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BPCTE U BACTYIIVBEHOCT HYMEPUUYKUX XPOMO30OMCKHUX
ABEPAILINJA Y HAJIABUMA KAPUOTHUIIA IVIOJA HA IIOJAPYUJY
PEITYBJIUKE CPIICKE

Ancmpakm: Xpomo3zomcke abepayuje npedcmagnsajy 00Cmynarbe 00 HOPMAIHOZ
bpoja unu HopmanHe CMPYKMYpe XPOMO3OMA U MOZy ce NOOUjelumu Ha HyMmepuuke u
cmpykmyphe, Kojuma mozy odumu saxealienu aymosomuu u noinu xpomozomu. Hajuewhu
aymo3somuu Hymepuyku nopemehaj koo srcugopohene djeye je JJaynos cunopom (/IC) koju je
nO CE0juM (DEHOMUNCKUM KApAKMepucmukma npenosnamsmus eeh npu pohewy. Ocmane
mpusomuje Koje ¢y Komnamubunne —ca npedcusmasarem jecy Ilamay cunopom —u
Eosapocos cundpom. Xpomozomckom ananuzom obuyHo ce OmKpuea KiacuiHa mpuzomuja,
k00 Ilamay cunopoma mpuzomuja 13, a ko0 Edsapocosoe, mpuzomuja 18. Kaoa je pujeu o
XPOMO30MCKUM OONecmumMa NoaHUX Xpomoszoma, Hajueuthe ce jasmajy Kiuneghenmepos
cunopom (KC) ca xpomosomcrxom koncmumyyujom 47,XXY , me Tapnepos cunopom 2oe je
y Kapuomuny npucymat camo jeoan X xpomozom (45,X), xoju je, yenagnom, nopujexiom
00 majke. [Ipenamanrnum y3opxoearwem Kojum je obyxeaheno 3113 ananuza naheno je
1,16% ceux mymepuukux abepayuja, 00 xojux 0,98% abepayuja eezano 3a aymozomue
xpomoszome, me 0,015% abepayuja éezanux 3a 6oaecmu NOIHUX XPOMO30MA.

Kuwyune pujeuu: npenamanna OujacHOCmMuKd, —HYMepuuke — XpOMO30MCKe
abepayuje, amHuoyenmesd.

YBog

Hajuemrhu aytozomHM Hymepudku mnopemehaj Koj >kuBopoleHe njere je
JlayHOB cHHApPOM KOjU je TO CBOjUM (DEHOTHIICKMM KapaKTepHUCTHKMAa
npeno3HatbuB Beh mpu pohemy. [layHOB CHHIPOM C€ MOXKE jaBHTH Y HEKOJIMKO
BapujaHTH. Y 92-95% cnyuajeBa je NpOYy3pOKOBaH CIOOOZHOM TPU30MH)jOM
xpomo3oMa 21, a gomatHu xpomo3oM je y Buiie on 90% ciiyuajeBa MajudHOT
nopujekia, gok cy crynuje JJHK nokazane na je Hajuenrhu y3pok HepasaBajambe y
mejo3n 1 oorenese. Kpurmuan pernoH Ha Xpomo3zoMy 21 3a HacTaHak OBOT
cunapoma je 21g21. PobeprcoHoBa TpaHCIOKaIMja je OJATOBOPHA 3a MPHUOJIMKHO
4% ciyuajeBa JlayHoBOT cuHApOMa, O] KOjHX je 3a jenaHy TpehuHy yrBpheHo na je
HOCHWJIALl TPaHCIIOKalWje jenad ol poauTesba. Mo3zandku Tun JlayHOBOT CHHIpOMA
MOJXe ce AujarHocTUQHUKOBaTH Koa 1% manujeHara u Tafa ce MpH XPOMO30MCKO]
aHaJIM3W youyaBa MPHCYCTBO JIBa KJIOHA, jeTHOT HOPMAITHOT M jeTHOT TPH30OMUYHOT,
ca BuIIKoM xpomo3oma 2 1. [lpouenar tpuzomuunux henuja Bapupa og 11 go 70%,
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a HACTajy Kao pe3ynTar Hepa3aBajama xpoMo3oma 21 y henmjckum auobdama y TOKy
emOpuorenese. Ca KIMHAYKOT aclekTa, MO3auly cy Onaxu obmunu JlayHoBor
curapoma y nopehemy ca komrietHoM Tpuszomujom 21 (Carpenter 2002, ctp. 769—
778). Ocrane Tpu3oMHje KOje Cy KOMITATHOMIHE ca MpeKhBIbaBambeM jecy Ilaray
cuHIpoM U EnBapacoB cunapom.

