
Etiologija in klini~na slika du{evne manjrazvitosti
pri otrocih

Etiology and clinical features of mental retardation
in children

Jurij Bon*

MED RAZGL 1998; 37: 535–548

535

Klju~ne besede
du{evna zaostalost – etiologija – diagnostika
otrok

Izvle~ek. Du{evno manj razviti otroci predstav-
ljajo skupino, ki zaradi svojih lastnosti zahteva
posebno pozornost pri zdravstveni obravnavi.
Danes je znanih `e nekaj sto etiolo{kih, pred-
vsem biomedicinskih dejavnikov, ki lahko s svo-
jim delovanjem v razli~nih obdobjih omejujejo
razvoj otrokovih umskih sposobnosti. Zaradi iz-
bolj{anja zdravstvene oskrbe se spreminja tu-
di pogostost njihovega pojavljanja. Pri ve~ kot
polovici du{evno manj razvitih otrok najdemo ve~
kot en vzrok za njihovo prizadetost. Jasnej{a po-
staja tudi povezava psihosocialnih dejavnikov
z razvojem predvsem mejne in bla`je du{evne
manjrazvitosti ter vpliv osebnostnih zna~ilnosti,
spremljajo~ih du{evnih motenj in telesnih bolez-
ni na kon~ni rezultat otrokovega du{evnega
razvoja. Ker poleg intelektualnih sposobnosti po-
staja vedno pomembnej{e socialno funkcionira-
nje otrok, jim sku{amo pomagati z individualno
prilagojeno celostno obravnavo, ki otroke ~im
manj trga iz njihovega okolja.
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Abstract. Children with mental retardation con-
stitute a group with special medical needs.
There are several hundred known etiological
(mostly biomedical) factors, that can influence
the development of a child's brain. We experi-
ence the changes in their prevalence rates,
mainly because of improvements in health care.
There is more than one etiological factor present
in more than half of mentally retarded children.
We are recognizing the role of psychosocial
factors in development of borderline and mild
mental retardation and the influence of per-
sonal characteristics, accompanying mental
and somatic illnesses on the child's overall men-
tal development. The objective today is to help
children with individually adapted assistance,
which enables them to remain in their domes-
tic environment and improves their social skills.

Uvod

Du{evna manjrazvitost je kompleksen pojem, katerega definicija se spreminja skupaj

z razvojem ~love{ke dru`be. Govori namre~ o dveh stvareh – stopnji ~lovekovega du-

{evnega funkcioniranja ter odnosu dru`be do takega posameznika, in s tem ka`e tudi

stopnjo razvoja dru`be, njeno tolerantnost in humanost. Danes govorimo o du{evni ma-

njrazvitosti, kadar inteligen~ne sposobnosti in prilagoditvene zmogljivosti posameznika

ne dosegajo ravni, ki je primerna za njegovo starost, ta globalni razvojni primanjkljaj pa

se izka`e `e pred osemnajstim letom starosti. Pri tem velja za neustrezno raven inteli-

gen~nih sposobnosti inteligen~ni kvocient (IQ), ki je ni`ji od 70–75, prilagoditvene spo-

sobnosti pa so pomembno motene pri dveh ali ve~ od naslednjih podro~ij: komuniciranju,

samostojni skrbi zase, `ivljenju doma, dru`abnih spretnostih, zabavi, zdravju in varno-
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sti, samostojnem odlo~anju, izobra`evanju, dru`beni koristnosti in delu (1, 2). Te`i{~e

definicije se z ravni inteligen~nih sposobnosti seli na socialno funkcioniranje du{evno

manj razvitih ljudi (3), kar je posledica njihovih ~edalje odlo~nej{ih zahtev, naj jih dru`-

ba sprejme kot enakopravno in neodvisno manj{ino (4). Ni`ja inteligen~na sposobnost

tako postaja le eden od znakov osnovne prizadetosti `iv~evja, psihometri~no izmerje-

ni inteligen~ni kvocient pa le pripomo~ek za oceno stopnje du{evne manjrazvitosti. Danes

ozna~ujemo inteligentnost v obmo~ju IQ 70–79 kot mejno, 50–69 kot blago, 35–49 kot

zmerno, 20–34 kot hudo in pod 20 kot globoko du{evno manjrazvitost. Poleg ravni in-

teligen~nih sposobnosti pa na kon~ni rezultat vplivajo tudi otrokove socialne, osebnost-

ne in vedenjske zna~ilnosti ter spremljajo~e telesne prizadetosti razli~nih stopenj in oblik (2).

Skupaj s spreminjanjem odnosa dru`be do njenih du{evno manj razvitih ~lanov se spre-

minja tudi njihova obravnava. Iz ~asov, ko so predstavljali zasebni problem, s katerim

se ukvarja dru`ina, smo preko strokovne obravnave v institucijah napredovali do obrav-

nave, ki se prilagaja konkretnemu posamezniku, ga ~im manj trga iz njegovega okolja,

izvaja pa jo skupina sodelujo~ih strokovnjakov s podro~ja medicine, psihologije, peda-

gogike in socialnega dela (5). Zdravnikova naloga je z zdravljenjem ali prepre~evanjem

osnovne bolezni, spremljajo~ih du{evnih motenj in ostalih telesnih bolezni omogo~iti du-

{evno manj razvitemu otroku ~im la`jo vklju~itev v svoje okolje, okolju pa ~im ugodnej-

{o reakcijo nanj. Vpra{anje so~asnih du{evnih motenj pri du{evno manj razvitih se v tem

okviru pojavlja v ospredju {ele v zadnjem ~asu (6).

