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Voved   

 Faktorite {to pridonesuvaat za pojavata na hendikepiranost se 
mnogubrojni i slo`eni. Po svojata priroda tie se hereditarni ili obuslo-
veni od faktorite na nadvore{nata sredina, a naj~esto se rezultat na  
interakcijata pome|u ednite i drugite. Vo naj{iroka smisla genetskite 
faktori se locirani vo 46 hromozomi vo ~ovekovata kletka, pred sî vo 
`enskata i ma{kata oplodena kletka. 

 Hromozomskite aberacii, t.e. vidlivite abnormalni promeni na 
hromozomskata struktura pretstavuvaat pri~ina za pojava na hendikepira-
nost, naj~esto vo ramkite na nekoj sindrom. Takov e slu~ajot so sindromot 
na Daun ili mongolizam, kade {to postoi trizomija na 21 hromozom. Prviot 
naziv e po avtorot, koj prv go opi{al, a vtoriot spored fenotipskiot 
izgled na zabolenite koi poradi koso postavenite o~i li~at na mongoli so 
izrazena umstvena zaostanatost. 

 Trizomijata na 21 hromozom e naj~esta hromozomopatija vo ~ove-
kovata populacija. Licata so trizomija 21 poseduvaat eden prekubroen 
hromozom i toa na 21-viot hromozom, koj namesto dva pati e sodr`an 
tri pati. Vo neonatalnite populacii ~estotata na ovaa hromozomo-
patija iznesuva 1,3 do 1,7%, a kaj postarite roditeli i pove}e. 

 Spored sovremenite statisti~ki podatoci, vo prosek 6:1000 novo-
rodeni deca nosat opredelena hromozomska abnormalnost i toa: 4:1000 za 
avtosomnite hromozomi i 2:1000 za polovite hromozomi. 

 Pokraj toa {to pove}eto od hromozomskite abnormalnosti poka`u-
vaat nizok rizik za povtoruvawe vo ramkite na edno semejstvo, sepak 
stravot od pojavata na hromozomopatija vo eventualnata nova bremenost e 
dovolna pri~ina za zagri`enost na roditelite. 

 
Materijal i metodi  

 Relativno golemiot broj na ispitanici (176), {to gi otkrivme vo 
vremenski period od 10 godini, od site krai{ta na Republika Makedonija, 
ja potvrduvaat potrebata od ponatamo{ni na{i istra`uvawa. Novoroden-
~iwa so ovoj sindrom pretstavuvaat deca kade {to prenatalniot razvoj ne 
e zavr{en na adekvaten na~in. Razli~niot fizi~ki izgled pomalku ili 
pove}e prisuten pri ra|aweto i podocna, zboruva za izvesno neopredeleno 
me{awe na patolo{kite faktori vo detskoto rastewe i diferencija-
cijata. Kaj ovie deca se otkrivaat simptomi {to zboruvaat deka nivniot 
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psihi~ki i fizi~ki razvoj daleku zaostanuva zad normalnite deca, a 
ponatamo{noto rastewe i sozrevawe se odvivaat na ponizok stepen. 

 fenotipskite karakteristiki kaj na{ite ispitanici se karakteri-
ziraat naj~esto so mala i okrugla glava, so koso postaveni o~i, so nisko 
postaveni i specifi~no modelirani u{i, golem, zadebelen i so izrazeni 
dlaboki brazdi jazik, so anomalii vo zabite i na ekstremitetite (naj~esto 
kusi prsti i svitkan mal prst). Evidentni se i zaboluvawata na vnatre{-
nite organi. Karakteristi~no za Daunoviot sindrom se i brazdite na 
prstite, kitkite i na stopalata, {to go so~inuvaat dermatoglifskiot 
model, koj kaj ovoj sindrom se razlikuva od normalnata populacija, posebno 
so prisustvoto na takanare~enata "majmunska brazda". Za odbele`uvawe e 
deka pove}eto od na{ite ispitanici se so blag karakter, dru`equbivi, so 
razvieno ~uvstvo za muzika i se mo{ne ~uvstvitelni. 

 Psiholo{koto, pedijatriskoto i psihijatriskoto ispituvawe poka-
`uvaat deka stepenot na intelegencija kaj na{ite ispitanici e nizok, 
dodeka socijalnoto prilagoduvawe e daleku podobro. (Tab. 1). 

