17. NPAREHE OCOBUHA HA OCHOBY POAOC/NIOBHOT CTABJ1A/negurpea/
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HajnosHaTtuju cnyyaj reHeTcke 6onectn je KpasbeBcka bonect — xemoduamnja, Koja ce ¢ eHrneckor
ABopa npowwupuna EBponom Kaaa je Kpasbuua Buktopuja, Hocnal, reHa xemodunuje, yaana ceoje hepke
Ha Apyre eBporcke ABopoBse. bosiecT je Tako cTurna y snagapcke kyhe Hemauke, Pycuje n LnaHuje.

Kpasbuua BukTopuja npeHena je HU3y CBOjUX NOTOMAKa pefak HacnegHu nopemehaj — xemopunujy A.
Bonect Kojy npeHoce KeHe, a 060/beBajy HUXOBU MYLLKM NoTOMLM. HKeHcKa ocoba moxke o6onetun oz,
xemoduauje camo aKko joj je majka Hocunad, a otal xemopuandap. bonect ce maHndectyje y
HemoryhHOCTU 3rpyluaBakba KpBU Y HOpMaHOM BpemeHy (5 — 10 MMHyTa) Na KpBapewe Tpaje 1 40
HEKOJIMKO caTu, Yak 1 gaHa. CBaka moapuua NpomsBoan BenunKy 60, ceaka seha orpeboTHa moxke
6utn npobaemaTnyHa, a HajonacHUje je yHyTpaltbe KpBapere. MyTUpaHu reH ce y eHr1Ieckoj
Kpa/beBCKOj MOpoaMuUM MOjaBMO Kog Kpasbmue Buktopumje. No3HaTo je aa je BUKTOpUjUH cuH Jleonong,
ympo of xemoodunuje, a aa cy ase khepu, Anuc n beatpuue, npeHene 60necT Ha CBOje MOTOMKe.



PYCUIA

Xemodunuja je nocebHo noroanna pycky LAapcKy nopoamuy. BUKTopujuHa yHyKa AnekcaHapa yaana ce
3a pycKora uapa Hukony |l PomaHoBa. HbuxoB jeauHu cuH, NpecTosioHacneaHuK Anekcej, buo je
xemodununyap. Hekn nctopmyapu cmaTtpajy 4a je TelKa npecTtosoHacnegHMKoBa 6onect ytmuana Ha
NONUTUYKE NoTe3e PyCcKora Lapa y TeWKUM TpeHYTLMMA Kpn3e y3poKoBaHe [TpBMM CBETCKUM paToM 1
HeMMpuma y apasu. To cy 6uam n nocneamwun aaHm PomaHosux. Pesonyunje he nOTNYHO NPOMEHUTH
Pycujy v cser.

WNAHUIA

[pyrv cnyyaj je oHaj BuktopmnjuHe yHyke EHe/y dunorpamy je Buktopuja/ Koja ce yaana 3a WnaHcKor
Kpasba AndoHca Xlll/y punorpamy AndoHco byToH/. FbuxoBa ABa cuHa, HajcTapuju U Hajmnahu, ympau
cy oa xemodunuje. Kako je apyru no pohery cuH 6010Ba0 04 HEKUX APYTMX BONECTU, MPECTo/bE je
Hacnegmo JyaH, aefa AaHalkber WnaHCKor Kpasba Puanna. [aHac y WNaHCKOj Kpas/beBCKOj MoOpoauLum
Hema Buwe 6onecTtu.

Xemodwunuja ce gaHac ycnewHo fieYn yHolwerem paKTopa Koju nocnewlyje 3rpyluaBarbe KpBy.

Jomahu 3agaTak:

1. AHanusmpaj punorpam BuktopunjuHe hepke beatpuye.
—KOJIMKO je Aeue nmana,/Hasean nmeHa/

-K0joj rpynu npunagajy-3apasu, 601ecHn, Hocuouwm,...

-Kor cy nona

2. AHanusupaj punorpam beaTpuumHe hepke.
-KOJIMKO je aeue nmana,
-K0joj rpynu npunagajy-3apasu, 601ecHn, Hocuouwm,...

-Kor cy nona

3. AHanusupaj ¢unorpam Buktopujune hepke Anuc.
-KOJIMKO je aeue nmana,

-K0joj rpynu npunagajy-3apasu, 601ecHn, Hocuouwm,...



-KOr Cy nona

4. AHannsupaj dunorpam BuktopmjuHe yHyke AnekcaHgpe.
-KOJIMKO je aeue nmana,
-K0joj rpynu npunagajy-3apasum, 601ecHn, Hocuouwm, ...