XpOMO30MCKOM aHaJM30M OOMYHO C€ OTKPHBA KJIacM4HA TPU30OMHja, KOX
Ilatay cunapoma Tpmsomuja 13, a xom EnmBapacoBor, tpmsommja 18. 3060r
MYJITUIIHUX KOHIeHHWTanHux Mandopmanuja 50% oBakBe Ijenie ymMHpE y TOKY
NpBOr Mjecena.yY KapuoTully KoJ manujeHata ca [latayoBum cuHapomom y 70—
80% cnyuajeBa mpucyTHa je Tpuzomuja 13, koja Hajuemhe HacTaje Kao MOCIhEIUIA
HepasaBajama XpoMozoma y mejo3u majke (47, XX numu 47,XY+ 13). Kog 5% oBux
naryjeHara Tpu3oMHja je IpUCyTHa y MO3auKy, a ok y 20% ciydajeBa CHHIPOM
Cce jaBJba Kao MOCJbEIUIIa MPUCYCTBA PoOEepTCOHOBE TpaHCIIOKAIHje KOja YKIbYUYje
xpomo3som 13, kox jemnor ox poautesba (Stipoljev, 2004, ctp. 192-196).

Kana je pujeu o Enapncosom cunapomy, ox 80 m0 90% manujeHara y
KapUOTHUITy je TPUCYTHO 47 XpoMo30Ma ca BUIIKOM xpomo3oma 18 (47, XX wiu
47, XY), Koju HacTaje Kao TMOCJhEIUIAa Hepas[Bajama XpoMo3oMma, Hajuerthe y
ooreHe3u. Mo3zanuan kapuotun ce Moxke Hahu kox 10% manujeHarta, WiaM 4ak U
Kao maplifjajiHa TPU30MHUja KOja HacTaje Kao MOCJbEIUIla IPUCYCTBa OallaHCHpaHe
TpaHcyIoKanuje mim uaeep3uje ( oko 5%) Koja ykibydyje xpomosom 18, ko jenHor
wm 06a pogutespa. ITo je ymmo Tpum3omuHmx henmja Mamu, TO je QEHOTHIICKA
cnMKa 1oja omaxa. Oko 28% miogoBa y apyrom Tpomjecedjy u 87% mionoBa y
TpeheM Tpomjecedjy 3aocTajy y pa3Bojy. Pusmk 3a moHoBHO pahame mjerera ca
OBUM CHHPOMOM je ucrta kao u kox cunapoma [laray (1%), ocum ykoiImko jenan
OJ1 poJuTesha HHUje HOCWIIAIl OalaHCUPaHE TPAHCJIOKAIMje MaplvjajiHe TPU3OMHUje
13, oHma je pu3uk 3HATHO Behuw, T€ C€ CTOra pOJUTE/bMMA IIPEHOpyUyje
npenaranda aujarsoctuka (Turnpenny, Ellard, 2007, ctp. 127-131). 360r oBako
TEIIKe KIMHUYKE CIIMKe BehnHa jjerie yMupe jom y IpBUM JaHUMA HIH Mjeceruma
CBOTa XHMBOTA, a cBera 10% Mpe>KuBH CBOjy MPBY TOAWHY.

[pucyctBo monmatHor moiHOr xpoMo3zoma ( X wim Y) n3a3uBa camo Oiaru
¢denoruncku edexar. Mymkapiu ca Kimnedenreposum cunapomom (KC) nmajy
xpomo3oMcky koHctutynHjy 47,XXY Kkoja je Tmocibemuila HepasBajama
XpoMo30Ma y Mejo3u ola win Majke. OBO je penaTtuBHO decta 0OJieCT KOja uma
uHuuaeny 1 : 500 >xuBopoheHe njene mymkor mona. Kox oBakBux ocoba y
pasmasy OyKalHe CIIy30KOXe MOXKe ce M0jaBUTH jeqHo wiu Buiie bapoBux tujena,
y 3aBHCHOCTHU 01 Opoja MPUCYTHUX X XpoMo3oMa. MamH MpoleHaT NalijeHara ca
Knunedenreposum CHHIPOMOM uma MO3anvaH KapHOTHII.
Hpyra Hajuemha monHa XpoMo30McKa abepaluja Koja je AWjarHOCTU(QHUKOBAHA Y
OBOM HcTpakuBamy je TapHepoB cunapom. Cunapom TapHep je XpOMO30MCKH
nopemehaj xoju ce jaBiba koj 1 oxm 70 3ameraka. Oko 95% TakBuX IIOJOBa ce
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CITIOHTaHO TobaITyje y MpBOM TpoMjecedjy TpyaHohe. YdecTaaocT 0OBOT CHHApOMA
kox xuBopohene gjene m3nocu 1:2500 (Van Zelen 2002, ctp. 94-98). V mpeko
50% nanujeHara ca TapHEepOBMM CHHAPOMOM Y KapHOTHILy j€ NPHCYTaH Camo
jeman X xpomo3om (45,X), Koju je, YIJIaBHOM, TOpHjeKiIoM ox Majke. OBakBe
ocobe Hemajy bapoBo Tujeno y pasmazy OykanHe ciy3okoxke. Y ojpeheHom
OpPOLIEHTY NalMjeHaTa ca TapHEepOBMM CHHIPOMOM JHjaTHOCTU(HKYje ce
Mo3am4daH kapuotun 45,X/46,XX u oBakBe ocode Mory outu deptuiane. Y ciydajy
Ja y npyroj hemwjckoj NWHHjH TOCTOjU MaTepujal xpomMo3oma Y, Mopa ce
WCIIUTATH TUCKTeHEe3Wja TOHA/a, jep TaKBe TOHA/Ae MOTY MaJHWTHO Ja alTepupajy u
Kao TakBe, Tpeba ux xupypiuku oactpanuta (Yuan et al, 2000, ctp. 113-118).