Epidemiologija

Ve~ina epidemiolo{kih raziskav du{evne manjrazvitosti se osredoto~a na njeno preva-

lenco (7). Ugotovljeni podatki zajemajo velik razpon zaradi razli~ne razvitosti diagno-

sti~nih in pedago{kih ustanov po svetu ter razli~ne prisotnosti etiolo{kih dejavnikov (2).

Na splo{no velja ocena, da dele` du{evno manj razvitih predstavlja 2,5–3 % celotne po-

pulacije (2, 5, 8), ~eprav se zaenkrat dele` dejansko ugotovljenih giblje med 1 in 1,5 %

celotne populacije (5, 9, 10). Nejasnosti so predvsem zaradi te`kega diagnosticiranja

mejno in bla`je du{evno manj razvitih (IQ > 50), ki predstavljajo skoraj 90 % vseh pri-

zadetih (2). Pojavnost zmerne, hude in globoke du{evne manjrazvitosti je zaradi la`je

in zgodnej{e diagnostike to~neje ugotovljena – 3,6/1000 rojstev (5).

Verjetnost rojstva du{evno manj razvitega otroka pri enem du{evno manj razvitem star-

{u je 20 %, pri obeh 40 % (5).

Du{evna manjrazvitost je pogostej{a pri mo{kem spolu. Razmerje se giblje med

1,2–1,4 : 1 (7), ve~je je pri mejni in bla`ji du{evni manjrazvitosti (11). Vrh obolevnosti je

v starostnem razredu med 10 do 20 let, nato s starostjo po~asi pada (7).

Etiologija

Danes poznamo `e nekaj sto dejavnikov, ki lahko s svojim delovanjem v razli~nih ob-

dobjih omejujejo razvoj otrokovih umskih sposobnosti (12). Poleg biomedicinskih dejav-

nikov vplivajo na kon~ni izid tudi sociokulturni dejavniki otrokovega okolja. Pri ve~ kot
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polovici du{evno manj razvitih najdemo ve~ kot en vzrok za njihovo prizadetost (1). Ra-

ziskave nakazujejo mo`nost, da so sociokulturni dejavniki izredno pomembni pri raz-

voju mejne in bla`je du{evne manjrazvitosti (13), medtem ko v ozadjih zmerne, hude

in globoke ve~inoma prevladujejo biolo{ki vzroki.

Biomedicinski dejavniki

Prenatalni dejavniki

Razvr{~amo jih v naslednje skupine: genetski dejavniki (kromosomske anomalije, ge-

netske presnovne bolezni in genetske nevrolo{ke bolezni), kongenitalne oku`be, posledi-

ce {kodljivega delovanja zdravil in drugih kemi~nih snovi ter sevanje. Genetski prenatalni

dejavniki so odgovorni za 60 % hudih in globokih du{evnih manjrazvitosti (14). Najpo-

membnej{i prenatalni dejavniki so fetalni alkoholni sindrom, Downov sindrom in sindrom

fragilnega kromosoma X (15).

Kromosomske anomalije

Downov sindrom – ocenjena pojavnost je v zadnjih letih padla med 1/1000 in 1/1100 roj-

stev, s ~imer je Downov sindrom postal drugi najpogostej{i vzrok du{evne manjrazvi-

tosti za fetalnim alkoholnim sindromom. Pri 95% je vzrok dodatni samostojni kromosom 21

(trisomija 21), pri 3–4 % neuravnote`ena translokacija dodatnega nepopolnega kromo-

soma 21 na kromosom 14, 21 ali 22 (v tretjini primerov je tihi nosilec nepravilnosti eden

od star{ev, v ostalih dveh tretjinah je nepravilnost nastala na novo), pri 1 % pa je vzrok

mozaicizem 46/47. V ve~ini primerov otrok deduje dodatni kromosom od matere. Po-

memben dejavnik tveganja je njena starost (pri starosti 35 let se pojavnost zvi{a na

1/300–500 rojstev, pri starosti 45 let pa na 1/40 rojstev) (16).

Ve~ina otrok z Downovim sindromom je blago do zmerno du{evno manj razvitih, zao-

stajajo v rasti, razvoj motori~nih funkcij in jezika je upo~asnjen. Zna~ilne lastnosti so tu-

di zmanj{an obseg glave, plo{~ato zatilje, po{evno le`e~e in {ir{e razmaknjene o~i

(hipertelorizem), ko`na guba v medialnem o~esnem kotu (epikantus), bele Brushfiel-

dove pege na obodu {arenice, majhna usta, u{esa in nos, hipotoni~ne mi{ice in hiperf-

leksibilni sklepi. Roke in stopala so manj{a, polovica otrok ima dodatno ko`no brazdo

na dlani (16).

60–80 % otrok z Downovim sindromom ima te`ave s sluhom, 40–45 % spremljajo pri-

rojene sr~ne bolezni, pogostej{e so tudi stenoze in atrezije po`iralnika, dvanajstnika in

anusa. Pri 3 % najdemo katarakto, pri 15–20 % hipotireozo. V zgodnjem otro{tvu zao-

stajajo v rasti, kasneje imajo probleme z debelostjo. Pogostej{e so tudi po{kodbe ske-

leta (subluksacije poga~ice, dislokacije kolka, pri 15 % nestabilnost atlantoaksialnega

sklepa), akutne levkemije, ko`ne bolezni. Zmanj{ana je odpornost proti oku`bam (16).

Pri~akovana ̀ ivljenjska doba enoletnega otroka z Downovim sindromom in blago ali zmer-

no du{evno manjrazvitostjo je 55 let, s hudo ali globoko du{evno manjrazvitostjo pa 43 let (17).

