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Sazetak

Ovim radom Zzelim ukazati na moguce kromosomske poremecaje u djece,
kako ih prepoznati te kako djecu ukljuciti u predskolske ustanove. U danasnje
vrijeme u svojoj okolini moZzemo se susresti s raznim vrstama kromosomskih
poremecaja u djece, stoga je vazno da smo upoznati s poremecajima te da ih znamo
prepoznati kako bi nam bilo lakse ukljuciti osobe s kromosomskim poremecajima u
predskolske ustanove, ali i u svakodnevni Zzivot. U suStini ovaj rad, razmatra
kromosomske poremecaje, vrste poremecaja koje se pojavljuju te ih objasnjava
pojedinacno, ali 1 kako djecu ukljuciti u predSkolsku ustanovu. Naglasak rada je na
teorijskom konceptu istrazivanja i ne bavi se konkretno istrazivanjima u praksi, tj.
predskolskim ustanova. Rad je koncipiran u nekoliko cjelina. U uvodu su kratko
priblizeni kromosomski poremecaji koji ¢e u daljnjem tekstu biti pomnije opisani. U
drugom dijelu su pobliZe opisani poremecaji sa svojim karakteristikama dok sam se u
trecem dijelu posvetila prilagodbi djece s kromosomskim poremecajima u

predskolsku ustanovu. Na kraju ovog rada je zakljucak na zavr$ni rad u cjelini.

Kljuéne rijeci: kromosomski poremecaji, Downov sindrom, Turnerov sindrom,

Klinefelterov sindrom, prilagodba u predskolsku ustanovu



Summary

With this work | want to point out the possible chromosomal disorders in
children, how to recognize them and how to include children in preschool
institutions. Nowadays, in our environment there are different kinds of chromosomal
disorders in children, so it is important that we are familiar with the disorders and
that we know how to recognize them, in order to include children with chromosomal
abnormalities in preschool institutions, but also in everyday life, more easily. In
essence, this work examines chromosomal disorders, types of disorders that appear
and explains them individually, as well as how to involve children in preschool
institutions. The focus of the work is on the theoretical concept of the research and
does not deal with researches in practice, i.e. in preschool institutions. The work is
divided into several sections. The introduction briefly explains chromosomal
abnormalities which will further be described more closely. In the second part the
disorders with its own characteristics are more closely described. The third section
was devoted to the adaptation of children with chromosome disorders in preschool
institutions. At the end of this work there is the conclusion of the final work as a

whole.

Keywords: chromosomal abnormalities, Down's syndrome, Turner's syndrome,

Klinefelter's syndrome, adjustment in preschool institution



1. UVOD

U predskolskim ustanovama odgajatelji se susre¢u s raznim poremecajima i
bolestima u djece te vrlo ¢esto ne znaju kako se pribliziti djeci s poteSko¢ama i kako
im olaksati dolazak u novu okolinu. Stoga me je Zelja za boljim upoznavanjem
kromosomskih poremecaja potakla na pisanje ovog rada te kako bih mozda upoznala
1 druge s bitnim aspektima ovih poremecaja, jer mislim da je za dobru i kvalitetnu
praksu u predskolskoj ustanovi vrlo vazno poznavanje bolesti, poremecaja ili
ponasanje djeteta. Kromosomski poremecaji su vrlo kompleksne kromosomske
anomalije zbog razli¢itog broja kromosoma u organizmu ¢ovjeka. Kao §to nam je
otprije poznato sve stanice ljudskog tijela imaju 46 kromosoma od kojih su 44
autosoma 1 2 spolna kromosoma. Poremecaji u gradi kromosoma mogu se pojaviti
tijekom diobe somatske stanice (mitoze) ili tijekom mejoze. Tijekom poremecaja u
mitozi poremecaji grade kromosoma nemaju znacajnu klini¢ku promjenu, no tijekom
mejoze dogadaju se klinicke promjene koje mogu dovesti do raznih bolesti. U

daljnjem tekstu ¢u poblize objasniti abnormalnosti u broju kromosoma.

Zbog abnormalnosti u broju kromosoma dolazi do raznih sindroma s kojima
osoba Zivi cijeli svoj zivot, sindromi nisu izlje€ivi stoga osobama zahvacenim
sindromima moZemo samo pomo¢i u svakodnevnom Zivotu njihovim prihvacanjem,
razumijevanjem njih i njihovih sindroma te ih ukljuciti u svakodnevni Zivot u kojem
mogu odrastati i razvijati se. Neki od sindroma autosomnih kromosoma su Trisomija
21 (Downov sindrom), Trisomija 13 (Patauov sindrom), Trisomija 18 (Edwardsov
sindrom), Trisomija 8, Trisomija 9, Trisomija 22, a sindromi spolnih kromosoma su
Klinefelterov sindrom, Turnerov sindrom, tri-X-sindrom, sindrom XYY te sindrom
lomljivog X-kromosoma. U daljnjem tekstu ¢u poblize pokusSati objasniti i pribliziti
sindrome pojedina¢no te u drugom dijelu rada kako ukljuciti djecu u redovne

predskolske ustanove.



2. KROMOSOMSKI POREMECAJI

Prethodno spomenuto kako zbog poremecaja grade tokom mejoze dolazi do
pojave bolesti, sindroma, jer se poremecaj prenosi u sve stanice djeteta Sto moze
dovesti i do nasljednih bolesti. Kromosomske abnormalnosti mozemo podijeliti na
numeriCke 1 strukturne. NumeriCke kromosomske abnormalnosti su one koje
mijenjaju broj kromosoma u stanici, a uzrokuju ih smetnje u kretanju kromosoma.
Strukturne su one koje su rezultat lomova i dovode do gubitka ili viska
kromosomskog materijala (Zergollern i sur. 1987.). Monosomija oznacava manjak
jednog kromosoma, dok trisomija oznacava tri ista kromosoma (Jukovi¢ i Damjanov,
2002.). Promjene broja kromosoma dijelimo na euplodiju i aneuplodiju. Euplodija je
promjena broja kromosoma koja zahvaca sve kromosome, a aneuplodija zahvaca
pojedine kromosome. Abnormalnosti kromosoma su ucestalije nego se zapravo
opcenito misli. Procjenjuje se da priblizno 1 novorodence od 200 ima neki oblik
abnormalnosti kromosoma. Procjenjuje se da 50% abortusa u prvih tri mjeseca ima
kromosomske abnormalnosti te je zbog toga veci broj abnormalnosti kod fetusa nego

kod rodene djece (Jukovi¢ i Damjanov, 2002.).