MertopoJioruja

Hcnumanuye u memoou

VY oBOM HCTpakuBamy y3opak unmHe Tpyanule (n=3113) kojuma je HakoH
IIOKa3aHUux I/IH[II/IKaHI/Ija 3a AMHHUONLCHTE3Y HU3BpIICHA HIHUTOICHCTHYKA aHaJIn3a
¢deTamHOT KapWoTHNa W3 IUIOA0Be Boje. McTpaxuBame je paheHo y
MUTOTeHEeTHYKO] Taboparopuju Kimmanakor nenrpa bama Jlyka. Tpyaauie koje cy
oOpahjuBaHe y OBOM HCTpakKMBamy JI0JIa3¢ U3 Pa3IMYUTHX aujeioBa PemyOiuke
Cpricke, pa3nuyuTe Cy CTapocHe J00M Kao M HHBOa oOpa3oBama. KiMHWYKH
neHtap bama Jlyka je jemHa on ycraHoBa y PenmyOmmmm Cprickoj Taje ce paim
NpeHaTa Ha 1jarHOCTHKA KapUOTHITH3AIUje 0/, Te CE& OBH pe3yJiaTaTH OJHOCE
caMo Ha TPYJHHIIC KOje Cy CE OJUIyYMJIC J1a OBaj AMjarHOCTUYKH TOCTYIAK ypaje y
HAIIIO] YCTaHOBH.

Ilocmynax memooe

Kapuorunuzammja mnoma ypahena je w3 3 113 y3opaka noOujeHa
MOCTYNIKOM amHHolneHTe3e y Kimamukom mnentpy bama Jlyka. Merona
KapuOTHUIU3aIje 102 U3 henuja 1mio[oBe BOJIE je KOMIDIEKCHA U CacTOju Ce Of
HEKOJIMKO (haza: KyJTHBaIMje, IPOMjeHe MeIujyMa y KyJITypama, TPUIICHHU3AIIH] e,
oOpajie, nipaBJbewa mpenapara, 6ojewa ['TIT TexHukoM 3a nobujame I Tpaka u
aHayM3e npemnapara.

Pesynmamu

Ox 3 113 ananusupanux ysopaka, yrBpheno je 31 (0,98%) cmyuaja
aneymiounauja 21, 13, 18, te 3 ciyudaja cunapoma Tapuep (0,09) u 2 ciayyaja
Knunedenrepoor curmpoma (0,06%) mro umbHu ykynHo 36 (1,15%)
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INjarTHOCTH(PUKOBAHUX  HYMEPHYKHX XPOMO3OMCKHMX abepamuja. Hajuemrhe
XPOMO30MCKe abepalije Koje Cy nujarHoctudukoBane npukas3ane cy y Tabenu 1 u
y I'papuxony 1.

Tabena 1. [Ipuxaz mpyoHuya K00 Kojux je omxpuser nioo ca Hajuewhum abepayujama
Xpomosoma, no 200uHama u unoukayujama y Knunuuxom yenmpy bara Jlyka

Hajuemhe xpomo3omcke Bpoj Ttpyanuna | I'ogume HUnaukanuje 3a aMHHOIIEHTe3Y
abepanuje (%) TpyAHHIA
Tpusomuja 21 24 (0,77%) 2144 V3,HT,BXM,roause TpyaHuie
Tpusomuja 13 3(0,09%) 29-33 BXM (2 ciyuaja)
JC y mopoxuim (1 ciayuaj)
Tpuzomuja 18 4 (0,12%) 26-34 BXM, HT, V3
TapHepoB CHHIPOM 3(0,09%) 32-38 Manpopmarije U10/13,TO/IHE
TPYAHHULIE
Kuaunedenrepos cunapom 2 (0,06%) 35-37 TOJIMHE TPY/IHHLIE
YkynHo: 36 (1,15%)

Kao najuemha mymepuuka abepanmja JlayHoB cuHapoMm je yTBpheH y 24
caydaja (0,77%), a 3atum EC y 4 caydaja (0,16%) u IIC y 3 (0,09%).
AHeymionyje TOJMHHX XpoMmMo3oMa cy yrtBphene y 3 ciyuaja (0,08%) 3a
TapuepoB u 3a Kimuedenrepos cuuapom, a0k je y mpeocrama 3 077 (98,8%)
cllydyaja aHalIM3¢ KapUOTHIA Hajla3 Miioja Ouo ypeaaH.

