OedmHnumja 3a HennoaHoOCT?

HennopHocTa ce gedmHupa Kako Heycnex aa ce 3abpemeHu
BO nepuvoa Ha egHa roauHa, 6e3  ynotpeba Ha
KOHTpauenuuja. Toa e ronem 3apaBCcTBeH npobnem aeHecka
wrto ce jaByBa kaj okyny 15% op napoBute Kou ce
obugyBaat Aa umaaT geua. MalKMOT aKTop e npuunHa
3a okyny 20% opn HennogHuTe ABOjKM a AONpuHecyBa
3ae4HO CO XXEHCKUOT MapTHep Kaj gononHuTenHu 30-40%.

Kon ce reHerckurte

MaluKaTa HerJIogHoCT?

MwukpogeneummnTe Ha asoocnepmmna daktop pervoHoT (AZF)
Ha Y XpOMO3OMOT W aHeynionaunTe Ha MNoJIoBUTE
XpOMO30MU  (AynnvuMpare WM Uucye3HyBake Ha uen
MoIOB  XPOMO30OM) Ce MO3HAaTM [EHETCKU MpuUYMHM 3a
Heycnmex BO  cnepmatoreHesata  (npogykuuja  Ha
crnepmaTo3onan). OpekBeHLnjaTa Ha OBME [OBE TEeHETCKU
aHoManMu ce 3rojIeMyBa CO TEXMHaTa Ha AedeKToT BO
criepMmaToreHesara, gocrturHysajku o ceskymHo 30% (15%
Kapuotunckn  abHopmanHocti wu 15% < oa AZF
MuKpogeneumutTe ) Kaj Maxu €o, asoocnepmua. [lee
[OMOMHUTENHM MyTauMu Ha aBTOCOMHWTE XPOMO3OMU Ce
unctuyHa Gubposa (Mytaumm BO CF7R TEHOT). U
rnobosoocnepmuja (aeneunja Ha DPY19L2 reHoT)

NPUYMHM 3

Koj Tpeba pa 6uae Tectupad
MukpogeneumnTe Ha Y XpOMO3OMOT W aHeymnoguuTe Ha
nonoBUTE XPOMO30MM CE€ PEelaTUBHO YeCTU W HUBHaTa
¢bpekdeHumja ce 3rofieMyBa  CO - 3rOjleEMyBarbe  Ha
HapylwyBatbe Ha crnepmaTtoreHesata. Crnopeg Toa
TecTupare 3a 0BME COCTOjoU € MHAMUMPaHO Kaj Maxu co
asoocrnepMMa WM Telka onuroseocrnepmua f( 6poj Ha
crnepMaTo3ouay noman oA 1 MUIMOH Ha MUMAMTap) Kako M
Kaj NMauMeHTU MOANOXEHM Ha acUCTUpaHa pernpoayKTMBHA
TEXHUKA. I'IaumeHTm CO KOHreHuTaslHoO OTCYCTBO Ha Vas
deferens 1 ob6cTpykTMBH@ asoocnepmuja ce  CUIIHO
WHAMUMPAHW 33 CKPUHWHr Ha CFTR MyTauuw, poaeka
MauMeHT CO MPUCYCTBO Ha OBanHWM crepmaTo3onan 6m
peba pa 6upat Tectupanu 3a DPY19L2 peneuunja.

McTpa)kyBauku LieHTap 3a reHETCKO MHXXMHEPCTBO U buotexHonorunja ,Mfeoprun [. E¢ppemos”, MAHY

[ @eHETCKO TecTupaHe 3a Mallka HenaoaHOCT

Ba>XHOCT Ha reHeTCKO TecTupame
[JeTekTnparbe Ha reHETCKM NPUYMHK 3@ Mallka HenoaHOCT
OBO3MOXYBa AMjarHO3a Ha HENJoAHOCT W [JaBame
npenopakM 3a acucTvpaHa penpogykuuja u COOABETHO
FEHETCKO COBETYBatbe. buaejkM MallkuTe noTOMUM Ha
aeKTMpaHMOT MauMeHT co Y MUKpoZeneumn Ke ro Hocat
UCTUOT reHETCKM AedeKT Kako HMBHWMOT TaTko, noTpebHo e
FreHETCKO COBeTyBake 3a MOXHOCTa OA MojaBa Ha
HennoaHoCT kKaj notoMumte. Kaj maumMeHTM CO UMCTUYHA
¢punbpoza nnm kom ce HocuTenum Ha CFTR myTaumja, Tpeba
[la ce NpeanoXu CKPUHUHE 3a CF7R MyTaumu 1 Kaj MajkaTa,
3a Ja ce ucnuTa MOoXHOCTa 3a gobusare Ha gete 3aboneHo
o4 uuctnyHa dubposa. MaumeHtute co KnuHedentepos
cMHAapoMm u rnobo3oocnepmunja Tpeba aa buaat coBeTyBaHM
3a MpPVYMEeHa Ha COOABETHA PEnpOAYKTUBHA TEXHMKA.

Metoam kou ce kopucrtat Bo ULUIUB
“reopru A. EppemoB”

Mukpogeneummte Ha Y XpOMO3OMOT Ce JeTekTupaaT Cco
KOpUCTEHE Ha monnmepasa BepwkHa peakumja (PCR) n ren
enektpodopesa co uen Aa ce nposepu pdanv  [OHK
CEeKBEHUATa Ha MWCMWUTYBAaHWOT MapKep € MpucyTHa Kaj
nauueHToT.

JdononHuTenHo, aHeynnoauja Ha nosIOBUTE XPOMO3OMU U
MUKpodeneumMute Ha Y XpOMO3OMOT Ce AeTekTupaar co
KBaHTUTaTMBHa nyopecueHTHa nonuMepasa BepwKHa
peakumja (QF-PCR) co amnauduumparwe Ha 13 AHK
Mapkepw.

MpucyctBoTo Ha CFTR MyTaumu ce oapeaysa co SNaPshot®
MeTopa 3a aHanu3upare Ha 11-Te HajuecTn CFT'NYTaLWIVI
1 IVS8 polyT cekseHuaTa. ‘
[Jeneunjata Ha DPYI9L2 «kaj rnobo300CnepMUYHN Maxu ce
oapeaysa co PCR aHanusa Ha 7 STS mapkepu (3 BO er3oHu
1 4 HagBop 04 reHoT) kako u co MLPA aHanuza.

Martepujan 3a TecTupame
Mpumepoun of nonHa KpB BO €npyBETU CO aHTUKOArynaHc
EDTA.

TecToBM KOU ce usBpliysaat Bo ULIF'Nb Price (MKA)
Mukpoaeneumn Ha Y XpoMO30OMOT U aHEYINJiIonaMn Ha NoJIoBUTE XPOMO30OMM 7200
CKpVHMHI Ha MyTauumn Bo CFTR reHoT co SNaPshot meTtoaa 5000
OapenyBatbe Ha Aeneuuja Ha DPY19L2 reHOT Kaj nauMeHTn co 4600
rno6osoocnuwepmuja
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