HcTtparkyBadyku HEeHTap 3a reHETCKO MH)XXEHEPCTBO M buorexHosiornja "leopru [. Egppemos” MAHY

LNCTNHYPUIA

OCHOBHM cO3HaHMuja 3a cocrojbara:
UnctnHypujata e HacnenHo 3abonyBarbe Koe ce KapakTepusupa
CO HapyLleH TPaHCMOPT Ha UMCTWH, OPHWUTWH, I3UH U apruHWH
BO NpokcumanHute 6ybpxHu Tybynu u enuTenHuTe KIeTku BO
raCTPOMHTECTMHANHMOT TpakT, LWTO pe3ynTvpa CO 3rosieMeHa
KOHLeHTpaLuja Ha OBME aMUHOKMCENTMHM BO ypuHaTa. Bucokata
KOHLEeHTpaumja Ha UMCTMH BO YPUHApHMOT TPaKT AoBeaysBa Ao
dopMuparbe Ha O6YOpeXHM LMCTUHYPUYHM KaMehsa, Mopaau
cnabata pacTBOPAMBOCT Ha UMCTMHOT BO  KUCena cpeavHa.
Cnopea KvMHWMYKaTa Knacudukaumja UMCTUHypujaTa e nogeneHa
Ha ABa Tuna:

e Tun I XxeTepo3nroTMTe MMaaT HOpManHa eKkckpeuuja Ha
LUMCTUHOT M anbasHWUTe aMMHO KUCENWMHM, LITO UMNaMumpa
Jeka bonecrta e HacnegeHa aBTO30MHO peLLEeCUBHO, U

e He-tun I, kaj KOj XeTepo3uroTute nokaxxysaaT pasfivyeH
CTeneH Ha YypuWHapHa Xunepekckpeuuja Ha LMCTUHOT W
anbasHuTe aMMHOCKMCENUHM, WTO ynaTyBa Aeka bonecrta e
HacnegeHa aBTO30OMHO [OMWMHAHTHO CO  HEKOMMJeTHa
NeHeTPaHTHOCT 3a LUMCTMHCKa MTujasa.

NeHeTnka / HauuH Ha HacnepyBawe:
MNoeHTUdUKyBaHM ce [Ba reHa KOM Ce OAroBOpHM 3a
uncTUHypuja n Toa: SLC3A1 reHoT Koj e nouupaH Ha 2p16.3-21
n SLC7A9 noumpaH Ha 19gq12-13.1. OBue reHu ja koaupaat
CMHTE3aTa noaeauHuumTe Ha rBAT/bO+AT TpaHcnopTepoT Ha
LUMCTUHOT U ANBA3HMTE aMUHO KUCENWNHW.
Bo 3aBMCHOCT oA Toa Koj reH e adeKkTvpaH UMCTUHypujaTa €
nojeneHa Ha:
eTvn A UMCTUHYPUja — XOMO3WIrOTW/ABOjHU XETEPO3UroTH
3a MyTaumja Bo SLC3A1 reHorT,
e Tun B umcruHypmja — XOMO3WUroTv/ABOjHN XETEPO3UrOTH
3a MyTaumja Bo SLC7A9 reHorT,
e Tun AB uucruHypwmja — egHa mytaumja Bo SLC3A1 reHot
n efHa MyTauuja Bo SLC7A9 reHoT. OBOj TMN Ha UMCTUHYpUja
€ MHOry pefoKk M Mpono3uTycuTe MaHudecTupaaT KIMHUYKA
C/MKa KaKo XeTepo3nroTu 3a Tun B umctuHypuja.

FeHeTCKO TecTuUpame:

MoeHTndukyBann ce Hag 130 myTtaumm Bo SLC3A1
reHoT 1 Hag 90 Bo SLC7A9 reHoT. Cenak MMa HEKOSKY
HajuecTn MyTauuMm KoM Ce npenopadyBa NpBM Aa ce
TecTupaat. Toa ce T216M, M467T, R365L Bo SLC3A1
reHot n G105R Bo SLC7A9 reHoT. Mytaumute ce
cneundnyHM 1 3a 0ApeaeHN ETHUYKN Tpynu.

Ba)XHOCT Ha reHeTCKOTO TeCTUupame.
YTBpAYBatbe€TO Ha  MOMekynapHuMoT aedekt co
CUIYpHOCT ja noTepAaysa coctojbata.

YTBpAyBatbe Ha HOCUTENICTBO Kaj 4IeHOBUTE BO
ammnunMTe, OBO3MOXYBa MpOLEHKA Ha pu3MK 0f
pararbe Ha [ieTe Co UMCTUHYpUja.

MaTepujan wiTo ce Tectupa

MpuMepoumn Ha NofiHa KpB, BO CTEPWIHN EMpPYBETKU CO
aHTukoarynaHc EDTA og 601HOTO aeTe n pogutenute.

Mpumepok of  ypuHa  3a  oapeAyBake  Ha
AMUHOKMCENMHCKMOT cTaTyc op 6onHoTo pete M
poautenuTe.

TecTtoBMu kou ce npasaTt Bo ULIFMNB
LinctuHypujata ce oapedyBa M Ha GMOXEMUCKO M Ha
FeHETCKO HMBO.

AMNHOKNCENNHCKNOT CTaTtyC Ha UMUCTUH WU ,CI,VI633HVITE
aMUHO KUCENIMHWU (NIU3WMH, OPHUTWH W apruHuH) ce
ogpegyBa Ha Biochorm 30  aMWHOKMCENWHCKM
aHanusarop.

OpapenyBarbeTO Ha reHCKMOT AedekT oAroBopeH 3a
UMCTMHYpUja Cce  wu3BeayBa CO  MeTo4  Ha
cekBeHUMoHupare Ha SLC3A1 n SLC7A9 renuTe.

LNCTUHYPUIA TecTtOoBM KOM ce npasaTt Bo ULIFTND Llena (MKA)

OppeayBatrbe Ha reHcky aedekT Bo SLC3A1 reHoT Kaj MauMeHTU COo UMCTUMHYpUja, CO METOA Ha 25.000
CEKBEHUMOHNPaHe '
OgapepyBatbe Ha reHcky aedekT Bo SLC7A9 reHoT Kaj MauMeHTU Co LMCTUMHYpUja Co MeToa Ha 25.000
CEKBEHLMOHNPaHe i
OpnpenyBarbe Ha HOCUTENCTBO Ha MO3HAT FEHCKM AedeKkT Kaj YneHoBu oa hamunmm co 10.550
LMCTUHYpHja -
OgnpenyBarbe Ha aMUHOKUCENNMHCKU CTaTyC 6.100
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