Ha I'paduxony 1 gat je mpuka3 mocToTaka MojeIMHAYHUX XPOMO30OMCKHUX
abepalija o1 yKyIHOT Opoja JujarHocTu(GUKOBaHUX XpoMo3omoraruja (36).
TapHep-oB KnuHedentep-os

CUHAPOM CUHAPOM
8% 6%

Tpusomuja 18
11%
Tpusomuja 13
8%

N

Tpusomuja 21
67%

Tpaguxon 1. I'papuuu npuxaz xpomozomckux abepayuja oujacnocmughuxosanux y KI[J
bawa Jlyka
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On ykymHOr Opoja mujarHocTdHKOBaHHX Xpomozomomatuja (36), 67%
yrHU JlayHOB CHHAPOM, INTO je yjeqHo W HajBehn mocToTak. 3aTHM CiHjean
tpuzomuja 18 ca 11%, te Tpuzomuja 13 u TapHepos cuHApOM KOju UMajy 10 8%.
Knunedenrepos cMHAPOM MMa HajMamwy Y4eCTaJlOCT, IITO U3HOCH 6% Ol yKYIHOT
Opoja abeparnyja.

HujarHoctunin cBux  xpomosomomatvja 36 (1,15%) mnperxomune cy
pasiuuuTe WHOUKAIMje KOje Cy yKasmBajlie Ja Ou Tpedaso ypaguTH IOCTYIaK
amuuonentese. Kox JlayHoBOT cmHIpoMa WHAWKAIHjE 32 aMHHOIICHTE3y 10 34
roJvHE KHBOTa Ouine cy aOHOpMajaH yITpa3BydyHH Haja3, ImopeMeheHe
BPHjeTHOCTH OHMOXEMHjCKMX Mapkepa U aOHOpMamaH Hama3 HyXajHe
Tparcoynujenije. Koa Tpymauma mpeko 35 roanHa KMBOTA, a KOJ KOjHX je
mujarHocTudukoBad [layHOB CHHAPOM IUIONA, WHAMKALUje Cy OWiie MCKIbYYHBO
cTapocHa 106 Tpyauuie. Ha cimnu 1 npukaszaH je kapuoTHil miofa ca JlayHoBum
CHHAPOMOM.
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Cnuka 1. [laynos cunopom nnooa 47,XX +21, mexnuxa I'TI" mpaxa

VY cnyuajeBuma Tpuzomuje 13 mopemeheHe BpHjeqHOCTH OMOXEMM)jCKUX
Mapkepa, y 2 ciuydaja OWiM Cy MHAMKAIFja Jia ce ypaau KapUOTHUIH3alldja Ioja,
J0K je y 1 cirydajy JlayHOB CHHAPOM y TOpoauIy OO NOKa3aTesb 1a Ce ypaau oBa
JaMjarHocTHyka mpoueaypa. Cnmka 2 mokasyje kapuotun rmiona ¢ IlarayoBum
CHUHJIPOMOM.
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Cnuka 2. IIpukasz ¢pemannoe kapuomuna mywxoe noia ca mpuzomujom 13 (llamay

CUHOPOM) U PODEPMCOHOBOM MPAHCIOKAYUJOM HA AKPOYEHMPUUHUM Xpomosomuma 13 u
14. 46,XY rob(13;14)(q10:q20) +13, mexnuxa I'TI" mpaxka.

Kana je pujed o tpmsomuju 18 y cBa 4 cimydaja mHIMKanuje cy Owuie
a0HOpMaJjlaH YJITpa3BydyHH Hayia3, mopeMehieHe BpHUjETHOCTH OMOXEMH)jCKUX
Mmapkepa (ADII, 6era mogjenunauna XL, n yE3), Te abHOpManan Hana3 HyxaiHe
tpancaynujennuje. Ha Crnunm 3 mokasan je kapuotun mona ¢ EnsapacoBum
CHH/IPOMOM.

Cnuxa 3. Kapuomun nnooa ca Edsapocosum cunopomom, mpusomuja 18. 47, XY

+18, mexnuxa I'TT” mpaxa.
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ITonne xpomo3oMomaryje, HPBEHCTBEHO TapHEPOB CHHIPOM KOjU je
nujarHocTr(UKOBaH y 3 ciaydaja, MajagopmMaliuje 1mioja U CTapocHa 100 TpyIHUIES
OmM Cy jeAWMHM WHAWKATOpW Aa OM ce ypaamia KapuoTWmH3andja ruroma. Ha
cmny 4 aT je MpuKa3 KapuoTHIa Iioja ca TapHepOBHM CHHAPOMOM JO0OHjEH y

Knunnukom nentpy bama Jlyka.
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Cnuxa 4 . Kapuomun nnooa ca Tapueposum cunopomom 45,X (15) 46, XX (15),
mexnuka I'TI" mpaxa

