazilu do 2,47/1000 u Cileu (11). Podatci
za africki kontinent su neprecizni zbog nepouzdanosti stu-
dija. U SAD-u se svake godine rada oko 6000 djece s DS-om
(12), sli¢no kao u Europi, gdje ih se rada oko 7000 na godinu
(13). Prema podatcima iz Hrvatskog zavoda za javno zdrav-
stvo (HZJZ) registra osoba s invaliditetom iz 2018. godine
registriranih osoba s DS-om u Republici Hrvatskoj (RH) je
1706-ero (14). Prevalencija u pojedinim zemljama ovisi o so-
cijalnim standardima, etnickim i vjerskim imbenicima i
ekonomskom statusu. U zemljama u kojima je prenatalna
dijagnostika dostupnija, a pobacaj dopusten poput Francu-
ske (kao 5to je u vecini europskih zemalja), prevalencija DS-a
kod rodenja znacajno je smanjena, no u zemljama gdje je
pobacaj zabranjen, a posebno u onim arapskim gdje je viso-
ka stopa konsangvinih brakova, starije dobi majke i viserot-
kinja, prevalencija je visa.

Cimbenik rizika za trisomiju 21 je dob roditelja, osobito dob
majke, ali i dob oca, te prethodna trudnoca koja je rezultira-
la kromosomopatijom (15). Rizik da se djeca rode s DS-om
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kre¢e se od 1:1400 kod Zena koje radaju izmedu 20 i 24
godine, 1:900 u dobi od 30 godina, 1:385 u dobi od 35 godi-
na, 1:105 u dobi od 40 godina i kod Zena koje radaju u dobi
od 45 godina faktor rizika je 1:30 (16). Vedi je udio muske
djece s DS-om u odnosu na Zensku (1,5:1) (17).

Zbog relativno velikog rizika za radanje djece s DS-om, po-
sebno kod starijih majki, ve¢ u drugoj polovici 20. stolje¢a
pocele su se razvijati tehnike prenatalne dijagnostike (18).
Invazivne prenatalne tehnike koje se naj¢esce primjenjuju
su amniocenteza i biopsija korionskih resica (19). Najucinko-
vitiji neinvazivni test probira na DS koji se provodi u okviru
naseg zdravstvenog sustava je kombinirani probir u 1. tro-
mjesedju koji je od 2006. godine u rutinskoj primjeni (19).
Neinvazivna prenatalna dijagnostika koja se temelji na pri-
sutnosti slobodno cirkuliraju¢e fetalne deoksiribonuklein-
ske kiseline (DNA) u majcinoj krvi dostupna je u RH od 2011.
godine. Primjenom ove tehnike postiZe se mnogo veca toc-
nost u usporedbi s drugim neinvazivnim metodama i zna-
¢ajno smanjuje potrebe za invazivnim metodama (20).

Cilj ove retrospektivne povijesne studije je analiza epidemi-
oloskih osobitosti, citogenetickih nalaza i komorbiditeta
djece s DS-om rodene u razdoblju od 2005. do 2020. godine
u podrucju isto¢ne Hrvatske.