Ostale anomalije {tevila avtosomnih kromosomov so redkej{e, najbolj znani sta: triso-

mija 18 (Edwardsov sindrom, pojavnost 1/3000 rojstev) in trisomija 13 (sindrom Patau,
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1/5000), za kateri so zna~ilne te`ke anomalije mo`ganov, srca, ledvic in prebavil s sla-

bo `ivljenjsko napovedjo.

Parcialna monosomija 5p– (sindrom cri du chat) se ka`e z mikrocefalijo in hudo ali glo-

boko du{evno manjrazvitostjo, a bolj{o `ivljenjsko prognozo kot trisomija 13 ali 18 (5).

Prader-Willijev sindrom (pojavnost 1/14000 rojstev) in Angelmanov sindrom (pojav-

nost 1/12000 rojstev (18)) predstavljata sindrome kromosomskih mikrodelecij. Gena za

obe bolezni le`ita blizu skupaj na kromosomu 15, na obmo~ju q11–13. ^e preko me-

hanizma genskega vtisnjenja pride do mikrodelecije tega obmo~ja na materinem kro-

mosomu 15, se bo izrazil nenormalni gen na o~etovem kromosomu 15, ki povzro~a

Angelmanov sindrom. Obratno velja pri mikrodeleciji obmo~ja q11–13 na o~etovem kro-

mosomu, ko se izrazi materin nenormalni gen, ki povzro~a Prader-Willijev sindrom (19, 20).

V klini~ni sliki Prader-Willijevega sindroma je zna~ilna ni`ja rast, u~ne te`ave ali du{ev-

na manjrazvitost, nepopolni spolni razvoj, hipotonija mi{ic ter zna~ilne motnje vedenja

s prisilno potrebo po neprestanem hranjenju, zaradi ~esar so nagnjeni k debelosti, kar

je vzrok njihove ni`je pri~akovane `ivljenjske dobe (21). Angelmanov sindrom se ka`e

z du{evno manjrazvitostjo, kraniofacialnimi anomalijami, ataksijo, epilepti~nimi napadi

in paroksizmalnim smehom. Pri obeh sindromih se lahko pojavi avtizmu podobno ve-

denje (18, 21).

Williamsov sindrom nastane zaradi mikrodelecije dela kromosoma 7, ki vklju~uje gen

za tvorbo elastina, v klini~ni sliki pa je opazna du{evna manjrazvitost, `ilne anomalije

(predvsem supravalvularna aortna stenoza), nepravilnosti vida (strabizem) in zna~ilen

vedenjski fenotip (22).

Anomalije spolnih kromosomov

Klinefelterjev sindrom (pojavnost 1/700 rojstev fantov) ozna~uje kariotip z vsaj dve-

ma ali ve~ kromosomi X ter vsaj enim ali ve~ kromosomi Y. Klini~no se ka`e z visoko rast-

jo, atrofijo testisov, ginekomastijo in sterilnostjo (5). Med 15. in 30. letom starosti se pri

njih pogosteje razvijajo tumorji germinalnih celic (23). Novej{i podatki ka`ejo, da gre pri

njih bolj za splo{ne u~ne te`ave zaradi verbalnega kognitivnega primanjkljaja kot pa za

du{evno manjrazvitost (5, 24).

Turnerjev sindrom (pojavnost 1/3000 rojstev deklic) ozna~uje kariotip 45, X. Klini~no

se ka`e z zaostankom v rasti, primarno amenorejo, sekundarni spolni znaki se ne po-

javijo. Prisotne so tudi anomalije srca in o`ilja ter ledvic. Du{evna manjrazvitost je red-

ka, pri 20 % pa se pojavlja prostorska dezorientiranost, zaradi ~esar dosegajo slab{e

rezultate na inteligen~nih testih (5).

Sindrom fragilnega kromosoma X (X-vezana du{evna manjrazvitost) ima pojavnost

ocenjeno na 1/2500–4000 rojstev. V zadnjem desetletju so odkrili, da nastane zaradi

mutacije gena FMR-1 na kromosomu X. Pri obolelih otrocih se trinukleotidno zapored-

je (CGG) v genu FMR-1 ponovi ve~ kot 200-krat (v nasprotju z zdravimi, kjer se ponav-

lja le 5–50-krat), zaradi ~esar se ustavi nastajanje beljakovine FMR-1, ki je nujna za

normalen razvoj. Osebe s ponovitvijo CGG med 50- in 200-krat so nosilci premutacije,

ki jo lahko prenesejo na svoje potomce. V klini~ni sliki pri fantih opazimo blago do zmer-
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no du{evno manjrazvitost, med fizikalnimi znaki pa podalj{an obraz, ve~ja u{esa, hi-

perfleksibilne sklepe, hipotoni~ne mi{ice in velike testise. Dekleta mutacija prizadene

zaradi naklju~ne inaktivacije kromosomov X po posameznih celicah. Tretjina se jih raz-

vije normalno, tretjina ima u~ne te`ave, tretjina pa je du{evno manj razvita (25).

Genetske presnovne bolezni

Skupna pojavnost je 1/5000 rojstev (26).