Y mpeocrama 2 ciydaja  HONHUX  XPOMO3OMCKUX  abepanuja
(KnunedenTtepoB CHHAPOM), WHAMKAIU]jE 32 aMHHUOIICHTE3Y Cy OHMIle MCKJbYYHBO
ronuae Tpyauuie (35-37). Cnuka 5 mnpukasyje KapuOTHI IUIOAa ca
KimuedenrepoBum cuaapomom nodujeH y Kimmandakom nienTpy bama Jlyka.
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Cauxa 5. Kapuomun niooa ca Knunegenmeposum cunopomom 47, XXY,mexuxa
I'TT" mpaxa.
Bpoj TpyaHuna ca momoM Kox Kojux je aujarHoctudukoBaH [layHOB
cUHIpOM n3HOcH 24. Hajmnaha Tpyanuna Koz Koje je AujarHocTu(UKOBaH o] ca
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JayroBuM cuHIpoMoM nMa 21 roauHy, a Hajctapuja 44. Y Tabenu 2 naT je mpukas
TPYJHHIIA KOJT KOjUX j& OTKPUBEH IUIOA ca J[ayHOBUM CHHAPOMOM IO TOJAMHAMA U
WHINKAIFjaMa.
Tabena 2. Ilpukas 6poja mpyoHuya Koo Kojux je omxkpueer nioo ca /layHosum
CUHOPOMOM, NO 200UHAMA U UHOUKAYyUjama

Bpoj Tpyanuna ca I'opuue TpyaHHMLE HNuauxaunuje
mioaom ca 1C
1 21 V3, HT,bXM
3 32-34 BXM,HT
6 37 TO/IMHE TPYJHHULIC
7 38-39 TO/IMHE TPYJHULIC
3 40 TOJIMHE TPYIHHIIC
2 42 TO/IMHE TPYJHHULIC
1 43 TO/IMHE TPYJHULIC
1 44 TOJIMHE TPY/IHHLIC
YkynHo: 24

On ykynHor Opoja aujarHocTuHUKOBaHUX JlayHOBOT CHHIpOMa KO IIJI0/1a
(24), wnajmnaha tpymauia umana je 21 roguHy, mTo ce aecwio y 1 cimydajy, a
WHAMKAIMj€ 32 aMHUOIICHTe3y Cy Owin aOHopmanan Y3 Hama3, nopemehene
BpujenHocty bXM kao u HyxanHe TpaHcayuujeHuuje. ¥ 3 ciaydaja TpyIHHLE CY
ome y crapocHoj nobou um3mely 32 w 34 ronamHe, a aMHHOIIEHTe3a je Owuia
WHIWKOBaHa mopemMeheHnM BpHjeJHOCTHMAa OHOXEMH]CKMX MapKepa Kao H
a0HOpPMaJTHUM HaJla30M HyXaJlHe TpaHcayuujeHije. Octane TpyaHuUle ¢y ouie y
CTapocHOj 100M mpeko 35 roanHa, Te Cy WHIUKANHje 32 MOCTYNaK aMHUOLCHTE3e
Ouie MCKJbYYMBO CTapoCHa 100 TPyAHUIIE. YKOJHMKO C€ aHalIW3Upa ydecTaloCT
HayHoBor cuHapoma mnpema mnony pgjerera, y 54,1% wmm 13 ciydajeBa
JI1jarHOCTU()HMKOBaH je KOJI MYLIKOr mousa, 1ok je 45,8% wmm y 9 cinyuajeBa
JI1jarHoCTH()HUKOBaH KO/ )KEHCKOT I10J1a, IITO ce MOXke BujeTH u3 Tadene 3.
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Tabena 3. [lpuxas yuecmanocmu Jlaynogoz cunopoma npema noiy

Ion Bpoj Kapuorun
Myumkn 13 (54,1%) 47 XY+21
Kencku 11 (45,8%) 47 XX+21
YkynHo: 24 (100%)

VY Ttabenu 3. npukazax je [laTtay cuHapOoM y OJHOCY Ha KapUOTHUI TUIOJA.
On ykynHor Opoja aujarHoctudukoBane Tpuzomuje 13, y 2 cinyyaja KapHOTHII
wioza je cnoboana tpusmonja 47,XX +13 (xeHcku mmon), ok je y 1 cmyqajy Ilaray
CHHIIPOM JIMjarHOCTU(UKOBAH Kao PoGeprconosa TpaHCJIOKaIHja
46,XY,po6(13;14)(q10;q10),+13 (Mymrku moun), mro ce Moxxe BuajeTn u3 Tadene 4.

Tabena 4. Ilpuxaz [lamay cundpoma y 00HOCY HA KApuomun

Bpoj Kapuorun

2 (66,7%) 47, XX+13

1 (33,3%) 46,XY,rob(13;14)(q10;910),+13
YkynHo: 3 (100%6)

VYkonuko ce aHanuzupa cuaapoM [latay nmpema noiy Jjerera, 0J yKYITHOT
Opoja aujarHocTU(UKOBAaHKX y 3 ciiydaja yTBpheH je skeHcku o 47, XX+18, te y
1 cnydajy mymku mon mioga 47,XX,u(18)(m10),u(18)(ql0), mro ce Buam u3
npurkasa y Tabenu 5.