ISPITANICI | METODE

Retrospektivna povijesna studija obuhvatila je 101-og bole-
snika s DS-om (55 % djecaka i 45 % djevojcica) pregledanih
na Klinici za pedijatriju, KBC-a Osijek i kariotipiziranih u La-
boratoriju za medicinsku genetiku Medicinskog fakulteta u
Osijeku tijekom 15-godiSnjeg razdoblja (od 1. 10. 2005.do 1.
10. 2020.). Za Cetvero ispitanika poznat je samo nalaz kario-
tipa, ostale podatke nemamo zbog nedostupnosti medicin-
ske dokumentacije i ne odazivanja na daljnje kontrolne pre-
glede. Sviispitanici podvrgnuti su cjelovitom klinickom pre-
gledu, pracenju laboratorijskih parametara te ultrazvu¢nom
pregledu srca. Klinicka dijagnoza temeljila se na fenotipskim
karakteristika DS-a, a potvrdena je nakon uzorkovanja peri-
ferne krvi izradom kariograma standardnim GTG pruga-
njem. Ostali potrebni podatci prikupljeni su iz medicinske
dokumentacije, a ukljucuju: sociodemografske karakteristi-
ke djeteta i njegovih roditelja, komorbiditet i rezultate GTG
pruganja. Citogeneti¢ka analiza obavljena je iz kulture stani-
ca krvi novorodencadi u skladu sa smjernicama Europskog
citogenetickog udruzenja (21). Zbog hipotireoze, kao ce-
stog komorbiditeta djece s DS-om, svim pracenim bolesni-
cima sustavno su pracene razine hormona Stitnjace u seru-
mu. Referentna vrijednost za hormone Stitnjace: TSH 2,018
mIU/L (ref. 0,660-4,750), FT4 14,04 pmol/L (ref.11,69-18,61)
(22). Intelektualno odstupanje je utvrdeno psihologijskom
procjenom uz pomoc¢ standardiziranih evaluacijskih meto-
da: razvojni testovi/procjene kognitivnih sposobnosti - raz-
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vojni test Cuturi¢ (od dobi od 1-og mjeseca) (23) i Wechsle-
rova ljestvica inteligencije za djecu (prema engl. Wechsler
Intelligence Scale for Children-Revised, WISC-IV )(od dobi od
Sest godina) (24). Kardioloski pregled obavio je pedijatrijski
kardiolog, a ukljucuje klini¢ki pregled, EKG i ultrazvuk srca.
Deskriptivni podatci iskazani su apsolutnim i relativnim
frekvencijama, odnosno postotcima, te aritmetickom sredi-
nom i medijanom.

REZULTATI

U ovoj studiji obradena su i pra¢ena djeca s podrugja istoc-
ne Slavonije i dijela Srijema, odnosno djeca rodena u KBC-u
Osijek i bolnicama koje joj po teritorijalnoj organizaciji gra-
vitiraju (Vukovar, Vinkovci, Slavonski Brod, Nasice, PoZega i
Virovitica). Najvise djece s DS-om rodeno je 2006. i 2015.
godine (10), potom slijedi 2019. (9), 2014. (8), 2007., 2011,
2012,2016.12017.(7),2013.(6), 10/2020. (5), 2018. (4), 2005.,
2008., 2009., 2010. godina (3). Prema podatcima HZJZ-a na
podru¢ju istocne Slavonije i dijela Srijema (Osijek, Vukovar,
Vinkovci, Slavonski Brod, Nasice, PoZega i Virovitica) broj ro-
denih u razdoblju od 2005. do 2019. godine bio je 108,695,
iz Cega proizlazi da je prevalencija DS-a u ovom podrucju u
navedenom razdoblju bila 0,9/1000 Zivorodenih.

Neinvazivni prenatalni testovi probira obavljeni su kod 17
Zena. Od dostupnih podataka 57 Zena nije obavilo prenatal-
nu dijagnostikuy, a razlozi su sljedeci: 29 Zena je odbilo ponu-
dene testove, 15 ih je izjavilo da im nije ponudena prenatal-
na dijagnostika, kod 13 Zena dijagnostika nije ponudena
zbog dobi mlade od 30 godina, a za 27 Zena nemamo po-
dataka o obavljenoj prenatalnoj dijagnostici. Prenatalna in-
vazivna dijagnostika (@amniocenteza) ucinjena je kod dvije
trudnice posto je trostruki test uputio na visoki rizik za DS.
Rezultati su prikazani u Tablici 4.