Svaki kromosomski poremecaj ima svoja obiljezja no neka se pojavljuju
manje ili viSe u svakom poremecaju ili sindromu, a to su: mentalna retardacija,
malformacije lica, Saka i stopala, malformacije unutraS$njih organa (srca, bubrega,
mozga i crijeva), abnormalnosti vanjskog spolovila. Mentalna retardacija prisutna je
u gotovo svim sindromima vezanima za promjene autosoma, s iznimkom Turnerova
sindroma, mentalnom retardacijom i promjenama u ponaSanju su popraceni i
gonosomi ili spolni kromosomski poremecaji. Osobe s kromosomskim
poremecajima su nizeg rasta, ali iznimno su vrlo visoke osobe s XXY i XYY

sindromom.

2.1. Otkrivanje kromosomskih poremecaja

Genetski, kromosomski poremecaji se mogu dijagnosticirati uz pomoc
citogenetike. Citogenetika je u medicinu ukljuéena 1956. godine, ona se bavi

analizom broja i strukture kromosoma. Citogenetika je dio medicinske genetike koja



ne samo da dijagnosticira poremecaje ve¢ pomaze ljudima i u njihovom savjetovanju
1 upucivanju u poremecaje (Zergollern i sur., 1987.). Posebnom tehnikom bojanja
kromosomi se oboje kako bi se mogli identificirati, no postoji vise vrsta tehnika
analize kromosoma koji se koriste u dana$njoj medicini (Sadler, 2008.). Prenatalnom
dijagnostikom se moze otkriti u trudno¢i da li dijete ima kromosomsku anomaliju,
ima li viska ili manjka kromosoma i da li su pravilno povezani kako bi se roditelji

mogli na vrijeme educirati o mogu¢em sindromu.



3. VRSTE KROMOSOMSKIH POREMECAJA

Prethodno sam spomenula s kojim se vrstama, sindromima, kromosomskih
poremecaja mozemo susresti te ¢u u nastavku rada poblize opisati najucestalije
poremecaje kako bi dobili saznanje o poremecajima i koja su njihova obiljezja.
Najucestaliji kromosomski poremecaji su: Downov sindrom, Turnerov sindrom i
Klinefelterov sindrom, a zatim su Patauov sindrom, Edwardsov sindrom, trisomije 8,
9 i 22, tri-X-sindrom, sindrom XXY i sindrom lomljivog X-kromosoma. Poblize
¢emo se upoznati s teSkocama koje prate oboljele osobe i kako one utjeu na njihov

Zivot.

3.1. Downov sindrom — trisomija 21

Prvi sindrom kojem je obiljezje i mentalna retardacija je Downov sindrom
koji je opisan davne 1838. godine. Tada je jo§ opisivan od strane pedijatra koji su ga
navodili kao problem rizika u vrijeme poroda kada je zena bila starija od 35. godina.
Down je prvi opisao klinicku sliku i glavne karakteristike djece s Downovim
sindromom. Radio je u ustanovi za mentalno retardirane osobe te je zbog toga u to
vrijeme vrlo dobro poznavao Downov sindrom i njegove karakteristike. Do 1950.- ih
godina se smatralo kako je uzrok sindroma starost majke i moguci alkoholizam u
obitelji, no napretkom citogenetike utvrdena je kromosomska osnova sindroma

(Kocijan-Hercigonja i sur., 2000.).

Sindrom Down lako je uociti odmah pri rodenju djeteta zbog fenotipskih
osobina te smanjene porodajne tezine i duZine. Fenotipske osobine oboljelih od
Down sindroma su nisko ¢elo, mali sedlasti nos, malo 1 nepravilno zubalo, zadebljan
i izbrazdan jezik, ravni profil lica i manja udaljenost zjenica. Dijagnoza se postavlja
odmah nakon rodenja prema karakteristicnom izgledu, a potvrduje se citogenetickom

analizom (Juki¢ 1 Damjanov, 2002.).

Klinicke promjene vidljive kod djece sa Downovim sindromom su:

brahicefalija’, o¢i su postavljene koso, slabovidnost, udubljen korijen nosa, nosnice

! prirodeno stanje kratke i §iroke Govjekove lubanje



uvrnute prema gore, imaju velik, izbocen i izbrazdan jezik, Siroko otvorena usta, usi
su male i1 disformi¢ne, u 90% oboljelih se javlja nagluhost, vrat je kratak s koznim
naborima, Sake su Siroke, na dlanu imaju transverzalnu brazdu, Sirok razmak izmedu
palca i drugog prsta na stopalu. Kod djece sa Downovim sindromom se javlja i
mentalna retardacija koja seze od blage do srednje, imaju sklonost i oboljenju od
Alzheimera te psihickih poremecaja. Zbog genskih utjecaja dolazi i do poremecaja u
razvoju mozga koji nastaje ve¢ u fetalnom razdoblju tokom 20. i 22. tjedna. U
oboljele djece je ve¢ pri rodenju mozak manji u odnosu na zdravu djecu, a S
porastom dobi mozak se sve viSe smanjuje te na kraju prve godine Zivota imaju samo

80% veli¢ine mozga zdrave djece (V. i S. Culi¢,2009.).