 
Tab. 1     IQ-na mongoloidni deca testirani so Binet-Simonova  
               skala i drugi testovi na inteligencija. 

 

 dlaboka te{ka umerena lesna vkupno 

 0-20 21-35 36-50 51-73 0-73 

 4 26 80 42 152 

 
 Pregledot na na{ite ispitanici se sostoe{e vo zemawe na anamne-
za od roditelite, naj~esto majkata. Kaj site ispitanici po metodata na 
Moorhead (1960) i so diferencijalna tehnika po metodata na Seabright 
(1972) napraveni se kariolo{ki ispituvawa. Kaj 10 ispitanici otkrivame 
translokativen tip na Daunov sindrom, kaj koj eden od roditelite poseduva 
mirna ili izbalansirana translokacija, kade {to 21 hromozom e slepen so 
nekoj drug hromozom, naj~esto so 14. Na vakov slu~aj rizikot da se rodi 
drugo dete so Daunov sindrom e pogolem i toa se odnesuva za site deca od 
potomstvoto. Vo praktikata e doka`ano deka vo 94% od slu~aite na Daunov 
sindrom se raboti za obi~na trizomija, a samo 6% od niv se rezultat na 
translokacija, {to e skoro identi~no so na{ite rezultati, koga istata e 
prisutna kako izbalansirana kaj roditelite. 
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Tab. 2     Red na ra|awe na mongoloidni deca vo odnos na site `ivorodeni. 

red na ra|awe Broj na rodeni deca vo semejstvata 

na mong. deca 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 Vkupno 

1 45          45 

2  52         52 

3   21        21 

4    14       14 

5     10      10 

6      3     3 

7       4    4 

8        1   1 

9         1  1 

10          1 1 

Vkupno           152 

Vkupen broj na            

deca vo 45 104 63 56 50 18 28 8 9 10  

semejstvoto 390            

 
 
Tab. 3     ^estota na Daunoviot sindrom kaj majki so razli~na vozrast 

 Vozrast na majkata ^estota na D.s. kaj 
novoroden~iwa 

^estota na D.s. vo 

prenatalna dijagnoza 

 20 1:1600 - 

 25 1:1200 - 

 30 1:900 - 

 35 1:500 - 

 36 1:300 1:165 

 37 1:235 1:110 

 38 1:185 1:90 

 39 1:140 1:70 

 40 1:110 1:55 

 41 1:85 1:40 

 42 1:65 1:25 

 43 1:50 1:18 

 44 1:35 1:15 

 45-49 1:15-30 1:5-10 

 
Diskusija  

 Na{ite ispituvawa zboruvaat deka starosta na majkata kaj mongolo-
idnite deca ne se razlikuva bitno vo prosek, vo odnos na majkite vo 
normalnata populacija. Bidej}i starosta na majkata mo`e da bide pri~ina 
za rastrojstvo na oogenezata, sepak prosekot na maj~inite godini kaj na{ite 
ispitanici e daleku pomal. Pri na{ite istra`uvawa imame golem broj na 
majki {to rodile mongoloidno dete (97) vo vremenski period koga `enata 
fiziolio{ki e najsposobna za fertilizacija (Tab. 2). 

 Kolkav e rizikot majka {to rodila edno dete so Daunov sindrom da 
rodi drugo takvo dete, kako i rizikot na majka vo naprednata vozrast e pra-
{awe {to bara to~en odgovor. 
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 Od literaturnite podatoci (Zergollern) mo`e da se sogleda deka 
vozrasta pred sî, na majkata igra mo{ne va`na uloga za zgolemeniot rizik 
vo ~estotata na ovoj sindrom. @ena na 35 godini ima 4 pati pogolem rizik 
da rodi dete so Daunov sindrom, vo sporedba so mlada majka. Toj rizik u{te 
pove}e se zgolemuva ako e majkata nad 45 godini. Isto taka `eni koi ve}e 
imaat edno dete so Daunov sindrom, sporedeni so drugi `eni od ista 
vozrast {to imaat zdravi deca. 