Sociodemografska i perinatalna obiljezja djece s DS-om pri-
kazana su u Tablici 1., a citogeneticka obiljeZja ispitanika s
DS-om prikazana su u Tablici 2. Naj¢esci je regularni tip triso-
mije 21 utvrden kod 95% bolesnika, nakon cega slijedi
translokacijski tip u 4% i mozai¢ni tip utvrden u 1% bolesni-
ka. Translokacijski tip DS-a je u tri slu¢aja de novo posljedica
Robertsonove translokacije, a u jednom slucaju posljedica
maternalno naslijedene Robertsonove translokacije t(14;21).
Slika 1 prikazuje rijedak mozai¢no-translokacijski tip trisomi-
je 21. Posebnost ovog slucaja ocituje se u tome $to bolesnik
ima dvije stani¢ne linije od kojih je samo jedna aneuploidna,
no u obje se nalazi i izokromosom 21q i izokromosom 21p.

Ukupno 38/89 (42,7 %) djece s DS-om ima sréanu grjesku, a
najcesdi tip grjeske kao i ostali komorbiditeti opisani su u Ta-
blici 3. Blago intelekutalno zaostajanje ima 53-je (55,2%) ispi-
tanika, umjereno njih 24-ero (25%), tesko njih 7-ero (7,3%),
duboko 1 (1%), a kod 11-ero (11,5%) je ostalo nedefinirano.
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TABLICA 1. Sociodemografska obiljezja djece sa sindromom Down
koja su zbrinuta u Klini¢kom bolni¢ckom centru Osijek u razdoblju
2005.-2020.

Spol N(%)
Zensko 45 (44,5 %)
Musko 56 (55,4 %)
Ukupno 101

Dijete po redu

Prvoidrugo 76 (79,1 %)

Trece ivise 21 (20,8 %)

Dob majke (godine)

MIN-MAX 2047
MED 33

Dob oca (godien)

MIN-MAX 21-50
MED 34
Gestacijska dob (tjedni)

>38 65 (67,7 %)
37-35 18 (50 %)
<35 9 (9,4 %)
Perinatalna asfiksija 12(12,5 %)

MAX — najveca dob; MIN — najmanja dob; MED — prosje¢na dob

TABLICA 2. Citogeneticka obiljeZja djece sa sindromom
Down dijagnosticirana u Laboratoriju za medicinsku genetiku
Medicinskog fakulteta u Osijeku u razdoblju 2005.-2020.

Regularni tip Down sindroma N
47 XYA+21 52
47 XX 421 43

Translokacijski tip Down sindroma
(Robertsonova translokacija)

46,XX,4+21,der(14;21)(q10;,910)mat 1
46,XY,421,der(14;21)(q10,q10)dn 1
46,XY+21,der(21;21)(q10,q10)dn 2

Mozai¢no-translokacijski tip Down sindroma
47 XX+21,der(21;21)(q10,q10)der(21;21)(p10;p10)[711/
46,XX,der(21;21)(q10,q10)der(21;21)(p10;p10)[29]

Dvostruka aneuploidija: Klinefelter+Down sindrom

48 XXY, 421 1
Ukupno 101
RASPRAVA

Ovo je prva studija koja prikazuje epidemiolosku sliku DS-a
u isto¢noj Hrvatskoj. U Hrvatskom registru kongenitalnih
anomalija ustanovljenom 1983. godine podatke o prevalen-
ciji DS-a postoje iz samo dva podrucja u Republici Hrvatskoj,
i to iz Primorja i grada Varazdina (25). Ovaj registar pokriva
samo 20,8% podataka o prevalenciji djece s DS-om u nasoj
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SLIKA 1. Kariotip djeteta s mozai¢no-translokacijskim oblikom
sindroma Down (fotografija iz arhiva Laboratorija za medicinsku
genetiku Medicinskog fakulteta u Osijeku): mos47,XX,+21,der(21;21)
(q10;910)der(21;21)(p10;p10)[711/46,XX,der(21;21)(q10;q10)der(21;21)
(p10;p10)[29]dn
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zemlji. Druga veca studija u RH je ona u Primorsko-goran-
skoj Zupaniji u razdoblju od 1996. do 2005. godine gdje je
prevalencija DS-a 1,4/1000 (26), te u srednjoj Dalmaciji u raz-
doblju od 1988. do 1992. godine gdje prevalencija iznosi
1,29/1000 (27). U velikoj studiji o prevalenciji djece s kromo-
somopatijama u Republici Hrvatskoj u razdoblju od 2009.
do 2012. godine prevalencija DS-a je iznosila 0,43 —1,0/1000
Zivorodenih (28). Prevalencija u nasoj studiji iznosi 0,9/1000
Zivorodenih.