Djeca sa sindromom imaju usporen psihomotorni razvoj, razlicite tipove i
stupnjeve neurorazvojnih odstupanja zbog poremecaja u razvoju mozga, no kao i
svako drugo dijete oboljela djeca imaju svoju razinu sposobnosti u¢enja i razvijanja.
Vrlo je vazno pratiti 1 poticati djetetov razvoj jer dijete novim vjeStinama napreduje i
osamostaljuje se, ali ih se ne bi smjelo dovoditi u polozaje u koje se oni sami ne
mogu dovesti. Od rane dobi je isto tako vazno pratiti djetetov sluh zbog rizika od
ostecenja sluha. Zbog smanjenog tonusa jezika, usta i miSi¢a lica djeca teSko
ovladavaju govor te imaju artikulacijskih problema stoga je vaZno s djetetom
individualno raditi i puno razgovarati. Oboljela djeca razvijaju specificne nacine za
ucenje, a na pogreske Cesto reagiraju povlacenjem stoga djeca zbog dozivljavanja
neuspjeha gube samopouzdanje i motivaciju, zbog toga djetetu treba omoguditi
vrijeme koje mu je potrebno kako bi ono samo doSlo do zakljucka i tako se
samostalno razvijalo i ucilo uz potporu okoline. Poremecaji u ponasanju se javljaju u
20-40% djece sa Downovim sindromom, oko 5% djece ima autisti¢ne osobine, oko
6-8% djece imaju ADHD (poremecaj pozornosti i hiperaktivnosti) te 30% djece

imaju poremecaje spavanja.

Oboljela djeca danas Zive dulje te produktivnije no cijeli Zivot im je potrebna
medicinska nadzor i skrb. Od rane dobi vrlo je vazno uklju¢ivanje medicinske skrbi
kao Sto je npr. razvojna gimnastika gdje se potiCe razvoj grube i1 fine motorike,
logopedska pomo¢ zbog artikulacijskih pogresaka u govoru i tesko¢a u hranjenju te
je vazno da osobe oboljele od Downa cijeli zivot imaju redovite tjelesne aktivnosti uz
pomoc¢ stru¢nih osoba, ako je to potrebno. Tijekom 20. stoljeca su se dogodile mnoge

pozitivne promjene u Zivotima oboljele djece 1 odraslih ljudi: drustvo je osvijesteno
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njihovom bolesti te ih radije prihva¢a u svoju okolinu, napustena djeca se Cesce
posvajaju, odrasli ljudi koji moraju napustiti dom imaju organizirane zajednice.
Oboljeli se skoluju iako moraju uloZiti puno viSe napora i rada nego ostali ucenici,
prihvaceni su u drustvu 1 §iroj okolini te lakSe dolaze do posla jer se poslodavci vise

ne ustru¢avaju zaposliti osobu oboljelu od Downova sindroma (V. i S. Culi¢, 2009.).

Osobe oboljele od Downova sindroma je vrlo vazno od malena poticati na
samostalnost kako bi im se zivot uvelike olakSao, treba im omoguciti pomo¢

logopeda kako bi se ispravio govor. Isto tako mora se provoditi fizicka aktivnost

1. slika Dijete s Down sindromom

(http://www.os-mpavlinovica-metkovic.skole.hr)

3.2. Turnerov sindrom

Turnerov sindrom ozna¢ava mno$tvo abnormalnosti koje su posljedica
deficita jednog X kromosoma popracena fizickim, neuropsihickim promjenama i
promjenama u ponaSanju. Poremecaj je prvi put opisao Turner 1938. godine, koji je
opisao sedam djevojaka sa seksualnim infantilizmom?, karakteristicnim niskim
rastom i vratom poput sfinge. Kao genetski poremecaj identificirao ga je Ford 1959.

godine i opisao pacijentice s kromosomskim poremecajima koje su odgovarale

2 Seksualni infantilizam karakterizira odraslu Zenu koja ima Zelju da je se tretira i oblaci kao dijete



Turnerovom opisu (Kocijan-Hercigonja i sur, 2000.). Karakteristicno za Turnerov
sindrom je nizak rast, visina je najéeS¢e 146cm (+/- 5¢cm), vrat je zadebljan kao u
sfinge, oteCena stopala i1 ruke, ruke su nesto krace, imaju nisko polozenu straznju
liniju glave, Sirok prsni koS i proSiren razmak izmedu bradavica. Kod oboljelih ¢esto
se javlja nagluhost uz Ceste upale uha, malformacije uski te abnormalan polozaj i
oblik zubi. Cesto imaju greske na srcu, bubrezne anomalije, povisen krvi tlak, este

upale uha, urinarne infekcije te su neplodne (Kocijan-Hercigonja i sur., 2000.).

Oboljele djevojke ne razvijaju spolne osobine, genitalije ostaju infantilne,
dlakavost je oskudna, a razvoj dojki je neadekvatan. Jajnici se s vremenom
pretvaraju u bijelo vezivno tkivo te su zbog toga djevojke i neplodne (Juki¢ i

Damjanov, 2002.).

Oboljeli od Turnerova sindroma u 25-50% slucajeva imaju IQ od 90-105, a
ostali su na razini lake mentalne retardacije. Opisuju se deficiti u prostornim
odnosima lijevo-desno, vidnoj komunikaciji, vizualnoj memoriji te crtanju i
matematici, pretpostavlja se da je oSteCenje u desnoj hemisferi mozga. U
predskolskoj dobi se ne primje¢uju promjene u ponasanju niti imaju problema u
ponasanju no polaskom u skolu pocinju se pojavljivati i problemi u ponasanju koji su
vezani uz teSkoc¢e u ucenju te proizlaze i iz razlicitosti u izgledu Sto djetetu uvelike
otezava komunikaciju i prihvacanje druge djece (Kocijan-Hercigonja i sur., 2000.).
Oboljeli od Turnerova sindroma su dobrocudni, imaju konkretna miSljenja uz

nedostatke originalnosti, nezreli su te se djetinjasto ponaSaju.