-KOr Cy nona

18. HACNIEQHE BOJIECTU

[JaHac ce cmaTpa ga ce og 100 geue y npoceky 0,5 oo 1 paha ca HEKOM HeHopMasIHOWhyY XpoMo30Mma, a
10-15 ca BMA/bMBOM MaHUbECTALUMjOM NPOMEHE Y jeAHOM Of, reHa.

HacneaHe 6onectu Koje MMajy BUA/bMBE MPOMEHE Koje Cy Ce Aecuse Ha XPOMO30OMMMa CY TELWKe U
Hajuyewhe ce pagy 0 PasANUUTUM CUHAPOMUMA.

MoHo30Mmuja

TapHepoB cMHAPOM

Tpusomuje

KnuHedentepos cuHgpom, flayHos cuHapom, Matoos cuHapom, EaBapacoB CMHAPOM.

TapHepoB cMHAPOM je HacnegHa 6onecT y3poKoBaHa HEAOCTAaTKOM jeHOT X XpOMO30Ma Y HEKMM UAn
cBum hennjama Kog 0coba KEeHCKOr Nosia Koja Koum CeKcyasHW pa3Boj U 06UYHO y3pOKyje HeNIo4AHOCT
(cTepuaHoCT). Y3pOK cMHApPOMA je MOHO30MMja X XpOMO30Ma KeHe, KapuoTun je 45,X 1 ckopo aa je
jeaAnHa moHo30MMja Kojy henmja moxke Aa NpexKmBsu.
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KnnHedentepoB cMHAPOM je reHeTcKu nopemehaj Koju yTuye Ha mywwiKapue. O6UYHO, MyLIKapuy nmajy
jeaaH X v jegaH Y XxpomMo30M, anun MyLuKkapum ca KnnHedentepoBmMm CMHAPOMOM MMajy Hajmare aga X
XPOMO30Ma U, Y PETKUM CAy4ajeBMMa, Yak Tpu uamn yetupu. CMMNTOMM MOTY A3 YK/bydyjy HeoCTaTaK
NOTMNYHO Pa3BMjeHUX CEKYHOAPHUX MYLLKMX NOJHUX KapaKTEePMUCTUKA -Kao LITO je pacT TecTuca U NeHuca,
npoay6/bMBakbe rnaca v pacta masba Ha Teny Ao oapacnor goba. Osu sbyam 06UYHO He Mory Aa UMajy



aeuy ( HennogHM cy). OcTanm CUMNTOMM YK/bY4yjy OAN0MKEH Pa3Boj roBopa, solle BepbasHe BeWTHHE
ncnog, NnpoceyHy MHTEAUTeHUM]Y AU EMOLMOHANHe Nnpobaeme 1 Npobaeme y NoHallamby.
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MaTooB CMHAPOM, Ha3MBa ce jow U Tpmu3omuja 13. To je 6onect umju je y3apok HymepuyKa abepaumuja
XPOMO30Ma,TPU3oMmnja Xxpomosoma 13 Koju npunaga rpynu [ y KapmoTuny 4YoBeKa. JaBsbajy ce
MyATUNAE aHOMannje 360r Yera camo oko 10% fele Npexusu Npey roAnHY KMBOTA: pacLen ycHe
BWJIMLLE M HEMUA, MeHTaHA peTapAaumja, NnynyaHa 1 NpenoHcKa Kuia mana riasa, Tewke
mandopmauuje mosra, mandpopmaumje ounjy, aHomanuje cpua, bybpera (umuctnuHm 6ybpesu,
noTKoBMYacTn bybpesun) n cuctema 3a Bapere u gp.
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[ayHoB cuHApoMm je 06K xpomo3onaTuje Koju ce jaB/ba Kao nocaegmua Tpusomumje xpomosoma 21
KapaKkTtepucTuke cy, cneumduyaH nsrnes nMua 1 ymHa 3a0CTanoCcT Kao 06aBe3HU NoKasaTesb 0BOT
CcUHApoMa. HajuspasmTuja obenexja oBor CUHLPOMA CY: YMHA 33a0CTaN0CT, aHOManuje cpua npaheHe y
Pa3NMYNTOM CTENEHY aHOMANWjamMa APYrMx opraHa, CMakbeHa OTNOPHOCT NpemMa UHpeKLMjama
nosehaH p13KK 3a NojaBy nNeykemuje, NpeBPeMeHO cTaperbe 1 4p.
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EnBapAacoB CMHAPOM, HAa3MBa ce joww U Tpu3omuja 18.To je 6onecT unju je y3pok Hymepmruka
abepaumja xpomo3oma, TpM3omMuja xpomosoma 18 Koju npunaga rpynu E y kapmotuny Yyoseka. Oko 95%
deTyca ca oBom abepaumjom XpomMo30oma 3aBpLUaBa CNOHTaHMM nobavajem, AoK ce mehy xkuBopoheHom