U Republici Hrvatskoj jedina trenutno vaZeca nacionalna
stru¢na preporuka za prenatalni probir i dijagnostiku kro-
mosomopatija je ona iz 2010. godine koju je objavilo Hrvat-
sko drustvo za perinatalnu medicinu (29). Prema njoj nein-
vazivni se testovi probira preporucuju u niskorizi¢nim trud-
no¢ama, odnosno onih mladih od 36 godina koje imaju
negativnu osobnu ili obiteljsku anamnezu, a invazivna pre-
natalna dijagnostika trudnicama s navrsenih 36 godina Zivo-
ta i starijim zbog dokazanog povecanog rizika za DS, ali i za
druge abnormalnosti broja kromosoma. Osim zbog pood-
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TABLICA 3. Komorbiditeti djece sa sindromom Down koja su zbrinuta
u Klinickom bolni¢kom centru Osijek u razdoblju 2005.-2020.
("VSD-ventrikularni septalni defekt; 2ASD ll-atrijski septalni defekt tipa

secundum; 3ALL-akutna limfati¢na leukemija)

Sréana grjeska N (%)
Zajednicki A-V kanal 14 (36,8%)
VSD1 13 (34,2%)
ASD 112 2 (5,7%)
Duktus Bottali 5(13,2%)
Tetralogija Fallot 2 (5,7%)
Koarktacija aorte 2 (5,7%)

Hirschprungova bolest 3(3,1%)

Hipotiroidizam 35 (36,1%)

Anomalije mokraénog sustava 4 (4,1%)

Prstenasti pankreas 2(2,1%)

Stenoza dvanaesnika 1 (1%)

Trombocitopenija 8 (8,2%)

Epilepsija 6 (6,2%)

Leukemija (ALL3) 3(3,1%)

makle dobi trudnice, invazivna prenatalna dijagnostika me-
dicinski je opravdana i preporucuje se u slucaju pozitivne ili
opterecene obiteljske i/ili reproduktivne anamneze, pozitiv-
nih ultrazvu¢nih biljega kromosomopatija i pozitivnog nala-
za testova probira prvog ili drugog tromjesedja. Nase istrazi-
vanje je pokazalo mali broj obavljenih neinvazivnih prena-
talnih testova, a u vedini slucajeva Zenama nije ponuden
prenatalni probir/dijagnostika ($to nije u skladu s aktualnom
preporukom) ili su je odbile zbog osobnih razloga. Nakon
nalaza trostrukog probira koji je uputio na visok rizik za DS,
samo su se dvije zene odlucile za amniocentezu.

Nekoliko je mogucih razloga ovako niskoj stopi pristupanja
prenatalnim testovima. Podatci za ovaj rad prikupljeni su
tijekom petnaestogodisnjeg razdoblja, a tijekom proteklih
godina dostupnost testova se znacajno razlikovala. lako se
neinvazivni prenatalni testovi ve¢ dugo primjenjuju, njihova
svrha i mogucnosti ¢esto su nepoznanica bolesnicama, a
katkad i samim klini¢arima, $to upucuje na potrebu za stal-
nom izobrazbom osoblja uklju¢enoga u prenatalnu skrb. Uz
to su se metode koje se temelje na analizi slobodnog fetal-
nog DNA-a iz majc¢ine krvi pojavile tek 2011. godine, one
nisu pokrivene troskovima zdravstvenog osiguranja, njihova
cijena je visoka, rade se na prijedlog ginekologa uz sugla-
snost trudnice, a troskove pretrage placa trudnica odnosno
obitelj. Prema tome, neovisno o ¢injenici da su neinvazivni
testovi neSkodljivi kako za majku tako i za plod, ¢ini se da jo3
nije potpuno zazivjela njihova primjena u nasem podru¢ju.
| dakako, kao posljedniji, ali ne manje znacajan razlog nepri-
stupanju neinvazivnim testovima probira je osobni stav bu-
duc¢e majke i njenog partnera.
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TABLICA 4. Primjena metoda prenatalne dijagnostike kod djece sa sindromom Down koja su zbrinuta u Klinickom bolni¢ckom centru Osijek