Vazno je da se oboljele zene prihvate takvima kakve jesu i iz toga izvuku ono
najbolje, jer ako one sebe prihvate i drugi ¢e ju prihvatiti, stoga od malena
djevojCicama treba poticati prihvacanje same sebe 1 samopouzdanje koje ¢e joj
pomo¢i u daljnjem zivotu. Kako bi se izbjeglo ne prihvacanje okoline (predskola,
Skola) ostalu djecu treba upoznati s Turnerovim sindromom kako bi i djeca stekla

vecu toleranciju i prihvatila oboljelu kao i svakog drugog.

Djeca s Turnerovim sindromom lije¢e se pomoc¢u hormona rasta i estrogena,
no vazno je poceti s terapijom u ocekivano vrijeme puberteta u djetetovu zivotu te
time izazvati pojavu sekundarnih spolnih obiljezja Zene ( MardeSi¢ i sur., 1991.).
Obavljaju se 1 operacije mana na srcu i bubrezima kako bi se omoguc¢io normalniji i

duzi Zivot oboljelima (Zergollern i sur., 1994.).
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A- zadebljan vrat
B- otecene ruke

C- oteCena stopala

2. slika Djevojcica s Turnerovim sindromom

(http://facultyofmedicinel.blogspot.hr/2011/01/what-is-your-medical-diagnosis-
292.html)

3.3 Klinefelterov sindrom

Klinefelterov sindrom se moZe definirati kao muski hipogonadizam® koji se
razvija kada postoje najmanje dva X-kromosoma i jedan ili vise Y-kromosoma (Jukic¢
i Damjanov, 2000.). Prvi put je opisan 1942. godine kada je Klinefelter opisao devet
muskaraca karakteristiénog izgleda s naglaSenim zenskim karakteristikama tijela i
malim testisima, no njegovi opisi ne odgovaraju onome S§to danas nazivamo

Klinefelterovim sindromom (Kocijan-Hercigonja i sur., 2000.).

® Hipogonadizam je manjak testosterona s prate¢im simptomima , sniZenim stvaranjem spermija.
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Klini¢ki Klinefelterov sindrom nije prepoznatljiv prije puberteta, najcesce se
otkriva kod muskaraca koji dolaze lije¢nicima radi neplodnosti (Mardesi¢ i sur.,
1991.). Kod oboljelih moze biti izrazen samo hipogondaizam, ali ve¢ina ima i
povecanu duzinu donjih udova, smanjenu dlakavost lica i tijela i smanjene testise. Do
4. godine zivota somatski razvoj odgovara razvoju vr$njaka, no nakon te dobi su
obi¢no veci od svojih vrinjaka. Djeca s Klinefelterovim sindromom nemaju znatnije
snizen kvocijent inteligencije, no izraZzeni su problemi u ponasanju (Juki¢ i
Damjanov, 2002.). Djecaci se vrlo ¢esto opisuju kao s loSom kontrolom ponaSanja,
nemirni su, imaju nisko samopouzdanje, imaju problema u socijalnim kontaktima i
poteskoce u artikulaciji i govoru. Popratne bolesti u zdravlju osoba s Klinefelterovim
sindromom su dijabetes, pluéne bolesti, a kasnije i moguce mentalne bolesti

(Zergollern i sur., 1994.).

Terapija osoba s Klinefelterovim sindromom sastoji se od primanja
testosterona te im je potreban psihoterapijski pristup koji osigurava podrsku
oboljelima i njihovim obiteljima (MSD, 2004.).

3. slika Muskarac s Klinefelterovim sindromom

(https://matrixworldhr.com/2012/04/14/poznati-su-vam-xx-i-Xy-kromosomi-a-sto-je-
S-XYY-XXY-XXX-X-I-XXYyy-sindromima/)
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3.4. Patauov sindrom

Patauov sindrom ili trisomija 13 je treca po redu ucestalosti kromosomskih
poremecaja sa brojnim malformacijama koje su obiljezene umnim zaostajanjem,
prirodenim sréanim greSkama, rascjepom usnice i nepca, bubreznim nedostatcima,
defektom koZe glave, uSke su nisko i loSe modelirane te osoba ima spustena stopala
(Juki¢ i Damjanov, 2002.). Uz navedena obiljezja djeca imaju i malformaciju ociju te
probleme s probavnim traktom. Zbog mnogobrojnih malformacija i sr¢anih mana
vecdina djece umire u prvim mjesecima svog zivota (Mardesi¢ i sur., 1991.). Oko 28%
djece s Patauovim sindromom umire u prvih tjedan dana Zivota. Srednje o¢ekivano
trajanje zivota je samo dva i pol dana, 44% umire u prvom mjesecu Zivota dok 86%
djece umire u prvoj godini. Cak 50% trudnica pobaci u 12. tjednu trudnoée ako dijete

boluje od trisomije 13.

Ve¢ poslije samog poroda se moze primijetiti trisomija 13 zbog niske porodajne
tezine i duzine, ima jednu pupcanu arteriju, moguce udvostrucene organe, rascjep
nepca i usnice, anomalije srca te je vecina oboljelih slijepa i1 gluha. Kasnije djeca

imaju i epilepsiju te su zakasnjeli u razvoju.

U Hrvatskoj je zabiljezen slucaj djevojcice koja je sa Patauovim sindromom
dozivjela 12-u godinu zivota $to je najduzi zivotni vijek s navedenim sindromom. (V.

Culié¢ i sur., 2016.)