X-vezane recesivne bolezeni. Lowejev sindrom (okulocerebrorenalni sindrom) –

nastane zaradi pomanjkanja encima inozitol polifosfat 5-fosfataze. V klini~ni sliki opa-

zimo prirojeno katarakto, du{evno manjrazvitost, zaostanek v rasti in disfunkcijo ledvi~-

nih tubulov, ki vodi v Fanconijev sindrom (27). Lesch-Nyhanov sindrom je motnja

presnove purinov zaradi popolnega pomanjkanja encima hipoksantin gvanin fosforibo-

ziltransferaze. Posledica je hiperurikemija, ki se ka`e s horeoatetozo, spasti~nostjo, du-

{evno manjrazvitostjo, kompulzivnimi samopo{kodbami in agresivnostjo (5). Hunterjev

sindrom je mukopolisaharidoza tipa II, ki nastane zaradi pomanjkanja encima iduro-

nat-2-sulfataze, ki razgrajuje heparan sulfat in dermatan sulfat v lizosomih. Klini~na sli-

ka se razlikuje glede na stopnjo delecije gena IDS. Otroci ka`ejo zna~ilne obrazne poteze,

displazijo skeleta, du{evno manjrazvitost in hepatosplenomegalijo. Bolezen je progre-

sivna, ve~inoma fatalna `e pred 15. letom starosti (5).

Avtosomne recesivne bolezni. Galaktozemija nastane zaradi motenj v presnavlja-

nju galaktoze v glukozo, najve~krat manjka encim galaktoza-1-fosfat uridil transferaza.

Du{evno manjrazvitost povzro~ajo tudi bolezni presnavljanja aminokislin, med kateri-

mi je najpomembnej{a fenilketonurija. Pri njej pomanjkanje fenilalanin hidroksilaze vo-

di v kopi~enje fenilalanina v krvi in s tem v razvoj du{evne manjrazvitosti in epilepti~nih

napadov. Pogosteje se pojavljajo tudi du{evne motnje in motnje vedenja. Med lizosom-

ske bolezni spadajo Tay-Sachsova bolezen ali gangliozidoza GM
2
, kjer se zaradi po-

manjkanja heksozaminidaze A v mo`ganskih celicah kopi~ijo gangliozidi, ki povzro~ijo

progresivno paralizo, demenco, slepoto in smrt pri 3–4 letih. Pri Nieman-Pickovi bo-

lezni se v retikuloendotelnih celicah nabira sfingomielin, pri otrocih pa opazimo ksan-

tome, pigmentacijo, hepatosplenomegalijo, limfadenopatijo in du{evno manjrazvitost.

Tudi Gaucherjeva bolezen je motnja presnove lipidov, pri njej se v retikuloendotelnih

celicah kopi~ijo glukocerebrozidi s podobnimi posledicami. Hurlerjev sindrom je mu-

kopolisaharidoza tipa I, manjka encim α-L-iduronidaza, bolezen pa je smrtna `e pred

10. letom starosti (5).

Genetske nevrolo{ke bolezni

Primarna mikrocefalija se pojavlja v zvezi z malformacijami mo`ganskih hemisfer, ki

nastanejo v drugem mesecu nose~nosti. Motori~ni razvoj je zavrt. Du{evna manjrazvi-

tost je zmerna ali huda, pogosti so tudi epilepti~ni napadi.

Tuberozna skleroza je sistemska bolezen, ki jo ozna~uje prisotnost hamartomatoznih

tuberklov v razli~nih organih. V osrednjem `iv~evju se lezije razvijejo zaradi motenj
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v migraciji in razvoju nevronov, povzro~ajo pa napade kr~ev, du{evno manjrazvitost, u~-

ne te`ave, avtizem ali motnje vedenja (28).

Nevrofibromatoza tipa 1 (von Recklinghausnova bolezen) se pojavlja v razli~nih kli-

ni~nih oblikah. Pri manj{em {tevilu bolnikov opazimo poleg manj{ih anomalij obraza in ve-

likega {tevila pleksiformnih nevrofibromov tudi du{evno manjrazvitost ali u~ne te`ave (29).

Pri bolnikih z miotoni~no distrofijo lahko poleg prizadetosti testisov in hipotonije mi-

{ic opazimo tudi du{evno manjrazvitost, katarakto, sladkorno bolezen, primarni hipoti-

roidizem in kranialno hiperostozo (5).

Prirojene oku`be

Prirojena oku`ba s citomegalovirusom se zgodi pri primarni ali ponovni oku`bi no-

se~nice. Pojavnost oku`b ocenjujejo med 0,2 in 2,2 % vseh rojstev. 10 % otrok je ob rojs-

tvu simptomatskih. Bolezenski znaki vklju~ujejo znotrajmaterni~ni zastoj v rasti,

mikrocefalijo, zlatenico, petehije, hepatosplenomegalijo, periventrikularne kalcifikacije,

horioretinitis in pnevmonitis. Tretjina otrok kmalu umre, pri 90 % pre`ivelih pa se kasne-

je razvijejo motnje sluha in vida ter du{evna manjrazvitost. Podobne te`ave se pojavi-

jo tudi pri 10 % ob rojstvu asimptomatskih otrok (5).

Prirojeno toksoplazmozo povzro~a preko posteljice preneseni parazit Toxoplasma gon-

dii. Pojavnost oku`b nose~nic ocenjujejo na 1–8/1000. V 40 % se oku`ba prenese na

plod. Ve~ina otrok ostane ob rojstvu asimptomatskih. Pri ostalih so klini~ni znaki prez-

godnji porod, zaostanek v znotrajmaterni~ni rasti, zlatenica, hepatosplenomegalija,

miokarditis, pnevmonitis in nevrolo{ki zapleti (horioretinitis, hidrocefalus, intrakranialne

kalcifikacije, mikrocefalija in napadi kr~ev), ki kasneje vplivajo na razvoj du{evne manj-

razvitosti (5). Raziskave pa nakazujejo mo`nost, da se du{evna manjrazvitost kasneje

lahko razvije tudi pri otrocih z asimptomatsko obliko bolezni ob rojstvu (29).

