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SAZETAK

Uvod: Down sindrom (DS) je najée$¢a kromosomopatija koja se pojavljuje u novorodenackoj populaciji
djece u regiji zapadne Hercegovine (zH). Pracenjem incidencije kroz vise desetljeCa u ovoj regiji
povecali smo razumijevanje i zdravstvenog i sociokulturnog standarda u pristupu djeci s ovim osobitim
sindromom.

Cilj ove analize petogodisnjeg razdoblja bio je dobiti uvid u osnovne epidemioloske karakteristike
novorodencadi sa SD u razdoblju od 2016. do 2020.g.

Ispitanici i metode: Proveli smo retrospektivnu analizu bolni¢ke dokumentacije na Klinici za djecje
bolesti SKB Mostar. Ispitanici su bili djeca lije¢ena zbog Down sindroma.

Rezultati: U tom razdoblju bilo je 8851 zivorodene novorodencadi u regiji zH. Bilo je 15 zivorodene
djece s DS. Incidencija DS za to razdoblje iznosi 1,69/1000 novorodenih. Abortirani i mrtvorodencad
se nisu analizirali. Bilo je sedmero djecaka (47 %) i osam djevojc¢ica (53 %). Sva djeca su citogenetski
analizirana, svi su bili regularni tip trisomije 21. Devet majki (60 %) je bilo starije od 35 g. Major
malformacije (MM) su nadene u sve novorodencadi, najce$¢e su bile prisutne malformacije
kardiovaskularnog sustava (67 %). Sestero (40 %) je imalo vise od $est karakteristi¢nih minor stigmi
(mM). 80 % djece rodeno je nakon 37 tjedana gestacije. 87 % majki je imalo urednu trudnoce. U 93 %
novorodencadi s DS postnatalni ishod je bio uredan. Jedno novorodence je imalo smrtni ishod.
Zakljucak: Prevalencija DS u regiji zapadne Hercegovine kroz zadnjih pet godina je neznatno niza od
one u prijaSnjem desetljec¢u. Nesto je viSa od one u zapadnim regijama Europske unije. Bolja perinatalna
zastita i dobri ishodi djece s DS optimizirali su i humanizirali pristup novorodencetu s DS.
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uvobD

Danas dobro klinicki, geneti¢ki i neurorazvojno
definiran sindrom i dalje izaziva paznju u
klinickoj praksi i u zajednici. Opazene Cinjenice
da se CeSc¢e javlja u starijih roditelja (>35 g.),
dovele su do uvodenja ucinkovite prenatalne
dijagnostike. Tom probiru ipak izmicu mlade
skupine trudnica, pa se danas sve vise (osobito
u ekonomski razvijenim sredinama) djeca s
ovim sindromom javljaju u mladih majki (1).
Prva istrazivanja prevalencije Down sindroma
(DS) Sezdesetih godina proslog stoljeca opisuju
opéu prevalenciju od 1-2/1000 novorodenih
(2). Europski registar kongenitalnih
malformacija (EUROCAT) pra¢enjem
nacionalnih izvije§¢a ustanovio je zanimljiv
fenomen: Prevalencija DS u 20.st. do
osamdesetih  godina opada u  veéini
zapadnoeuropskih zemalja, pretpostavlja se
zbog smanjene fertilnosti starijih zena. Takoder
je tome doprinijela prenatalna dijagnostika i
posljedi¢ni pobacaji. Nakon 80.-tih g. 20.st.
ponovo pocinje rasti incidencija DS, moguce
zbog povecane fertilnosti u starijoj dobi (2,3).
Sada moZemo primijetiti da socio-ekonomsko-
kulturni milje uglavnom utjeCe znacajno na
prevalenciju DS u nekoj sredini ili regiji (3).