Tabena 5. Ilpuxas Edeapocosoe cunopoma y 0OHOCY HA KApUOMun

Bpoj Kapuomun

3 (75%) 47 XY+18

1 (25%) 47,XX,i(18)(p10),i(18)(q10)
Ykynuo: 4 (100%)

OcuM HyMepriKHX abepalja XpoM0o30Ma MOTY C€ OTKPUTH U CTPYKTYPHHU
XpOMO30OMCKH peapamXKMaHH Kao IITO cy OanaHcupaHe M HeOaJaHCUpaHe
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TpaHcokanuje, PoOepTcoHOBE TpaHCIIOKalHMje, WHBEP3Hje, Kao M Jeleldje U
uncepuuje Behe ox 4MOn. Opn wuHBep3wja ce Hajuemhe jaBJjba WHBEp3Uja
xpomo3oma 9, koja je oTkpuBeHa y 27 ciaydajeBa nnu 0,86% , a koja mpeacrtaBiba
WHBEP3Wjy KOHCTUTYTHBHOT XETCPOXPOMATHHA M KOja Cc€ CMaTpa HOPMAIHOM
XpOMO30MCKOM BapHWjaHTOM, a 3aCTyILUbEHA je y MOIMyJalnju ca ydecTanaomhy oKo
1%.

3akspyuak

Pesynratn oBe crymuje moOWjeHM Ha OCHOBY ILHUTOTEHETHYKHX aHalM3a
wioga, Tmokasyjy na je JlayHoB cunzmpoM Hajuemhe yTBpheHa XpomMo30MCKa
abepanyja ca yuectanonthy 0,77% , 24/3113 ciyuajeBa, jmok cy Turnpenny u
Ellard (2007, ctp. 156 — 162) naBenu na je unimaeHma Jlaynosor cuaapoma 15
cinyuajea Ha 10 000 HOBOpoheHuUanM, JOK je MHIMACHIIA OCTAIHMX TPU30MHja
3HaTHO Mama. Takohe, yrBphena cy 4 cnydaja JlayHOBOT CUHApPOMAa  KOJ
TpyaHuna y nodbu mmahoj ox 35 romunHa, 1ok je y 20 ciydajeBa JlayHOB cHHIpOM
ytBpheH y kateropuju ox 37 10 44 romuHe, MITO j€ y CKIAay ca MOJaTKOM Ja ce
yuecranocT JlayHoBor cunmpoma nosehasa ca roguHama tpyanuie (Turnpenny u
Ellard 2007, ctp. 129). Behuna Tpyanuiia Koje Cy paanie KapHOTHIM3AIH]Y TI0/1a
y Kmuamukom unentpy bama Jlyka, a koje cy Hocwie mon ca JlayHoBuM
CHHIpOMOM cy Owmne crapuje of 37 roauHa, W3y3uMajyhu jemHy TpyIOHHILY,
crapoctu 21 roauny. Kox oBe TpynHHIle WHIUKAIMja 32 aMHHOIICHTE3Y Cy Omie
[aToJIOIIKE BPHjeAHOCTH Onoxemujckor ckpurunra (double tecr), koju je ykaszao
Ha moBehaH pu3uk 3a pahame JlayHoBOr cuHApoMa. YBoheme oBOI TecTupama
TpyaHuniama miale xxuBotHe 106m y Knuanukom nentpy bama Jlyka, omoryhuino
je ma Oyny ymyheHe Ha aMHHWOLIEHTE3y, y CIIy4ajy ITaTOJIOIIKOT OHMOXEMH]jCKOT
ckpunnnra. Ciandne mojaTke Haoje u Muornm aytopu (Gué-Séekié¢,Radivojevié
2009, ctp. 58), jep ce ¥ y BUXOBUM IMOAANMMA yYeCcTaIoCT Tpuzomuje 21 nmosehapa
ca crapomhy Ttpyanume. OBH ayTopu HaBojae Ja je uHOuAeHna JlayHoBor
CHH/IpOMA KOJ| TPY/AHHUIIA y paHUM JABaJECETHUM roanHama 3HaTHO Hmxka (1:1500)
Hero kox Tpynauuna ca 45 roauna (1:30). YTephena je u Beha 3acTymibeHOCT
JlayHOBOT CHHIpOMa KOJ IUIOZOBA €A  MYIIKAM KapHOTHIIOM. Y OBOM
UCTpaXXUBamy, 0J1 YKYITHOT Opoja AMjarHOCTU(UKOBAHUX IIJI00Ba (24 cirydaja) ca
Tpu3oMHjoM 21, pe3ynTaTH MOKa3yjy Aa je owno 13 mgjedaka ca oBOM abepariyjoM,
mto m3Hocu 54,1 %. C nmpyre crpane JlayHOB CHHIPOM KO >KEHCKOT TIOJIa
perucrpoBaH je y 11 cimyuajeBa mm 45,8%. Kako nHaBoge Juxmuh u cap. (2001,
cTp. 66) JlayHoB cunapom je vemrhe 3aCTyIUbEH KOA JAjedaka Hero KOoA JjeBOjuHlia
(3:2). VYtBphuBame [layHoBor cuHApoMa Koj TpynmHuiia mmahux ox 35 romwHa,
ynyhyje Ha 3Hauyaj mpuMjeHe KOMOMHOBAHOI CKPMHUHI TecTa, KOju ce Takole
npoBogu y Kimamukom uentpy bama Jlyka. 3axBaspyjyhm Tum TectoBuMa
[UTOTEHETUYKOM aHAIM30M IUI0/Ia OTKPHIIH Cy C€ U JIPYTH CITy4ajeBH TPU30MH]a.
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Ocrane Tpu3oMHje KOje Cy NHjarHOCTU(HUKOBAHE y OBOM HCTPAXKHUBALY CY
[Maray cunmpom u EnBapacoB cunapoM. Mehy 3 otkpuBena ciyvaja Ilaray
CHH/IpOMA, 2 Cy UMaNH CIo0oAHy TpuzoMujy 13, MOK je jemaH ciaydaj mocJbenuria
CTPYKTYpHOT peapamkMaHa xpomo3oma 13 u 14 - PoGepTcoHOBa TpaHCIOKaIHja.
[Mogauu koju cy noOWjeHH y OBOM HUCTPaKMBamby c€ HE MOAYNapajy ca Imojanuma
koje HaBoze (Schrock et al, 1997, ctp. 266 — 262). Y HHXOBOM HCTPAKHBAY CE
HaBOJM Aa KoxA 5% OBHUX MalyjeHaTa TPU30MHja je MPUCYTHA Y MO3aUKY, a JOK Y
20% ciyyajeBa CHHAPOM C€ jaBJba Kao Iocjbeduua mnpucycrsa Pobeprconose
TpaHCIIOKAIMje KOja YKIbYydyje XpoMo30M 13, KOJ jeTHOT Of pOJUTEIha, ITO HUjE
ciIy4aj y mojamuma kxoju cy mobwjern y Kmmanmukom mnentpy bama Jlyka. C
003WpOM /1a HHje UCTTUTAH KapHOTHII POIUTEJFIMA, HE MOYKE CE jaCHO TBPIUTH Ia
7M1 je yTBpheHH KapHOTHI Hocibenuia PobepTcoHoBe TpaHCIOKaluje KO jeTHOT
0] pOJINTEIha, WK je HAacTao de Novo.