4. slika Djevojcica oboljela od trisomije 13 (Patauov sindrom)

(https://encryptedbn0.gstatic.com/images?q=tbn:ANd9GcT2JNs17T9ujOBSOWZPd
N8DIFh_HyHAuU-1gx1rITKH3VbEMWV71DQ)
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3.5. Edwardsov sindrom

Prvog bolesnika s trisomijom 18 opisao je Edwards godine 1960. Posljedica
trisomije 18 je posljedica prekomjernog 18. kromosoma Sto izaziva brojne mane.
Kod djevojcica je taj sindrom ¢es¢i negoli u djecaka. On je drugi naj¢eséi autosomni
sindrom. Glavna obiljeZja su: mala porodajna tezina, mikrocefalija* ili hidrocefalija®,
lose formirane uske, malen i uzak nos, visoko nepce, anomalije srca, bubrega i
probavnog trakta. Imaju tipi¢an polozaj Sake, drugi prst je preko treceg, a peti prst je
preko Cetvrtog, imaju izboCenu petu te su stopala spustena (Zergollern i sur., 1987.).

Prognoza je takoder loSa, i ve¢ina djece umire tijekom prve godine Zivota.

Djeca koja Zive duZe obi¢no imaju manje izraZene anomalije organa, ali imaju

naglaSenu mentalnu zaostalost.

Na dijagnozu se moze posumnjati ve¢ 1 prenatalno na osnovu ultrazvuka, a
postnatalno prema izgledu djeteta, no dijagnoza se u oba slucaja potvrduje

kariotipizacijom® (MSD, 2004.).

5.slika, Djevojcica s Edwardsovim sindromom

(https://adriaticmedianethr.files.wordpress.com/2016/01/oliviaxoxo.jpg?quality=90&
strip=all&w=300&h=170&crop=1)

* znatno manja glava nego kod druge djece iste dobi i spola
> nakupljanje tekuc¢ina u mozgu
¢ kromosomska analiza embrija
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3.6. XXX sindrom

XXX sindrom je naj¢esci kromosomski poremecaj medu spontano pobacenim
plodovima u prvom tromjeseéju. Zenska djeca ili odrasle Zene s XXX sindromom se
ne razlikuje uvelike od Zena s normalnim kartotipom kromosoma, one su klinic¢ki
zdrave 1 fertilne. Manji broj zena ima primarnu ili sekundarnu amenoreju, neke su
blaze mentalno zaostale, a neke mogu imat poremecaje u ponasanju i emotivne
teSkoc¢e u drustvu. Neki oboljeli od XXX sindroma imaju zastoj u rastu, neurogene
ispade te moguéi veliki broj anomalija te su kod nekih djevojéica noge izduzene.
Moze se dogoditi da zene postanu psihoti¢ne, no jo$ uvijek nije dokazano da je uzrok
XXX sindrom. Takav kartotip kromosoma se otkriva slu¢ajno jer nema klinicke slike
1 posebnih simptoma po kojima bi se sumnjalo na XXX sindrom (Mardesi¢ i sur.,
1991.). Oboljele Zene imaju normalan Zivotni vijek bez potrebe za medicinskom
skrbi i pomo¢i svoje okoline. Stoga se s XXX sindromom normalno moze zivjeti bez

pomoci 1 podrske okoline.

3.7. XYY sindrom

Sindrom XYY ima 2 Y kromosoma i 1 X, §to dovodi do razvoja muskog
fenotipa. Pri porodu se djecaci ne razlikuju mnogo fenotipski od ostalih novorodenih
djecaka. Djecaci sa XYY sindromom su obi¢no vislji od prosjeka te im je 1Q za 10
do 15 bodova nizi od clanova svoje obitelji. Tjelesnih poteSko¢a nema puno no
najcesc¢i su manji poremecaji ponasanja, hiperaktivnost, poremecaj nedostatka paznje
i poteskoce pri u¢enju (MSD, 2004.). Cesto muskarci sa sindromom XYY znaju biti
agresivni stoga je potrebno ukljuciti strucne ljude kao §to su psiholozi 1 psihijatri
kako bi se poremecaji u ponaSanju 1 agresivnost drzali pod kontrolom te kako ne bi
uvelike utjecali na Zivot oboljele osobe. U obrazovnim institucijama se oboljeloj
djeci od navedenog sindroma treba pristupati individualno i dati mu vremena za
rjeSavanje problema ili zadataka zbog prethodno navedenog nedostatka paznje i

potesSkoca pri ucenju.
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3.8. Sindrom lomljivog X-kromosoma

prepoznatljiv uzrok mentalne zaostalosti u oboljelih osoba, ¢eS¢e kod muskaraca
nego li kod zena. Klini¢ki sindrom je prepoznatljiv po umnoj inteligenciji (IQ iznosi
od 0,35 do 0,70) te oboljeli imaju normalan ili povecan opseg glave. Oboljeli imaju
dugo usko lice, izboceno ¢elo i veca usta od prosjeka. Oko 4% do 9% umno zaostalih
muskaraca vjeruje se da je zbog lomljivog X- kromosoma te u neSto manjim
postotcima kod zena. Nacini nasljedivanja lomljivog X- kromosoma jo$ nisu jasni,
ranije se vjerovalo da je posrijedi spolno povezano nasljedivanje, no to vjerovanje je
poniSteno izvjestajima o klinicki 1 citogenetski normalnim muskarcima koji su

sindrom prenijeli na odredeni postotak svoje unuc¢adi (Mardesi¢ i sur., 1991.).