U naSoj regiji (zH) gotovo 100% Zena rada u
medicinskoj ustanovi (Sveucili$noj klinickoj
bolnici Mostar). Sluze¢i se EUROCAT
protokolom, pratimo viSe od dva desetljeca
incidenciju DS kao i klinicke ishode ove djece
(4). Medicnski tehnoloski napredak u ovom
razdoblju ostavio je znacajan impakt na pristup
novorodencetu sa DS. Moguénost lijeCenja
Cestih velikih anomalija, moguénost intenzivne
habilitacije, socijalna senzibilnost u zajednici,
sve to je promijenilo percepciju i medicinske i
opce zajednice u suzivotu s djecom s DS.

Cilj rada je bio dobiti uvid u op¢u petogodiSnju
prevalenciju te u pojedinacnu godiSnju
incidenciju djece s DS rodenih u SveuciliSnoj
Klini¢koj Bolnici (SKB) Mostar kao i onih koji
gravitiraju i lijece su u Mostaru u razdoblju od
2016. do 2020.g. Takoder je bio cilj dobiti uvid
u njihovu citogenetsku dijagnozu. Analiziran je

utjecaj dobi majke, gestacije, spola, prenatalnih
i postnatalnih komplikacija, kao i prisutnost
velikih (MM) i malih malformacija (mM) u
analizirane djece s DS.

ISPITANICI | METODE

Istrazivanje je provedeno kao retrospektivna
analiza bolnicke dokumentacije na Klinici za
djeCje bolesti SKB Mostar za razdoblje od
2016. do 2020.g. Procjenjuje se da je u tom
razdoblju u op¢inama Mostar, Posusje, Grude,
Siroki Brijeg, Ljubuski, Livno, Citluk,
Tomislavgrad, Capljina, rodeno ukupno 8851
dijete a registrirano je 15 djece s DS.

Sva novorodencad s DS detaljno su pregledana
po rodenju na prisutnost minor malformacija
koje su vidljive i karakteristiCne za sindrom.
Velike malformacije utvrdene su tijekom
boravka djeteta na Odjelu za neonatologiju
Klinike za dje¢je bolesti SKB Mostar.
Analizirana su samo zivorodena djeca sa
sumnjom na DS, a mrtvoroden¢ad su zbog
organizacijskih teSkoca izostavljena. Sva djeca
su  klini¢ki (laboratorijski,
ultrasonografski, citogeneticki) u SKB Mostar.
Citogenetska  analiza je uradena u
Citogenetskom laboratoriju SKB Mostar.
Nakon otpusta djeca su pra¢ena od strane
fizioterapeuta, rehabilitatora, logopeda,
psihologa i1 geneticara. Ovo je deskriptivna
analiza nekih epidemioloSkih karakteristika
novorodencadi s DS u jednoj vrlo jasno
geografski definiranoj regiji s oko 266 088
stanovnika, gradom Mostarom od
aproksimativno 113 169 stanovnika, a u
Sveucilisnoj Klinickoj Bolnici kojoj svi
gravitiraju provodi se perinatalna zaStita
tercijarne razine.

analizirana

REZULTATI

U razdoblju od 2016. do 2020.g. u SKB Mostar
registrirano je 15 djece sa sumnjom na DS.
Pojedinacne godisnje frekvencije prikazane su
na Slici 1. U 2018.g nije bilo djece s DS.
Najvisa pojedinacna godisnja frekvencija bila
je sedmero djece s DS u 2020. Ukupna
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prevalencija za promatrano razdoblje iznosi
1,69/1000 novorodenih.

[y

H 2016 m2017 m2018 m2019 m2020

Slika 1. Raspodjela djece sa SD u razoblju od 2016. do
2020.g u SKB Mostar (godisnje frekvencije)

U 2016.g. bilo je 1821 zivorodeno
novorodence u SKB Mostar, a dvoje djece je
imalo DS. Godi$nja incidencija je 1,09/1000
zivorodenih. U 2017.g. Dbilo je 1678
novorodence, a s DS registrirano je petero
novorodencadi. GodiSnja incidencija DS iznosi
2,97/1000 zivorodenih. U 2018.g. nije
registrirano niti jedno dijete s DS. U 2019.¢.
bilo je 1739 zivorodenih, a s DS registrirano je
jedno dijete, incidencija je 0,57/1000. U
2020.9. registrirano je sedmero djece s DS na
1762 novorodenih pa je godisnja incidencija
3,97/1000 novorodencadi (Tablica 1.).