OeLoMm jaB/ba BULle AeBojumua. Tume ce AOKasyje Aa ce BULLE MYLLKUX peTyca eIMMUHULLIE CNIOHTaHUM

nobavajem. deHoTnn obonennx ocoba KapakTepuily MyATUNIE aHOMaAMje: MHTpayTepuHa auctpoduja

(mana nocrtesbumua, mana nopohajHa TexmHa), KpaHuodauujanHa aucmopduja (nowe popmmupaHe yiuHe
LUKOJbKE, Mafin 1 y3aK HOC, Mana AoHa BUAULA, BUCOKO Henue), aHomanuje cpua, bybpera u cuctema 3a
Bapeme.

CYHAPOM Mauumjer nnava je CMHAPOM KOju Ce jaB/ba Kao nocaeamnua npomeHa y rpahm xpomosoma.
Y nuTamy je geneunja, rybuTak KpaTKor Kpaka xpomosoma 5. AKo je geneumja KpaTKor Kpaka npucyTHa
Ha oba xpomosoma 5 (xomo3MroTHa) oHAa je To netanHo no hennjy. HosopoheHuyas ca oBum
CMHAPOMOM MMajy NMUCKYTaB Fnac Koju noaceha Ha mjaykarbe maunha n ymHo cy 3aoctana. KanHuyka
C/VKa CMHAPOMA Mauyjer nJava je: MeHTa/Ha peTapZaumja, Mmana TexunHa no pohery ycnopeH Gpusnyku
W KOTHUTUBHM Pa3Boj, MUKpoLedannja, u meceyact obMK nLa ca manom bpagom (Ko aeue),
aHTMMOHIONIOMAHU NOJIOXKa] OUNjy U XMNepTenopusam (Benrkun pasmak usmehy ounjy), ycra Koja He
MOTy NOTNYHO Aa ce 3aTBope, c1ab ToHyc muwnha anua oTerkasa UCXpaHy (Moxe Aa cuca) 1 rosop,
HMUCKO NoCTaB/beHe 1 fowe GopMUpPaHe YLWHE LWKO/bKe UTA,.

AnbuHU3aM je HacneaHW reHeTCKM nopemehaj Koju KapaKTepuLe AeMMUYHO UAK NOTNYHO OACYCTBO
NMUIMEHTa MelaHMHA Y KOXKMK, KOCU M 04MMma. Hasme noTuye og rpuke peum anbyc, wro 3Haum 6eo.
MUrMmeHT menaHuH, Heros TUMN U KOAWYMHA, ogpel)yjy 6ojy Koxe, Koce 1 ounjy. Hacnehyje ce npeko
PELLeCUBHMX FEHA, WTO 3HauYM ga oba poauTesba Mopajy Aa Mmajy nopemehaj (Koju He mopa 6UTK
BMA/bUB), Aa 61 ce npeHeo Ha geTe. PU3NYKM CUMNTOMM CY : BEOMA CBETAO TeH, cBeTAa Uan bena Koca,
61en0- cBeT/IONNAABE 04U U LPBEHKACTE 3eHULE jep ce BUAE Kanunapu ycies HefocTaka NMrMeHTa.

CpnacTta aHemuja cnaga y rpyny xemoraonaTuja-reHcknx mytacuja. XemornobumH C uma ocobuHy ga ce
Kaga nagHe KOHUEHTPauMja KUCEOHMKA Y KPBM NEPUMNUTUPA Y BUAY KPUCTana y eputpoLmMTuma.To
yTHUYE Ha epuUTPoOLUTE KOju A0bMujajy cpnacT o6/1MK 1 M3a3MBa NojaBy aHeMMje, WTo A0BOAM A0 Tpombo3a
n nHdapKTa y pasHUM opraHmMma,nopemehaja y LMpKynaumju u HepBHOM cuctemMy,ysehaBarba
jeTpe,XnnokKcmje,KapaAnNoreHor WoKa M Y Kpajlkbem cay4dajy 40 CMPTU NaunjeHTa.
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leHcKa myTauuja(cMHAAKTUAN]A U NONUAAKTMAM]A)