Prirojena oku`ba z virusom rde~k nastane ob primarni oku`bi nose~nice, danes red-

keje zaradi uvedbe preventivnega cepljenja. U~inki virusa na plod so razli~ni, najhuj{e

malformacije (ali smrt) se razvijejo pri oku`bi v prvih 16 tednih nose~nosti, otrok pa je

lahko ob rojstvu tudi asimptomatski. Kasneje se lahko razvijejo motnje sluha, du{evna

manjrazvitost, motnje vedenja, endokrinopatije ali redkeje progresivni encefalitis (5, 30).

Prirojeni sifilis – du{evna manjrazvitost spada v klini~no sliko tako zgodnjega kot poz-

nega prirojenega sifilisa otrok. Treponema pallidum prodre skozi posteljico v 60–80 %

primerov, glede na stopnjo bolezni pri materi (5).

Ostale oku`be – med njimi je najpomembnej{a prirojena oku`ba z virusom HIV, ki za-

radi svoje nevrotropnosti povzro~i razvoj du{evne manjrazvitosti v kasnej{em obdobju

otrokovega razvoja (31).

Zdravila in druge kemi~ne snovi

Fetalni alkoholni sindrom (FAS) je bolezen otrok, rojenih materam, ki med nose~nost-

jo u`ivajo alkohol. Du{evni manjrazvitosti se pridru`ujejo tudi mikrocefalija, anomalije

obraza, blefarofimoza, sr~ne anomalije in znotrajmaterni~ni zastoj v rasti (5). Pojavnost
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ocenjujejo med 1,3–4,8/1000 rojstev. V zadnjem ~asu mu ob bok postavljajo tudi sku-

pino otrok, znotrajmaterni~no izpostavljenih alkoholu, ki razen du{evne manjrazvitosti

ne ka`ejo anomalij, zna~ilnih za FAS. Skupno pojavnost obeh pojavov ocenjujejo na naj-

manj 9,1/1000 rojstev, kar zlorabo alkohola med nose~nostjo postavlja za najpogostej-

{i organski vzrok du{evne manjrazvitosti (32).

Antiepilepti~na zdravila – trimetadion in valproi~na kislina sta mo~no teratogeni zdra-

vili, ki ju med nose~nostjo ne smemo uporabljati. Fetalni fenitoinski sindrom se razvije

pri 11 % otrok, katerih matere so med nose~nostjo prejemale fenitoin. Sindrom vklju~u-

je du{evno manjrazvitost, prenatalni ali postnatalni zastoj v rasti, mikrocefalijo, kranio-

facialne anomalije, distalno falangealno hipoplazijo in sr~ne anomalije (5). Omenjajo tudi

fetalni karbamazepinski sindrom, ki vklju~uje anomalije obraza in blago du{evno manj-

razvitost (33).

Ionizirajo~e sevanje

Ionizirajo~e sevanje najbolj {koduje razvoju plodovih mo`ganov med 8. in 15. tednom

nose~nosti, ko poteka najhitrej{a proliferacija in migracija nevroblastov v obmo~ja skor-

je. Verjetnost razvoja du{evne manjrazvitosti se pove~uje za 0,4 % za vsak cGy preje-

tega sevanja (34).

Perinatalni dejavniki

Prezgodnji porod in prenizka porodna te`a. Zaradi uvedbe intenzivne neonatalne ne-

ge se je zmanj{alo {tevilo smrti in pove~alo {tevilo prizadetih otrok (35). Porod otroka

pred 32. tednom nose~nosti in porodna te`a pod 1,5 kg pomenita 10–50 % verjetnost,

da se bo kasneje pojavila du{evna manjrazvitost. V najve~ji nevarnosti so otroci, roje-

ni pred 28. tednom in la`ji od enega kilograma. Na kon~ni izid otrokovega razvoja v tej

skupini mo~no vpliva morebitna prisotnost obporodnih zapletov in kakovost otrokove-

ga kasnej{ega okolja (5).

Med obporodne zaplete spadajo intrakranialne krvavitve, periventrikularna levkoma-

lacija, medeni~na vstava, porod s kle{~ami, multipli porod, placenta previa, preeklamp-

sija in hipoksija novorojen~ka (5).

Postnatalni dejavniki

Oku`be osrednjega `iv~evja (meningitis ali encefalitis) lahko nastanejo v sklopu raz-

li~nih virusnih in bakterijskih bolezni (5).

Zastrupitev s svincem ali z `ivim srebrom povzro~i encefalopatijo, pri velikem dele-

`u pre`ivelih otrok se pojavijo du{evna manjrazvitost in napadi kr~ev. Otro{ki organi-

zem hitreje absorbira te`ke kovine, zato tudi izpostavljenost svincu v zgodnjem

postnatalnem razvoju povzro~i motnje v razvoju mo`ganov (36).

Razli~ne po{kodbe glave ali hipoksi~na stanja nastanejo pri nesre~ah ali nasilju nad otro-

ci. Sindrom pretresenega otroka lahko povzro~i razvoj du{evne manjrazvitosti in nevro-

lo{kih primanjkljajev kljub odsotnosti zunanjih znakov po{kodbe (37).
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Skupni dejavniki

Podhranjenost v kombinaciji s sociokulturno prikraj{anostjo je najbr` najpogostej{i vzrok

du{evne manjrazvitosti v svetovnem merilu. Sama podhranjenost lahko vpliva na raz-

voj mo`gan prenatalno ali postnatalno (5).