u razdoblju 2005.-2020. (Podatci poznati za 74 ispitanice.)

Prenatalna dijagnostika -DA Broj (N)
17
Dvostruki probir! visoki rizik 2
Dvostruki probir' niski rizik 1
Trostruki probir? visoki rizik 8
Trostruki probir? niski rizik 6
Kombinirani probir® 0
NIPT* 0
Amniocenteza 2

Prenatalna dijagnostika - NE Broj (N)
Razlog 57
Odbile 29
Nije ponudena 15
Nije ponudena zbog dobi mlade od 30 g. 13

' AFP+BHCG; 2 AFP+BHCG+nE3; * nuhalni nabor+BHCG+PAPP-A; “Neinvazivni prenatalni test temeljen na prisutnosti slobod-

nog fetalnog DNK-a

Prema izvjes¢u HZJZ-a prema kojemu vise od 70 % trudnica
u Hrvatskoj pohada klinike za ultrazvucni pregled u prvom
tromjesecju, izmedu 10. i 14. gestacijskog tjedna, mozemo
zakljuciti da je prenatalna dijagnostika ipak sve dostupnija i
sve se vise primjenjuje (30).

U nasoj studiji srednja dob majki koje su rodile dijete s
DS-om je 33 godine, $to je slicno kao i u ostalim zemljama
(31, 32). Kad usporedimo razdoblje od 2005. do 2010. godi-
ne te od 2010. do 2019. godine prosje¢na dob majki kad su
rodile djecu s DS-om je bio podjednak (32 do 34 godine).
Broj majki koje su bile starije od 35 godina je u istom raz-
doblju ipak bio nesto vedi u razdoblju od 2005. do 2010. go-
dine (44 %) u usporedbi s razdobljem od 2010. do 2019.
godine kad je bio 33%.

Prirodenu sréanu grjesku ima 42,7% djece s DS-om, $to je
sli¢no kao i u ostalim studijama gdje su sr¢ane grjeske pri-
sutne od 43% do 57%. U nasoj studiji naj¢eséa sr¢ana grjes-
ka je zajednicki atrijsko-ventrikulski kanal, 5to je i naj¢esca
sr¢ana grjeska kod DS-a (33). Prema literaturi postoje razlike
u zastupljenosti pojedinih sr¢anih grjeSaka u djece s DS-om,
pa se tako u Europi i SAD-u kao naj¢esca navodi atrio-ventri-
kulskii septalni defekt (34), dok je u Aziji zabiljeZzeno da je
izolirani ventrikulari septalni defekt (VSD) najc¢esc¢a sr¢ana
grjeska (40%) (35).

Hipotireoza je zabiljezena kod 36,1% ispitanika s DS-om, $to
je nesto vise nego u drugim studijama (36). U nasem istrazi-
vanju vecini djece hipotireoza je dijagnosticirana prosje¢no
oko pete godine Zivota.