Tablica 1. Godi$nje incidencije djece s DS u
razdoblju od 2016. do 2020. na 1000
Zivorodenih (SKB Mostar)

Godina 201 201 201 201 202

6. 7. 8. 9. 0
Broj 182 167 185 173 176
zivorode 1 8 1 9 2
nih

NDS) 2 5 0 1 7
n/1000 1,09 297 00 057 39
7

Od 15 djece s DS, sedam je djecaka (47 %) a
osam je djevoj¢ica 8 (53 %). Samo troje
novorodencadi je rodeno iz gestacije krac¢e od
37 tjedana, a 12 je rodeno iz terminskih
trudnoca (80 %). Uredna prenatalna anamneza
utvrdena je u 13 djece (87 %) kao i uredna
postnatalna anamneza u 14 djece.

Dob majke viSa od 35 g. utvrdena je devet majki
(60 %), dok je preostalih Sest bilo mlade od 35
g. Tako zapravo nije utvrdena statistiCki
znactajna povezanost starije dobi i pojave djece
s DS (1% =0,600, p=0,439, df 1).

Major malformacije utvrdene su u sve djece s
DS. Raspodiela prisutnin MM prikazana je na
Tablici 2. NajceS¢e su bile registrirane
malformacije kardiovaskularnog sustava (67
%), zatim malformacije genitourinarnog
sustava (dvoje muSke djece). Malformacijski
kompleksi su registrirani u troje djece.
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Tablica 2. Neke klini¢ke osobitosti novorodencadi s DS u razdoblju od 2016. do 2020. u SKB

Mostar

Spol Gestacijska  Major Minor

dob (tjedni) malformacije
Muski <37 3/15 KVS  10/15 >6

7/15 10/15

Zenski >37 12/15 GU 2/15 <6
8/15

Uk. 15 Multiple 3/15

malformacije anamneza
6/15 Uredna

9/15 Patoloska 2/15

Prenatalna Postnatalna
anamneza

13/15 Uredna 14/15

Patoloska 1/15

Skracenice: KVS- kardiovaskularni sustav; GU-genitourinarni sustav

Citogenetski su svi imali regularni tip trisomije
21. U Sestero novorodencadi (40 %) nadeno je
Sest ili viSe minor malformacija, a u devet (60
%) manje od Sest minor malformacija. Samo
jedno dijete  je egzitiralo unutar
novorodenackog razdoblja zbog komplicirane
kardiovaskularne malformacije.

RASPRAVA

Prevalencija DS u regiji zH je uravnoteZena U
dva zadnja desetljeca. Prosjecno se rodi od 1-4
djeteta s DS godi$nje. Ipak ima godina kad je taj
broj nesto visi, npr. 2020. je rodeno sedmero
djece s DS. Godina 2018. je iznimna u dva
desetljeca  da nije registrirano u kohorti
novorodencadi niti jedno dijete s DS. Ova
¢injenica u prakti¢nim smislu nije realna, vise je
moguce da je neko dijete s DS iz ove regije
rodeno u nekom od blizih medicinskih centara
Hrvatske §to nije rijetka praksa. Ipak godis$nja
incidencija za ovo petogodiSnje razdoblje varira
od 0,57/1000 do 3,97/1000. Prosjecna
incidencija za ovo petogodisnje razdoblje iznosi
1,69/1000 novorodencadi Sto je gotovo isto kao
opaZena prevalencija za prethodno istrazivana
dvadesetogodisnja razdoblja (5). lako je u naSoj
sredini  mogu¢a i dostupna prenatalna
dijagnostika na DS, pretpostavljamo da je
majke rijetko koriste zbog kulturolosko-
religijskih razloga. Cak i kad znaju da nose
dijete s DS, majke se u nasoj sredini odlucuju
na trudnoéu i porod. Cinjenica je da je znacajno
poboljsana medicinska skrb u zadnja dva