Djeca sa sindromom lomljivog X- kromosoma napreduju, ne nazaduju, no
polako 1 sa nizim krajnjim ishodom. Tesko se prilagodavaju svojoj okolini zbog
zakasnjelih zivotnih vjeStina. Imaju usporen psihomotorni razvoj, slabije razvijen
govor, mucaju, hiperaktivni su, imaju kratkotrajno paméenje te u starijoj dobi postoji
opasnost od samoozljedivanja. Oboljele osobe koje imaju poteskoca u govornu i
jezicnom izrazavanju te probleme u artikulaciji potrebna je pomo¢ logopeda.
Oboljelima uvelike pomaze posebna edukacija, govorno-jeziéne vjezbe, lije¢nici
pomazu isto tako u kontroliranju agresije, anksioznosti, hiperaktivnosti i
pomanjkanja paznje (Udruga Zvonci¢, 2015.). Oko 50% djecaka pokazuje kompletnu
sliku autizma, a 96% ima autisti¢ne smetnje, dok su Zene sramezljive te u kasnijoj

dobi sklone alkoholu ili psihoti¢nosti (Zergollern i sur., 1994.).
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4. UKLJUCIVANJE DJECE S TESKOCAMA U RAZVOJU U
PREDSKOLSKE USTANOVE

Djecu s kromosomskim poremecajima je jako vazno ukljuciti u redovne
predskolske ustanove kao i svu ostalu djecu jer djeca puno lakse i brze napreduju i
uce. Uz svoje vrsnjake djeca lakSe stvaraju komunikaciju i1 potraze pomo¢ ako im je
ona potrebna. Djeca u predskolskim ustanovama unaprjeduju kognitivne sposobnosti,
socijalni 1 emocionalni razvoj zbog toga $to se osjecaju sigurnije kada su okruzeni
vrS$njacima koji ih prihvacaju, razvija se jezik i govor te isto tako dijete razvija finu i
grubu motoriku. Kako bi dijete bilo uspjesno ukljuéeno u redovne predskolske
ustanove odgajatelji se moraju dodatno profesionalno razvijati i stjecati nove
kompetencije. Odgajatelj mora imati kompetencije s kojima ¢e stvoriti povoljno
okruzenje za dijete s posebnim potrebama, djetetu omoguciti osjecaj sigurnosti,
zaSti¢enosti, prihvacanja i poStovanja. Prilikom ukljucivanja djeteta u predskolske
ustanove treba uzeti u obzir osnovne principe rada s djecom. Znaci treba imati
pozitivan stav prema razlicitosti, uzimati u obzir djetetove individualne potrebe $to
zahtjeva fleksibilnost 1 prilagodavanje i odgovarajue materijalne uvijete
(Zrili¢,2013.). Svakom djetetu s teskoc¢ama u razvoju je potreban i individualni
pristup te mu omoguciti dovoljno vremena za rjeSavanje pojedinih zadataka, treba
mu se omoguciti osjecaj uspjeha. Vrlo je vazno da je zadatak prilagoden djetetu, ne
smije biti ni pretezak kako ga dijete ne bi rijesilo ili kako ne bi samo doSlo do
potrebnog zakljucka jer ¢e izgubiti samouvjerenost 1 nece vise pokusavati, isto tako
zadatak ne smije biti ni prelagan jer dijete ne bude napredovalo u svom razvoju niti
¢e proSirivati svoje znanje. Veliku ulogu ima sama predskolska ustanova koja mora
djetetu omoguciti prostor i opremu prilagodenu djetetu s poteSko¢ama u razvoju kako
bi djetetu bilo ugodnije i kako bi se osjec¢ao prihvacenim. Djeca trebaju imati stru¢nu
potporu u predskolskim ustanovama te se isto tako treba pratiti djetetov napredak i
razvoj u svim segmentima. U vrtickim skupinama nemaju Koristi samo djeca s
posebnim potrebama i ne razvijaju se samo oni, vazn0 je napomenuti da i njihovi
vr$njaci razvijaju vecu toleranciju prema drugima, razvijaju empatiju te pomazu djeci
s poremecajima u razvoju. Pri dolasku djeteta s poremecajima u razvoju u vrticku
skupinu svu djecu treba upoznati s njegovom boles¢u, omoguciti djeci da postavljaju
pitanja ako ih ne§to zanima, no bez obzira na sve odgajatelj se mora ponasati jednako

prema svoj djeci imaju li oni teskoce u razvoju ili ne. Prije polaska djeteta u odgojno-
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obrazovnu ustanovu potrebno je razgovarati s roditeljima i zamoliti ih za pomo¢ ako
¢e ona biti potrebna te im omoguciti sudjelovanje u odgoju i obrazovanju njihova
djeteta, roditelje svakodnevno treba obavjestavati o djetetovu napretku ili moguce i

nazadovanju.

Kada se govori o ukljucivanju djece s poremecajima u redovne predskolske
ustanove vrlo je vazna suradnja roditelja i odgajatelja te cjelokupnog sustava
predskolske ustanove kako bi se djetetu omogucio sto laksi i1 bolji boravak u vrtickim
skupinama. Pri upisu djeteta je vazno saslusati roditelja jer ono najbolje poznaje
svoje dijete 1 njegovo ponasanje, valja napomenuti kako roditelji trebaju navesti sve
medicinski vazne podatke vezane za dijete kako bi u predskolskoj ustanovi
odgajatelji, pedagog i ostali stru¢njaci bili upuceni u bolest djeteta. Roditelje treba
svakodnevno obavjestavati o djetetovu razvoju, prilagodbi u vrtickoj skupini i
odnosima s ostalim vr$njacima. Valja pomno osmisliti okruzenje u kojem ¢e dijete
boraviti, a tako da je primjereno i za ostalo djecu kako bi svi mogli biti u interakciji.
Treba poznavati djetetove interese zbog lakSeg opremanja prostorija i nabavljanja
potrebnih didaktickih, taktilnih, ¢ulnih i drugih materijala koje bi pomogle djeci u
njihovom razvoju. Isto tako potrebno je ukljuciti i stru¢ne suradnike koji bi
povremeno, ako je to potrebno, sudjelovali u razvoju djece. Kako u svakoj vrsti
kromosomskih poremecaja djeca imaju razlicite poteskoc¢e tako moramo poznavati
iste te od djetetove rane dobi utjecati na razvoj i unaprjedenje njihovih sposobnosti.
Smatra se da je djecu s teSko¢ama u razvoju vaznije nauciti samostalnom obavljanju
dnevnih aktivnosti nego ih poducavati brojevima, slovima i sl. Stoga se smatra da bi
djecu trebalo poticati na samostalno hranjenje, oblaCenje, vodenje higijene te
samostalne interakcije s vr$njacima. Djeca koja su ukljuéena u redovne odgojno-
obrazovne ustanove postiZu puno bolje obrazovne rezultate jer ih sredina potice 1
omogucava im 1 bolje uvide u njihove mogucnosti i sposobnosti bez osudivanja i

netolerancije (Zrili¢,2013.).