On 4 yrBphena cimyuaja EnwapacoBor cungpoma, 3 (75%) cy Owmna ca
cnobogHoM TpuszomujoM 18, 1ok je jeman ciydaj (25%) uMao pujemak
XPOMO30OMCKH peapamXMaH ca TPUCYCTBOM H30XpoMmo3oma 18 u 3a ayre u 3a
KpaTKe Kpake, OCHM KOjHX je OMO MPHCYTaH | jenaH cinoboman xpomo3om 18. OBaj
peapamkMaH Takohe mpencrasiba ExBapacoB cuuapoM, 300T MPHUCYCTBA KOJMYHHE
XPOMO30MCKOT MaTepHjaja, Koja je MCTa Kao M KOJ cjao0oaHe Tpuzomuje 18 u
ocTaBJba HCTe (GeHoturcke nmocsbeauiie. Stipoljev (2004, crp. 192-196) y cBojum
CTyAMjaMa W3HOCH Ja OoKo 85% ImIoJoBa MMa BHIIAK XPOMO30Ma WM CIOO0AHY
Tpuzomujy 18, mrTo ce mokiama ca HammMM mojanuMa. Jlajbe HaBOIM na ce
Mo3anuaH o0yimk Tpuzomuje 18 jaBma y 10% ciydajeBa, ok je 5% pesynrar
TPaHCIIOKAIMjCKOT pa3MjelTama. Hacynpor rope HaBeaeHHM IoJjanuMa, Ha TaKkBe
NpPOIIGHTE HE HAaWIa3uMO Y OBOM WCTPaXHBawy. YTBpHHUBAKEM PHjETKUX
XPOMO30OMCKHX peapaHXMaHa aHaIM30M IpPEeHATaTHOT KapuoTuma, omoryhyje ce
UCIIUTHBAkbE KapuOTHIIA pOIUTEbMMa | IpeBeHuWja pahama Jjene ca
HeOanaHCHUpaHUM KapuoTUnoM y Oyayhum TpynHohama. Y OBHM CilydajeBUMa
MpEeHATaIHA JMjarHOCTUKA j& O IPECYAHOT 3HaYaja.