desetljeca promijenila ishode 1 one
novorodencadi s teSkim srcanim ali i ostalim
anomalijama. To je u¢inilo sudbinu ove djece i
odnosu na arteficijelni pobacaj. Radi se o
sredini sa znacajno utvrdenim religijskim
odnosom prema nerodenom zivotu. I ta se
¢injenica poStuje od strane zdravstvene skrbi
bez agresivne ponude prenatalne dijagnostcke
tezge koja najbolji terapijski cilj i dalje vidi u
elektivnim pobacajima. Ova prevalencija DS
sli¢na je onoj u kulturoloski i religijski sli¢nim
sredinama, a vis$a je od one iz veéine zemalja
zapadne Europe (6,7).

Vecina djece s DS (10/15) rodena je iz druge ili
tre¢e trudnoce. 9/15 majki (60 %) starije je od
35 g. Pa, iako razlika prema majkama mladim
od 35 g. (40 %) nije statisticki potvrdena
(11%=0,600; p=0,439), ovaj podatak je vazan jer
upucuje na Cinjenicu da dob roditelja (ovdje
majke ?) utjece na pojavnost DS. Pojavnost DS
i dob roditelja ve¢ su dugi niz godina bili
predmet istrazivanja. Ta je veza potvrdena u
epidemioloskim studijama S§irom svijeta (
8,9,10). Sada vrijedi izdvojiti samo ¢injenicu da
se posljednjih godina DS registrira u ve¢oj mjeri
u mladih majki, a to je moguce posljedica
selektivnosti koja se postigla prenatalnom
dijagnostikom  u  starijih  trudnica i
terminacijom aficiranih trudno¢a. Ovo je
posebno zamjetljivo u zemljama sa viSim
ekonomskim standardom.
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Iako je u SKB u Mostar i u regiji moguce uraditi
prenatalnu dijagnostiku (UZV, biokemijski
probir, fetalna amniocenteza, NIFTY-Non
Invasive Prenatal Test) ta se praksa rijetko
koristi zbog relativno snazno utvrdenih
kulturolosko-religijskih okvira.

Stoga smo utvrdili da je ve¢ par desetljeca
1,5-1,8/1000
novorodenih. To bi se uvjetno moglo nazvati
,»prirodnom nemodificiranom® prevalencijom.

prevalencija DS izmedu

Od 15 djece s DS, sedam je djecaka a osam
djevojcica. Gotovo podjednak postotak i muske
i zenske novorodencadi, razlikuje se od naSeg
iskustva od prije dvadesetak godina kad je
gotovo dvostruko viSe djeCaka bilo pogodeno
(5). Po pitanju spola i DS razlike u studijama
postoje. U nekim analizama nadeno je viSe
djecaka s DS kao npr. u Indiji i Rusiji (11,12),
a u nekima vise djevojéica pogodenih ovim
sindromom, npr. u Cileu i Kuwajtu (13,14.). U
ovoj kohorti novorodencadi s DS svi slucajevi
su bili regularni tip trisomije 21. Ovu ¢injenicu
obja$njavamo relativno malim brojem uzorka,
ina¢e slucajevi translokacijskog kariotipa u
nasoj sredini su u prijaSnjim analizama
registrirani.

Gestacijska dob novorodencadi s DS bila je
znacajno viSa od one registrirane u literaturi
(15,16). U 80 % ih je bila viSa od 37 tjedana
gestacije. Takoder je vecina (87 %) imala
urednu prenatalnu ali i postnatalnu anamnezu
(93 %). U sve djece se nadene major
malformacije, uglavhom kardiovaskularne
(10/15). Od novorodencadi s KVS anomalijama
naj¢esc¢a je bila AVSD i VSD (ventrikulski
septalni defekt). U djece s DS gotovo svi
izvjeStavaju o prisutnosti KVS anomalija u oko
40.50 % djece. U naSe novorodencadi KVS
anomalije su registrirane u 66,7 % djecee. Osam
djevoj¢ica 1 dva djecaka su imali KVS
anomalije. Anomalije mokra¢nog sustava imala
su dva djecaka. To je sli¢no analizama iz drugih
studija  (17). Od anomalija urogenitalnog
sustava bilo je dvoje muske novorodencadi sa
anomalijom mokracovoda i pijelona bubrega..
Prisutnost major malformacija znacajno utjece
na kvalitetu zivota djeteta s DS. Ipak,