Prethodno opisane klinicke slike osoba s kromosomskim poremecajima
znamo kako neka djeca mogu biti slabovidna, nagluha, hiperaktivna, mentalno
zaostala ili otezano pokrecu udove. Sve to moramo uzeti u obzir kako bi djeci
omogucili nesmetan razvoj u predskolskim ustanovama. Vrlo je vazno jo§ od
najranije dobi okruZenje kreirati prema potrebama djeteta, ali uzimajuéi u obzir da se
sva djeca mogu zajednicki igrati i razvijati te da se poticajni materijali ne razlikuju
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uvelike izmedu djece s posebnim potrebama i1 zdrave djece. Najvazniji u djetetovu
zivotu su svakako i roditelji koji su s djetetom od njegova rodenja i znaju S§to
njihovom djetetu treba stoga se mora stvoriti pozitivan odnos dijete-roditelj, dijete-
odgajatelj i odgajatelj-roditelj. Odgajatelj je obavezan voditi dokumentaciju o djetetu
I njegovu napretku (Zrili¢,2013.). Odgajatelj mora biti strpljiv s djecom s posebnim
potrebama, ne smije ih pozurivati i raditi pritisak jer ¢e se dogoditi suprotna situacija
i dijete se ne bude razvijalo niti napredovalo ve¢ ¢e odbijati bilo kakvu suradnju, a

tako ¢e izgubiti 1 povjerenje prema odgajatelju.

Treba uzeti u obzir sva podru¢ja razvoja djeteta a to su: motoricki razvoj,
razvoj percepcije, kognitivni razvoj, jezi¢ni razvoj i druStveni razvoj te svakom od
navedenih razvoja je potrebno obratiti pozornost. Motori¢ki razvoj je vrlo vazan
zbog djetetove uskladenosti tijela, ravnoteZze i1 pokretljivosti. Motoricki razvoj
odgajatelj mora poticati okruzenjem 1 razliitim materijalima, djeci se omogucuje
izrada raznih oblika uz pomo¢ plastelina ili glinamola, vadenje i stavljanje predmeta
iz i u posudu, kotrljanje raznih predmeta, igre papirom te igre kockama raznih
veli¢ina. Razvoj percepcije je vrlo vazan jer kod djece s posebnim potrebama se
susrecemo S problemom percepcije (lijevo-desno, vise-manje i sl.). Percepciju kod
djece mozemo razvijati uz pomo¢ pronalazenja raznih predmeta, traZenja parova
predmetima ili slikama, slaganjem puzzli 1 slagalica te grupiranjem podataka. Vecina
djece s kromosomskim poremecajima ima govornih i slusnih poteskoca stoga se
potiCe jezicni razvoj kod djece kao Sto je artikulacijski govor, igre sluSanja i igre
pisanja. Jezi¢ni razvoj se moze poticati raznim jednostavnim igrama kao Sto je

pokvareni telefon, igra rime, igre rijeima, dovrSavanjem prica ili recenica.

Drustveni razvoj ili socijalizaciju poticemo zajednickim aktivnosti, igrama u
timovima, igrama usmjerenima na toleranciju koje poti¢u 1 prihvacanje djeteta s

posebnim potrebama (Bouillet, 2010.).

Struéni suradnici su potrebni u odgojno-obrazovnoj ustanovi kako bi pomogli
u razvoju djece s posebnim potrebama, kako bi pomogli i odgajateljima i roditeljima
da bi se okruzenje Sto bolje prilagodilo i pomoglo djetetu s posebnim potrebama.
Pedagozi su osobe koje pomazu odgajateljima i svim ostalim sudionicama u
koordinaciji rada, odrzavaju pedagoske radionice kako bi zajednicki uvidjeli kako

mogu jos poticati djetetov razvoj. Psiholozi uvelike pomazu roditeljima sa stru¢nom
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psiholoskom pomo¢i jer svakom roditelju je stresan polazak djeteta u predskolsku
ustanovu. Edukacijsko-rehabilitacijski stru¢njaci najvise pomazu djeci, a to su:
logopedi, rehabilitatori i1 socijalni pedagozi. Logopedi djeci pomazu u poremecajima
komunikacije, jezika i artikulacije, a socijalni pedagozi pomazu pri poremecajima u