Hemro je w™amum Opoj OTKpHUBEHHX ciy4ajeBa TapHepoBOr u
Kimmnedenreposor cunapoma. Ox ykynmHOr Opoja aHAIM3MpAHUX KapUOTHIA
(3113), nahena cy 3 cnyuaja Tapueposor cunapoma (0,09%) u 2 ciyuaja
Knunedenreporor cunapoma (0,08%). V cBojum pamosuma Van Zelen Sprock u
cap. (1992, ctp. 94 — 98) nHaBoze Aa pa3nor ToMe Moxe OUTH u TO WTo ce y 98%
ciydajeBa miofoBu ca 45X KOHCTUTYLHMjOM CIIOHTaHO ondaiyjy, ma ux
BjEpOBaTHO BENHWKH Opoj M HE Jo4YeKa Mepuo]| TecTaldje, y KOMe Ce H3BOJIU
amHHUOIeHTe3a, a KimmHedenTepoB cunipom uma camo Oiaru (eHOTUICKU edekar
U KOJ| TpyHHIA Mialhe )HUBOTHE 100OH, TaKO J1a BjepOBATHO OCTajy HEOTKPHBEHH Y
MPEeHaTaJHOM Tepuoay. Jeqan ox Tpu ciydaja TapHepoBOr CHHIpOMA je yTBpheH
13 TKMBa nobaveHor 1ioaa. MHaukalyja Kol 0B TPYIHHUIE KAao U KOJ TPYIHUIIC
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Ko Koje je aujarHoctudukoBaH KimuedenrepoB cuHapoMm cy, Takohe, Owiie
MATOJIONIKE BPUjSTHOCTH OMOXEMUjCKUX MapKepa.

On yxynHOT Opoja TpyIOHHIIA KOJ KOjHX je ypal)eHa aMHHOIIEHTe3a a KOf
KOjuX cy HaljeHe XpoMo3oMcke abepaliyje, HHINKAIje 32 OBY MPOIEeAypy Cy Ounie
pasnmuuute. Y 24 ciydaja TpyAHMIA KOJ KOjUX je AujarHocTU(uKoBaH JlayHOB
CHHIPOM MHIMKAIWje 32 aMHHOLICHTE3y cy Onie abHOpMaiaH ynTpa3ByyHH Haias,
abHOpManHe BpHjeqHOCTH Omoxemujckux mapkepa (A®DIL, Gera momjemuHUIA
xII'), kao u crapocHa 106 Tpymamue (35 rommna). Kom tpusommje 13, y nBa
clly4aja MHIMKAINMje 3a aMHHOLEHTe3y Cy Ouie OMOXEMHUjCKH MapKepH, JOK je
jeman cimy4yaj OMO WHIWKOBAH TPETXOMHWUM ciydajeM JlayHOBOr cuHApoMa y
noponui. llIto ce Thmue Tpmszommje 18, y 4 cnyuaja mokaszaresbu cy Owim
abHOpMalHU Haja3n OWOXEMHjCKMX MapKepa, aOHOpManaH Hajla3 HyxaiHe
TpaHCIYyLEHIU]e, Kao U youeHe MajiopMaliyje 1ioja moj KOHTPOJIOM YATPa3ByKa.
Kama je pujed o moOmHMM XpOMO3OMOIaTHjamMa, KOJ TpH TPYIOHHIE je
mujarHoctudukoBan cuHAOpM TapHep, a MHIUKAIMje 3a aMHHUOILICHTE3y cy Owuie
Madopmalyje miojia, Kao U CTapocHe roguHe Tpyanuile. Jpyra Hajuemrha nojgHa
XpoMo3oMomnarrja Koja je mujarHoctudukoBana je cuampoMm Kmunedenrtep. YV 2
CiIy4aja Koj TPYIOHHIIA KOJA KOjUX C€ JWjarHOCTHU(HUKOBalla OoBa aOHOPMAIHOCT
jeIrHa MHIMKAIYja 32 aMHUOLIEHTe3Y Cy Oniie ToAWHE TPy IHHIIE.
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Vanja Tomic
DIAGNOSTICS OF NUMERICAL CHROMOSOMAL ABERRATIONS IN
THE FINDINGS OF FETAL KARYOTYPE IN THE REPUBLIC OF SRPSKA

Summary

Chromosomal aberrations represent a deviation from the normal number of
chromosomes, or normal structure and can be divided into numerical and structural, which
can affect autosomal and sex chromosomes. The most common autosomal numerical
disorder in live born children is Down syndrome (DS), which is by its phenotypic
caracteristics recognizable at birth. Other trisomies, which are compatible with the
survival rate are Patau Syndrome and Edwards Syndrome. Chromosomal analysis usually
reveals a classic trisomy, with Patau syndrome, trisomy 13, and in Edwards', trisomy 18.
The most common chromosomal diseases of sex chromosomes are Klinefelter syndrome
(KS) with chromosome constitution 47, XXY, and Turner syndrome with only one X
chromosome (45, X), mainly inherited from the mother. Prenatal diagnostics of 3113
samples 1.16% of all numerical aberrations was found, of which 0.98% aberrations are
related to autosomal chromosomes, and 0.015% aberrations are detected in sex
chromosomes.

Key words: prenatal diagnostics, numerical chromosomal abnormalities,
amniocentesis
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