Zahvaljujuci dobroj postnatalnoj zdravstvenoj skrbi, kao i
multidisciplinskom habilitacijskom pristupu, djeca s DS-om,
osobito ona sa slozenim prirodenim sréanim grjeSkama,
imaju dobro prezivljenje kao i kakvocu Zivota. Vec u najrani-
joj dobi preporucuje se rani intervencijski program koji uk-
ljucuje medicinsku razvojnu gimnastiku za poticanje razvo-
ja grube i fine motorike, logopedsko lijec¢enje oromotornih
disfunkcija i poteskoca hranjenja, radnu terapiju za usavrsa-

vanje fine motorike i stjecanja vjestina samostalnosti. Sve
studije, osim jedne, dokazale su intelektualni napredak za
djecu koja su prosla specijalne programe individualne sti-
mulacije, $to znaci da postoji velika mogucnost poboljsanja
intelektualnih sposobnosti djece sa DS-om (37). Multidisci-
plinskim pristupom cilj je posti¢i unapredivanje kakvoce
Zivota, medicinske i socijalne zastite djece s DS-om i njiho-
vih obitelji.

ZAKLJUCAK

Prevalencija djece s DS-om u nasem podrucju nije se zna-
¢ajno smanjila u 15-godisnjem razdoblju unato¢ novim
testovima iz podru¢ja prenatalne dijagnostike. Iznimno mali
broj prenatalno dijagnosticiranog DS-a upucuje na potrebu
za boljim savjetovanjem i pruzanjem pisanih i usmenih in-
formacija svim zenama, osiguravajuci im da na odgovaraju-
¢i nacin razumiju dostupne opcije pregleda i testiranja. Prili-
kom informiranja o moguénostima prenatalne dijagnostike
DS-a potrebno je posebno voditi racuna o vjerskim i etickim
stavovima majke i objasniti joj svrhu testiranja, tj. da testovi
sluze samo tome da se navrijeme postavi dijagnoza te da je
odluka o ishodu trudnoc¢e njena i njenog partnera. Dobro
informiranje buducih roditelja o DS-u i komorbiditetima, od
kojih neki znacajno utjecu na preZivljenje ako se navrijeme
ne otkriju, svakako ¢e navesti odredeni broj Zena na to da se
odlu¢e na prenatalnu dijagnostiku, pogotovo one kojima
prekid trudnoce nikako nije opcija. Dobra postnatalna
zdravstvena skrb omogucava preZivljenje djece s Downo-
vim sindromom, dok multidiciplinski habilitacijski tretmani
omogucavaju bolju kakvocu Zivota djeci s DS-om, ali i njiho-
vim roditeljima.

ZAHVALA

Autori zahvaljuju svim roditeljima djece sa sindromom
Down ¢iji su podatci prikazani u ovoj studiji. Izrada ovog
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rada djelomi¢no je financirana internim istraZivackim pro-
jektom Medicinskog fakulteta u Osijeku ,Etiologija men-
talnog zaostajanja u pedijatrijskoj populaciji” (VIF2015-
-MEFOS-11, voditelj: Jasenka Wagner).
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SUMMARY

Epidemiological, cytogenetic and clinical characteristics
of children with Down syndrome in eastern Croatia
— fifteen-year postnatal experience

Visnja Tomac, Silvija Puselji¢, Martina Kos, Sanja Dorner, Romana Pavisi¢ Kezan, Jasenka Wagner

This study presents a retrospective data analysis of 101 postnatally detected cases of Down syndrome, routinely diagnosed among
1879 postnatal investigations performed during a 15-year period (2005-2020) at a single tertiary centre. All patients with features of
Down syndrome were examined at the Department of Paediatrics, Osijek University Hospital Centre. Karyotyping was performed at
the Laboratory of Medical Genetics, Faculty of Medicine in Osijek. Among 101 Down syndrome patients, 55% patients were male and
45% were female patients. Trisomy 21 as the most common karyotype was found in 95%, Robertsonian translocation in 4% and
mosaic form in 19 of Down syndrome patients. The average age of the mothers was 33 years. Congenital heart defects were present
in 38/89 (42.7%) patients. There was no marked decrease in the prevalence of live birth Down syndrome in eastern Croatia over the
15-year period. The usage of prenatal diagnosis was low, so womens, as well as physicians’ knowledge and attitudes towards the

prenatal diagnosis of Down syndrome should be evaluated.
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