mogucénost medicinske brze i kvalitetne
intervencije znacajno je poboljsala ishode ove
djece. U ovoj kohorti djece s DS zabiljezen je
samo jedan smrtni ishod, odmah u ranoj
novorodenackoj dobi zbog teske srcane
anomalije 1 prateCe pluéne hipertenzije.
Gledaju¢i retrospektivno na prosle dekade
pracenja djece s DS, mozemo zakljuciti da je
godisnja incidencija DS slicna onoj u
prethodnim razdobljima. Kohortna visegodiSnja
prevalencija je slicna ve¢ opaZenoj. Ono §to se
izmijenilo znacajno je i prenatalna i postnatalna
kvaliteta zdravlja djece s DS. Djeca s DS iako
imaju prisutne velike anomalije, znacajno
pokazuju trend dobrog prezivljavanja i
kratkorono i dugoro¢no. To pripisujemo
poboljsanoj razini zdravstvene zaStite u svim
dimenzijama u na$oj regiji. Smatramo vaznim
daljnje pracenje ove karakteristiCne skupine
djece radi usmjeravanja razvoja kako
medicinskog tako i socijalno-kulturoloskog. To
samo moze poboljsati i humanizirati ovo vrlo
delikatno podrué¢je humane medicine. Time ¢e
se traumati¢no iskustvo 1 trudnoée i poroda
djece s DS iz ,tragine sudbine” polako
preobrazavati u prihvatljivu ljudsku sudbinu
(18).

U zaklju¢ku ove analize petogodisnje kohorte
novorodencadi u SKB Mostar, mozemo reci da
je godisnja incidencija DS slina onima u
prethodnim decenijama od kada se prati
epidemiologija ovog sindroma u zH. Uz
izvjesne amplitude, ujednacena prosjecna
prevalencija od 1,69/1000, daje indirektni opis
perinatalne sociomedicinske prakse. Samo na
prvi pogled visoka (?) incidencija DS u praksi
nije niti ekonomski, niti kulturoloski ,,problem
koji zahtjeva u drugacijem obrascu prakse
prilicno agresivne i psiholoski traumati¢ne
medicinske intervencije na majci i djetetu.
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ABSTRACT

Introduction: Down syndrome (DS) is the most common chromosomal abnormality in the newborn
population of children in the region of western Herzegovina (zH). By monitoring the incidence over
decades in this region, we have increased our understanding of both the health and sociocultural
standards in approaching children with this particular syndrome.

Objective: The objective of this five-year analysis was to gain insight into the basic epidemiological
characteristics of newborns with DS in the period from 2016 to 2020.

Subjects and methods: We conducted a retrospective analysis of hospital documentation at the Clinic
for Pediatrics of the University Clinical Hospital Mostar. The subjects were children with Down
syndrome.

Results: There were 8851 live births in the given period in the zH region and 15 live births with DS. The
incidence of DS for this period is 1.69 / 1000 newborns. Aborted and stillbirths were not included in the
analysis. There were seven boys (47%) and eight girls (53%). All children were cytogenetically
analyzed, all were regular type trisomy 21. Nine mothers (60%) were older than 35 years of age. Major
malformations (MM) were found in all newborns, the most common being malformations of the
cardiovascular system (67%). Six (40%) had more than six characteristic minor stigmas (mM). There
were 80% of children born after 37 weeks of gestation, and 87% of mothers had a normal pregnancy. In
93% of infants with DS the postnatal outcome was normal. Fatal outcome was noted in only one
newborn.

Conclusion: The prevalence of DS in the region of western Herzegovina over the last five years is
slightly lower than in the previous decade. It is slightly higher than in the western regions of the
European Union. Better perinatal care and good outcomes of children with DS have optimized and
humanized access to a newborn with DS.
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