Endokrine bolezni. Motnje delovanja {~itni~nih hormonov lahko nastopijo v prenatal-

nem obdobju zaradi hipotireoze matere, perinatalno in postnatalno pa zaradi prirojene

hipotireoze (pojavnost 1/3000–4000), rezistence na {~itni~ne hormone, izpostavljeno-

sti dioksinom in poliklor-bifenilom, endemi~nega pomanjkanja joda v nerazvitih obmo~-

jih ali kongenitalne hipertireoze, ki povzro~a hudo du{evno manjrazvitost (38, 39).

Idiopatska du{evna manjrazvitost

V pribli`no tretjini primerov du{evne manjrazvitosti nam vzroka ne uspe najti v nobe-

nem od znanih dejavnikov (2, 12).

Rettov sindrom je zelo verjetno genetska bolezen, genski lokus je najbr` na kromoso-

mu X. Sindrom prizadene le deklice, pojavnost je 1/23000. Danes diagnozo postavimo

po zna~ilni klini~ni sliki. Predvidevajo, da bi ob vklju~itvi {e dveh klini~nih variant, poten-

cialnega in atipi~nega Rettovega sindroma, celotna skupina predstavljala drugi najpogo-

stej{i genetski vzrok du{evne manjrazvitosti pri deklicah za Downovim sindromom (40).

Kot mo`ne druge vzroke v tej skupini raziskave predlagajo razli~ne nove dejavnike, med

drugim kajenje mater med nose~nostjo (41) ter manj{e subtelomerne kromosomske ano-

malije (42).

Psihosocialni dejavniki

Psihosocialni dejavniki predstavljajo podro~je vplivov okolja, v katerem se otrok razvi-

ja, ter njegovih socialnih interakcij z njim. Na uspe{no socialno funkcioniranje, ki je pri

du{evni manjrazvitosti moteno, vplivajo otrokovo socialno vedenje, njegove motivacije

in cilji v socialnih sre~anjih in zmo`nost analiziranja socialnih signalov drugih. Po-

membno je tudi, kako sam vrednoti u~inek, ki ga dosega v socialnih odnosih, in kako

vrednotijo ta u~inek drugi. Danes s tehniko u~enja socialnih spretnosti lahko pomaga-

mo du{evno manj razvitemu otroku predvsem pri oblikovanju njegovega socialnega ve-

denja (43).

Med najpomembnej{e ugotovljene negativne vplive okolja uvr{~amo nizek socioekonom-

ski status star{ev, kulturno prikraj{anost okolja, alkoholizem, du{evne bolezni ali du{ev-

no manjrazvitost star{ev, zanemarjanje in trpin~enje otroka, slabo prehranjenost, slabe

higienske navade, slab dostop do zdravstvene oskrbe in pomanjkanje varovalnih in sti-

mulativnih izvendru`inskih vplivov.

Pomemben dejavnik je tudi pomanjkanje jezikovnih spodbud, kar se pojavi pri dvojezi~-

nosti v dru`ini in menjavanju jezikovnega okolja (2, 13).

Vedno bolj se uveljavlja tudi mnenje, da so pri razvoju mejne in blage du{evne manjra-

zvitosti psihosocialni dejavniki pomembnej{i od biomedicinskih. Tudi ~e same du{evne
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manjrazvitosti morda ne povzro~ajo, pa gotovo odlo~ilno vplivajo na nadaljnji razvoj otro-

kovih sposobnosti in njegovo dejavno vklju~evanje v okolje (13, 26).

Kombinacija biomedicinskih in psihosocialnih dejavnikov

Zaradi izredne raznolikosti okolij, predvsem o`jih dru`inskih, pomenijo dejavniki okolja

v povezavi z biomedicinskimi dejavniki ne{teto mo`nih kombinacij, ki vplivajo na kon~-

ni izid otrokovega razvoja. Ravno zato vsak du{evno manj razvit posameznik predstav-

lja edinstven primer in zahteva prilagojeno, individualno obravnavo (2, 13).

Diagnoza

Zgodnje ugotavljanje du{evne manjrazvitosti je bistvenega pomena za na~rtovanje us-

trezne strokovne obravnave in vzgoje (habilitacije), omogo~i pa nam tudi napoved poteka

bolezni in morebitno genetsko svetovanje star{em. Razvoj otrokovih du{evnih sposob-

nosti lahko okvirno ocenimo `e na rednih sistematskih zdravstvenih pregledih (2). Os-

nova so anamnesti~ni podatki (perinatalno obdobje, razvojni mejniki, nevrolo{ka

simptomatika, dru`inska anamneza), fizikalni pregled s poudarkom na nevrolo{kih zna-

kih ter Denverski presejalni razvojni test (DDST-R), ki je uporaben od petega leta sta-

rosti dalje. Ob sumu na razvojni zaostanek nadaljujemo z bolj specifi~nimi testi, ki sku{ajo

najti biolo{ki vzrok otrokovega zaostanka (5).

Samo diagnozo du{evne manjrazvitosti postavimo v treh korakih. Najprej ugotavlja in-

telektualne sposobnosti otroka psiholog s standardiziranimi psihometri~nimi testi, kot so

razvojni test Brunet-Lezine (do 2. leta starosti), razvojni test ̂ uturi~eve (od 2. do 8. leta

starosti) ter Wechslerjeva inteligen~na lestvica za starost od 6. do 16. leta. S standar-

diziranimi testi mora opredeliti tudi otrokove prilagoditvene zmogljivosti. Sledi ugotav-

ljanje otrokovih {ibkih in mo~nih lastnosti v {tirih dimenzijah: na intelektualnem in

prilagoditvenem, psiholo{kem in ~ustvenem, somatskem ter socialnem podro~ju. Za ta-

ko opredelitev je poleg psihologa potrebna interdisciplinarna skupina strokovnjakov. Pe-

diater oceni telesno stanje otroka in po potrebi dopolni svoj izvid z ugotovitvami

nevrologa, okulista, otologa in ortopeda. Psihiater ugotavlja zna~ilnosti otrokovega od-

zivanja, ~ustvovanja in vedenja, njegovo samopodobo, odnose v dru`ini in okolju. Vsa-

ko motnjo mora osvetliti z razvojnega, sociodinamskega in klini~nega stali{~a. Logoped

ocenjuje govor in verbalne izrazne sposobnosti. Pedagog opredeli sposobnosti in mo-

tivacijo za u~enje osnovnih spretnosti ter {olanje. Socialni delavec oceni lastnosti otro-

kovega {ir{ega in o`jega socialnega prostora. V tretjem koraku moramo za vsako od