Mojam cMHAAKTMAMja 03Ha4aBa cpacne npcte. CMHAAKTUAK]a je ypoheHa maHa Koja ce Hacnehyje
ayTO30MHO - AOMMHAHTHO. [lOMWMHAHTaH anen nokasyje ocobrHe pasnnumTe U3paxKajHoOCTU U HEMOTNYHe
npobojHoCTK. MPCTM Ha WaKama 1AM cTonaanmma cpacau jegHu 3a apyre. Mpctm mory 6UTH cnojeHn y



pasnuumTom 6pojy 1 oncery. Kaga je CMHAAKTUAM]ja MPUCYTHA Ha NPCTUMA LIaKe, AeTe He MOoXKe fa
KOPWCTM LIAKY Y CBAKOAHEBHUM aKTMBHOCTMMA M CMakbEeH je KBa/iMTET KMBOTa. [locTas/ba ce nperneaom
W peHareHorpadujom wake uam ctonana. Moryha je xupypuka Kopekunja cuHgakTuauvje. Onepaumja je
BEOMa C/I0}KEHa M NoApasyMeBa BuMLLE 3axBaTa. HakoH Tora ciegy du1smnKanHa Tepanuja.

MonnAaakTMAMja MAKM WeCTONPCTOCT je nojaBa Beher 6poja NpcTujy o4, HOPMATHOT Ha pyKama nau
Horama. OBy 0COBMHY yCN10B/baBA AOMMHAHTAH, MyTUPAHW afiel CMELUTEH Ha ayTO30MHOM XPOMO30MY.
l'eH Koju geTepmuHMLe oBaj nopemehaj noKasyje: pasnumMTy U3PaXKeHOCT jep ce WeCcTU NPCT MOoXKe Kog,
pasnnunTMX ocoba UCNO/BUTU Y Pa3NYMTOM CTeneHy (o4 Ha3HaKe y BUAY 3aaebsbatba Na 4O CKOpPOo
MOTNyHO Pa3BUjeHor NPCTa); HenoTnyHy NPOHOjHOMNCT (NeHe TPabWUAHOCT) NOLTO Ce MOXKe AeCcUTU Aa ce
Y UNTABOj jeaHOj reHepauuju He UCNosbK, Aa 6U ce NOHOBO UCNOJ/LUO Y HapeaHOj reHepaunju (pogutesom

Hemajy LWecTu NPCT, a bKUX0oBa Aeua UMajy).

leHcka myTaunja(xemodunumja) je HacneagHo obosberse U3 rpyne Koarynonatuja (nopemehaju y
npoLecy 3rpyliaBakba KPBU) Koje ce jaB/ba Yr1aBHOM KoA MyLLKapala jep ce Hacnehyje peL.ecusHo
BEe3aHO 3a X xpomo3om. MyLKapumn nmajy jegaH X Xxpomo3om Koju Hacnehyjy oa majke u ako je Taj
XPOMO30M HOCUANAL, peLecnBHE MyTaumje 3a xemoduanjy, buhe obonenn. Xemodpuanyapu He Kpsape
WHTEH3MBHUje 04, 34paBux 0coba, annm Mory KpBapuTU MHOTO Ay*Ke Bpeme. YHYTPaLltbe KpBapere Moe
M3a3BaTW TelkKa owTehera Na Yak ce 3aBpLUIMTU U dpaTasHO (KpBapere y MO3ak).
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CTapocT MajKe MK oL@ yTUYe Ha YYecTasnocT HacaeaHnx obosberba.

MHora HacneaHa o6osberba Cy pPeLecnBHOT KapaKTepa WTo yKasyje Ha yehly nojaBy HaciegHUX
60/1ecTU Kopg, Aele poautesba Koju cy y meflycobHom cpoacTsy.

AMHUMoOLEHTe3a je nocebHa meToda Kaaa ce 3a Bpeme TpyaHohe y3Mma aMHUOHCKa TeYHOCT 1 yTBphyje
aa nn hennje nmajy HopmaJsiHe rapHUTYpe Xpomo3oma Tj Aa /i je 6eba 3apasa.

Jomahu 3apaTak:

1. Ha ocHoBY JOCTynHe fiMTepaType yTBPAM KaKo cafallibk 3aKOHW orpaHuyeBajy bpak nsmehy pohaka
/y Hawoj 3emsbu 1 y EBponckum semsbama./

2. N3pauyHaj BepoBaTHOhy Aa ce poau Aesojumnua obosiena og xemodpunnje, ako oba poautesba umajy
reH 3a oy bonecr.