ponasanju.
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5. ZAKLJUCAK

Kromosomski poremecaji uvelike utjecu na Zzivot oboljelih. Uz mnoge
zdravstvene teSkoce oboljeli se Cesto susreéu s ne prihvacanjem svoje okoline. S
ve¢inom kromosomskih poremecaja osobe mogu dozivjeti normalnu starosnu dob,
no s nekima kao $to su Patauov i Edwardsov sindrom osobe ne dozive najcesce niti
prvu godinu zivota. Kromosomski poremecaji nisu izljeCivi no oboljelima se uz
pomo¢ struc¢nih suradnika zivot moze uvelike olakSati. DanaSnje drustvo vise ne
isklju¢uje oboljele iz svakodnevnog zivota kako se to radilo prijasnjih stoljeca.
Osobe oboljele od kromosomskih poremecaja se nastoji ukljuciti $to vise u drustvo, u
redovne odgojno-obrazovne ustanove te se smatra kako to pomaZze njihovu rastu i
razvoju. Najée$¢i kromosomski poremecaj s kojim se mozemo susresti je Downov
sindrom koji je zadnjih godina sve ¢es¢i. Kako se smatra da i dob majke utjece na
pojavu tog sindroma tako sve Ge$ée nailazimo na Downov sindrom. Zene zbog
Skolovanja i posla sve kasnije i kasnije se odlué¢uju na prvo dijete stoga i to moze biti
jedan od uzroka razvoja Downova sindroma kod djeteta. Odgojno-obrazovne
institucije bi trebale bez susprezanja svoje odgajatelje, ali 1 ucitelje poticati i educirati
u radu s djecom s teSko¢ama u razvoju kako bi se djeci omoguéio normalan zivot
okruZen vr$njacima i okolinom koja ga prihvaca 1 postuje bez predrasuda. Mislim da
bi svu djecu trebalo ukljuciti u redovne predSkolske ustanove, ali isto tako da
odgajateljima 1 uciteljima treba pruziti stru¢nu pomoc¢ i podrsku u svakodnevnom
radu. Odgajatelj je duzan prouciti bolest s kojom se susrece kako bi mogao prostor u
kojem ¢e dijete boraviti kreirati 1 opremiti prema djetetovim potrebama i
mogucénostima. Osoba koja radi s djetetom s teSko¢ama u razvoju ponajprije treba
biti tolerantna, empati¢na, puna razumijevanja i strpljenja. Mislim da i osobe koje
rade s djecom s teSkoCama ne bi trebale djetetu pokazati osjecaj zaljenja jer dijete
osjeca sve i zeli da se prema njemu odnosimo s ljubavlju i poStenjem, a ne Zaljenjem
jer ako djetetu ne damo priliku za samostalni razvoj i da se dijete dokaze, ono to ne
bude niti pokuSavalo. U danasnjem druStvu jo§ uvijek mozemo nai¢i na
neodobravanje i netoleranciju okoline, no svatko ponaosob bi trebao raditi na sebi i
na prihvacanju razliCitosti jer ta razliitost ¢ini ovaj svijet. Svi ljudi mogu jedan od
drugoga nauciti puno samo ako razliCitost gledaju s pozitivne strane. Razmislite
samo $to mozemo nauciti od djece 1 odraslih s kromosomskim poremec¢ajima. Oni su

iznimno uporni, hrabri, zra¢e posebnom toplinom i sre¢om, malom gestom mogu
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razveseliti sve oko sebe, vesele ih male stvari, oni prihvacéaju svoju okolinu ma kakva
god ona bila te njihova toplina dopire do srca svih koji se nalaze u njihov blizini.
Nakon svega treba se zapitati da li oni nisu veliki ljudi jo$§ veceg srca koji svijet boje
u Sarene radosne boje? Bez njih svijet bi bio mjesto neutralnih boja u kojem su svi
priblizno sli¢ni 1 ne razlikuju se previse, no pitanje je kako bi svijet tako izgledao i da
li bi uopée bilo srece i veselja? Stoga svi zajedno moramo biti tolerantni, prihvacati i

uciti o razli¢itosti.
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9. Zrili¢, S. (2013). Djeca s posebnim potrebama u vrticu i nizim razredima osnovne

Skola. Zadar: SveuéiliSte u Zadru

Rad u elektroni¢kom Casopisu:
1. Portal znanstvenih ¢asopisa Republike Hrvatske Hrcak na adresi

http://hrcak.srce.hr/ Pristupljeno 30.kolovoza 2016.

Mrezna stranica:
1. MSD- priru¢nik dijagnostike i terapije na adresi

http://www.msd- prirucnici.placebo.hr/ Pristupljeno 30.kolovoza 2016.

2. Udruga Zvonci¢- udruga za djecu s teSko¢ama u razvoju na adresi

http://www.udruga-zvoncici.hr/ Pristupljeno 01. rujna 2016.
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PRILOZI

Slike:

1. slika: Dijete s Down sindromom

2. slika: Djevojcica s Turnerovim sindromom

3. slika: Muskarac s Klinefelterovim sindromom
4. slika: Djevojcica oboljela od trisomije 13

5. slika: Djevojéica s Edwardsovim sindromom
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Kratak Zivotopis

Osobni podatci
Ime i prezime: Matea Markesina
Adresa: Crkvena 3E, Zdralovi, Grad: Bjelovar, Postanski broj: 43000
Drzava: Republika Hrvatska
Telefon: 0917273724
E-mail: matea.markesina@gmail.com
Datum rodenja: 12.01.1994.
Drzavljanstvo: Hrvatsko
Obrazovanje
Vrijeme (od-do) 2013-2016
Institucija Sveuciliste u Zagrebu uciteljski fakultet odsjek za odgojiteljski
studij- odsjek u Cakovcu, Cakovec
Vrijeme (od-do) 2009-2013
Institucija Ekonomska i birotehnicka skola Bjelovar, Bjelovar
Osobne vjestine
Materinski jezik: Hrvatski
Strani jezici: Engleski (osnovno)
Komunikacije vjestine: dobre komunikacijske vjesStine i s djecom i s
odraslima

Vozacka dozvola: B kategorija
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Izjava o samostalnoj izradi rada

Ja, Matea Markesina, izjavljuyjem da sam ovaj zavrSni rad, na temu
Kromosomski poremecaji u djece i njihovo ukljucivanje u predskolske ustanove,
izradila samostalno uz vlastito znanje, pomo¢ stru¢ne literature i sumentorice prim.

mr. sc. dr. Marije Hegedus — Jungvirth.

Potpis:
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Izjava o javnoj objavi rada

Naziv visokog uciliSta

1ZJAVA
kojom izjavljujem da sam suglasan/suglasna da se trajno pohrani i javno objavi moj
rad
naslov
vrsta rada

u javno dostupnom institucijskom repozitoriju

1 javno dostupnom repozitoriju Nacionalne i sveuciliSne knjiznice u Zagrebu (u
skladu s odredbama Zakona o znanstvenoj djelatnosti i visokom obrazovanju, NN br.
123/03, 198/03, 105/04, 174/04, 02/07, 46/07, 45/09, 63/11, 94/13, 139/13, 101/14,
60/15).

U , datum Ime Prezime

olIB

Potpis
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