{tirih podro~ij opredeliti stopnjo potrebne pomo~i – ob~asno, omejeno, obse`no ali stal-

no. V diagnosti~nem procesu je nujno sodelovanje star{ev (2, 5, 44).

Diferencialna diagnoza

Sliko du{evne manjrazvitosti lahko daje cela vrsta stanj, pri katerih pa ni dejanskega zni-

`anja inteligen~nih sposobnosti. Izolirani zaostanki v grobih motori~nih spretnostih (se-

denje, hoja) in finih motori~nih sposobnostih (prijem s palcem in kazalcem, risanje, pisanje)

lahko pomenijo ̀ iv~no-mi{i~no bolezen. Primanjkljaj na jezikovnem podro~ju ali pri oseb-
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nostnih in socialnih lastnostih lahko nastane zaradi ~ustvenih te`av, sociokulturne pri-

kraj{anosti, u~nih te`av, naglu{nosti ali slabovidnosti. V teh primerih gre za du{evno zao-

stalost, ki jo s pravo~asnimi spodbudami {e lahko odpravimo. Na rezultat psihometri~nih

testov lahko vplivajo bolezen, jezikovne ali kulturne pregrade. Tudi motnje ~ustvovanja,

vedenja, avtizem ali huda depresivnost lahko na videz ni`ajo inteligen~ne sposobnosti.

Sekundarni upad umskih sposobnosti spoznamo po kasnej{em za~etku in neenakomer-

nem upadu du{evnih funkcij (2, 5).

Klini~na slika in klasifikacija

Stopnjo du{evne manjrazvitosti ocenimo s psihometri~nimi testi. Skupine, v katere raz-

vrstimo otroke, nakazujejo okvirne mo`nosti njihovega razvoja ob upo{tevanju njihovih

osebnostnih lastnosti, spremljajo~ih somatskih obolenj in socialnih zna~ilnosti njihove-

ga okolja.

Mejno du{evno manj razvite otroke (IQ 70–79) obi~ajno diagnosticiramo ob za~etku {o-

lanja, ko njihove {olske in vedenjske te`ave postanejo o~itne. Po koncu {olanja se us-

pe{no vklju~ijo v normalno `ivljenje na manj zahtevnih delovnih mestih. Sposobni so

skrbeti sami zase, morda ob~asno potrebujejo podporo socialne slu`be, predvsem pa

individualen in prilagojen pedago{ki pristop (2, 5, 45).

Blago du{evno manj razviti otroci (IQ 50–69) so po svojih lastnostih in dose`kih precej

raznolika skupina. V pred{olskem obdobju nekoliko kasneje razvijejo enake govorne in

socialne sposobnosti kot njihovi zdravi vrstniki. Opazen je le blag primanjkljaj na sen-

zori~nih in motori~nih podro~jih. V {olskem obdobju do najstni{kih let dose`ejo raven

6. razreda ob dodatni pomo~i in prilagojenem pedago{kem pristopu. Ve~ina jih ni re-

sneje telesno prizadetih. Pogostej{i je pojav epilepsije. Naj{ibkej{i so na ~ustvenem in

socialnem podro~ju. Zaradi slabe presoje in pomanjkanja mo`nosti za samopotrjeva-

nje so bolj dovzetni za delinkventna dejanja. V kasnej{em `ivljenju potrebujejo razli~-

no stopnjo nadzora in podpore, predvsem ob neobi~ajnih socialnih ali ekonomskih pritiskih

(2, 5, 45).

Pri zmerno du{evno manj razvitih otrocih (IQ 35–49) v pred{olskem obdobju opazimo

o~iten zaostanek v razvoju govornih in motori~nih sposobnosti. Razumejo ve~, kot so

sposobni ubesediti. Z zgodnjo stimulacijo dose`emo razvoj siroma{nej{ega govora. Bo-

lje se razvije motori~no podro~je. V {olskem obdobju dose`ejo raven 2. razreda. Ka-

sneje razvijejo preprostej{e socialne sposobnosti, te`ave jim povzro~a predvsem

neznano okolje. Usposobijo se lahko za preproste delovne naloge v varovanem delov-

nem okolju. Iz osnovnega vzroka njihove du{evne manjrazvitosti izvirajo tudi pogosto

prisotne telesne prizadetosti, ki dodatno omejujejo socializacijo in delovno usposablja-

nje. Potrebujejo omejeno do obse`no pomo~ na vseh podro~jih (2, 5, 45).

Hudo du{evno manj razviti otroci (IQ 20–34) ne razvijejo nikakr{ne samostojnosti, za-

to so odvisni od stalne pomo~i drugih. Ve~inoma komunicirajo z vokalizacijo in nebe-

sedno. Ob skrbnem usmerjanju lahko v {olskem obdobju obvladajo predvidljive

vsakodnevne navade in razvijejo minimalne samoza{~itne sposobnosti. Pogosto so pri-

sotne resne telesne prizadetosti. @iveti morajo v stalno varovanem okolju (2, 5, 45).
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Globoko du{evno manj razviti otroci (IQ pod 20) se slabo odzivajo na okolje, prepozna-

vajo le najbli`je osebe. Finih motori~nih spretnosti ne morejo razviti, veliko jih tudi ne

shodi. Pogoje `ivljenja jim dolo~a njihova osnovna organska motnja (2, 5, 45).