 Pri psihi~ka i fizi~ka napregnatost, kako i pri opredeleni hormo-
nalni rastrojstva, rizikot da se rodi mongoloidno dete se zgolemuva. Toj 
podatok e potvrden so prou~uvaweto na sindromot vo vreme na vojni i glad.  

 Rizikot na ra|awe vtoro dete so Daunov sindrom, ne zavisi samo od 
starosta na majkata (Tab. 3), tuku i od tipot na hromozomskata aberacija na 
aficiranoto dete i kariotipot na roditelite. Ako roditelite imaat 
normalen kariotip, rizikot da imaat vtoro dete mongoloid e so verojat-
nost od 1% do 1,6%, vo zavisnost od starosta na majkata. Postojat indicii 
deka roditeli so balansirani translokacii imaat predispozicija na non-
disjunction, {to ja objasnuva vrskata na ovie abnormalnosti so pojavata na 
ra|awe na trizomi~ni deca.  

 Bidej}i balansiranite promeni ne dejstvuvaat vrz fenotipot na 
nositelot, tie mo`at da bidat nedeterminirani i da vr{at dolgotrajno 
vlijanie vrz potomstvoto. Me|utoa, heterozigotnite mirni nositeli na 
translokacii, nosat visok rizik za sozdavawe na nebalansirani plodovi, 
bidej}i mejotskata segregacija na hromozomite vklu~eni vo translokacija-
ta, mo`e da dovede do relativno golem broj na razli~ni gameti, od koi 
samo dve nosat originalen haploiden hromozomski komplement i toa: ili 
kako sosema normalen ili so izmenet redosled, a site drugi gameti se 
pomalku ili pove}e nebalansirani. 

 Roditelite {to se nositeli na heterologni balansirani translo-
kacii, pokraj mo`nosta za ra|awe na zdravo potomstvo so balansirana 
translokacija, nosat rizik za ra|awe na deca so translokativen tip na 
trizomija. Nositelite na homologni translokacii nemaat mo`nost za ra|a-
we na zdravo potomstvo, nitu potomstvo so balansirani homologni translo-
kacii. Nivniot rizik za ra|awe deca so trizomija e stoprocenten, bidej}i 
sozdavaat dva tipa na gameti: dizomi~en so homologna translokacija i 
nulizomi~en gamet nesposoben za `ivot. 
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Factors which contribute the appearance of handicaps are numerous and 
complex. By their nature they are inherited or determined by factors of outer 
environment, mostly as a result of interaction of both. In the broad sense the 
genetic factors are located in 46 chromosomes in the human cell, before all in the 
female and male fertilized cell e.i. the genes located in the chromosomes which 
determine the function of the central nervous system. The chromosome aberrations 
e.i. the visible aberrations of the chromosome structure presents the cause for the 
appearance  of handicaps mostly together with some syndrome. That’s the case 
with Dawn’s syndrome( mongolism) where we can find trizomia of 21 chromosome. 

Relatively, the great number of examinees (176) which we discovered in a 
period of 10 years from all the places  of  R. Macedonia confirm the need for further 
investigations. The newborns with this syndrome are children with prenatal 
development finished in  not adequate way. The presence of different physical 
appearance on the birth and later on, more or less, speaks about  indefinite  
mixture of pathological factors in the growth of the child and the difference. The 
symptoms that are discovered in these children indicate that they are retarded in 
their pchylological and physical  development from the normal children, and the 
further growth and  development are on a lower level. The psychological, pediatrical 
and psychiatrical researches show  that the level of intelligence of our examinees is 
low, where as the social adjustment is far more better. 

The examination of our examinees was made up of taking an anamneza 
from the parents, mostly from the mother. Every examinee was under taken an 
caryological test. Ten of them showed an translocative type of Dauwn’s syndrome 
where one of the parents  is the carrier of the heterological balanced translocation. 
The heterological balanced translocations can be discovered only through affected 
newborn child. Our researches show that the age level of mothers of the mongoloid 
children  does not differ from an average in relation to mothers in the normal 
population. Because the  declining age of a mother  can be the reason for changes 
in oogeneses, the average of mothers` declining age is far smaller. Through  our 
research we found a great number of mothers who had given birth to a mongoloid 
child in the period when  they were physiologically most capable for fertilization. 