Osebnostne zna~ilnosti du{evno manj razvitih otrok

Otroci z enako stopnjo inteligentnosti se tako kot zdravi vrstniki med seboj mo~no raz-

likujejo glede osebnostnih lastnosti, ker so le-te odvisne od pogojev odra{~anja, ~us-

tvenih izku{enj, njihove vloge v dru`ini in prejetih spodbud. Pri vseh pa pogosteje

opa`amo nekatere zna~ilnosti, o katerih na razli~ne na~ine odlo~a njihova du{evna ma-

njrazvitost (2, 5).

Slab{e obvladovanje afektov in impulzov, neposrednej{e izra`anje ~ustev, manj{a to-

lerantnost za frustracije, motori~ni nemir in razburljivost izvirajo iz organske mo`gan-

ske prizadetosti.

Pasivnost, odvisnost, pla{nost in negotovost, nizko samovrednotenje in zavore pri

vzpostavljanju socialnih stikov izvirajo iz `ivljenjskih okoli{~in, ki jih dolo~a njihova du-

{evna manjrazvitost.

Ob~utja ogro`enosti, prikraj{anosti in odrinjenosti odra`ajo stvarne razmere in nezado-

voljene potrebe, ali pa so plod otrokovih nerealnih pri~akovanj.

Negativno samopodobo povzro~i spoznanje, da ne izpolnjujejo norm in pri~akovanj okolja.

Najve~ takih osebnostnih zna~ilnosti opa`amo v skupini mejno in blago du{evno manj

razvitih. Zaradi svojega vedenja in videza, ki se le malo razlikuje od zdravih vrstnikov,

so izpostavljeni enakim preizku{njam, pri~akovanjem in pritiskom, ki pa jim ne morejo

biti kos v enaki meri. Du{evno huje manj razviti, z o~itnimi telesnimi prizadetostmi so

pred tem za{~iteni, saj se okoli{~ine njihovega ̀ ivljenja vedno prilagajajo njihovi du{ev-

ni manjrazvitosti. Tudi njihova samopodoba odvisnosti od drugih jim prihrani neu~inko-

vite poskuse samopotrditve (2).

Telesno zdravje du{evno manj razvitih otrok

Telesno zdravje du{evno manj razvitih otrok pomembno vpliva na njihovo okvirno ra-

ven sposobnosti, spretnosti in prilagodljivosti v vsakdanjem `ivljenju.

Telesne prizadetosti razli~nih stopenj in oblik, ki spremljajo otroke od zgodnje mladosti,

so ponavadi huj{e pri zmerno in globoko du{evno manj razvitih. Skupaj z du{evno ma-

njrazvitostjo ve~inoma predstavljajo celotno klini~no sliko osnovnega organskega vzro-

ka otrokove prizadetosti. Med njimi poleg vseh znanih sindromov organskih vzrokov bolj

pogosto opa`amo cerebralno paralizo, epilepti~ne napade, druge nevrolo{ke bolezni,

huj{e ali la`je motnje sluha, vida in gibalnih sposobnosti. Pogostej{a je tudi atlantoak-

sialna nestabilnost ter kriptorhizem pri de~kih (46, 47).

Poleg telesnih prizadetosti pa so du{evno manj razviti otroci zaradi okoli{~in svojega

`ivljenja in slab{e odpornosti bolj nagnjeni k razvoju nekaterih bolezni, predvsem v ka-

snej{em odraslem obdobju. Infekcijske bolezni, kot so hepatitis B, C, oku`ba z Giardio
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lamblio, ~revesne parazitoze (Enterobius vermicularis in Strongyloides stercoralis), oku`-

be s Helicobactrom pylori s posledi~no ulkusno boleznijo kasneje v `ivljenju in kerato-

konus so pogostej{i v okoljih dr`avnih ustanov. Dekleta so bolj nagnjena k razvoju debelosti.

Pri vseh se pogosteje pojavljajo levkemija in ponavljajo~i se respiratorni sindromi

(48–50).

Zaklju~ek

Du{evno manj razviti otroci predstavljajo skupino, ki zaradi svojih posebnosti zahteva

druga~no, intenzivnej{o zdravstveno obravnavo. Splo{na raven du{evnega funkcioni-

ranja je pri du{evno manj razvitem posamezniku bolj kot pri njegovih normalno razvitih

vrstnikih odvisna od skupnega vpliva zelo razli~nih dejavnikov – stopnje njegove du{ev-

ne manjrazvitosti, vplivov okolja, morebitnih prisotnih du{evnih motenj in telesnih bo-

lezni. Zato posebej poudarjamo pomen celostne obravnave, pri kateri dejavno sodelujejo

strokovnjaki z razli~nih podro~ij in ki jo prilagajamo vsakemu posamezniku posebej gle-

de na njegove ugotovljene {ibkosti in mo~i na razli~nih podro~jih. Zdravnik se mora pri

spremljanju razvoja du{evno manj razvitega otroka zavedati njegove slab{e sposobno-

sti izra`anja te`av ter ve~je verjetnosti pojavljanja nekaterih du{evnih motenj in telesnih

bolezni, saj lahko le s pravo~asnim in ustreznim ukrepanjem izbolj{uje mo`nosti za nje-

gov nadaljnji du{evni razvoj.
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