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YJIOI'A BUOXEMHJCKHUX TECTOBA U BU3YEJ/IN3AIIUOHUX METOJA Y
INPAREBY TOKA U UCXOJA TPYJHORA CA YPOBEHUM AHOMAJINJAMA
PETYCA

Caxerak

¥YBoa Ilpahewe Tpyanohe je moryhe on camor 3aueha, 3axBasbyjyhu BelIMKOM HampeTKy Ha
MOJbY JMjarHOCTHMYKUX MeTola W cpeacraBa. Op TpeHyTKa HMIUIAaHTanuje emMOpHoHa Y
SHJIOMETPHUjyMy MajKe, OTBapa C€ OrpOMHO I0Jbe MOTYhHOCTHM M TMOTpeda 3a aHAIM30M TOKa
TpynHohe cBe 10 (MHAIHOT HMCX0/a, mopohaja. bHOXeMHjCKH CKPUHHMHT Yy MPBOM U JIPYyrOM
TpuUMecTpy oMoryhasa yBuJ y CTaTUCTHYKH PU3MK O] TI0jaBe IMOCMATpPaHUX aHOManuja ¢eryca,
Ka0o ¥ pHU3UKE O] TPEBpPEMEHOr TMopohaja W pa3Boja XUIEPTCH3MBHOT cuHApoMa. Ha
pacrionaramy cy ¥ BU3yeJIH3allMOHe METO/Ie: yATPa3BYK, MarHeTHa pe3oHaHna u ¢erockmnuja. Ca
Jpyre cTpaHe JOCTyMHa je aHanu3a (eTanHor reHerckor marepujana. L{umb je obe3behuBame
HOpMAJTHOT TOKa TpynaHohe m polema 3apaBor aerera. 3aTo je HEONXOAHO Ja C€ YTBPAH
€BCHTYAJIHO OJICTYIalke OJf HOPMAJIHOT, OWJIO Yy 3JpaBCTBEHOM CTamby TPYIHHIC, CTamkby
deromaneHTHe jeauHMIe winm Moryhe anomanuje rmioma. Ypolhene aHomanuwje deryca cy
nopemehaju rpalhe, nmonamama, (QyHKIMje U MeTabOIU3Ma, KOjU Cy HAcTalu mpe pohema. Y
npeko 50% crnoHTaHux mobavaja ce Koj (eryca qujarHOCTHKYje HeKa aHOMaluja y pa3Bojy. Ca
BenuKuM Mandopmanujama ce paha 2-3% xenie, a y NpBUX IET rOJAMHA )KMUBOTA OTKPHUjE€ CE jOIII
TONMMKO Jnerne ca ypoheHom anomanujoM. OBe aHOManWje Cy 3HAYajaH Y3pOK CMPTH Yy
HEOHATAJTHOM TIEPHOJy, Ka0 U Y KacHHUjeM JXUBOTY. buio &a cy pa3BojHEe aHOMalWje HacTaje
TOKOM OpraHoTeHe3e, WK Ja cy ce nmopemehaju mojeJMHUX OpraHa U OPraHCKUX CHCTEMa IUIoJa
jaBWJIM HAKOH HHMXOBOI HOPMATHOT (hopMHUpama, MpPaBOBpPEMEHa JIHMjarHOCTHKA (eTamHuX
aHomMaiyja HaMm omoryhaBa JOHOWICHE aJeKBaTHE OJJIYKEe O JajbeM Bohemwy TpyaHohe.
HeomxogHo je Ha BpemMe OTKPUTH W MPEKMHYTH TpyAHOhy ca aHOMaiIMjoM Iuloja
WHKOMIATHOMIIHOM Ca >KMBOTOM, a Y OCTaJUM ClIy4ajeBUMa 3arloyeTd IITO Mpe oAroBapajyhe
Jeueme TUjarHoCTUKOBaHe MasihopMariyje.

Matepujan n Meroae CripoBeieHa je KOXOpTHa CTyAMja CBUX TPYyJIHHIA Koje cy ymnyheHe Ha
Knunuky 3a I'muekonorujy u akymepctBo Kmmaunukor nentpa Cpouje (KI'A KIIC) y beorpany
300r MpeHaTaJHO TOCTABJbEHE CYMHIE Ha IOCTOjabe KOHMEHUTATHMX aHOMaiuja Qeryca.
[TanmjeHTKUbE Cy YKIbYYHBaHE y CTYIH]Yy HMPOCIEKTUBHO Y JeceToroaumeM nepuoay ox 01.
janyapa 2008. no 31. nenem6pa 2017. roguse.

Pesyaratu Crynuja je oOyxBatuia 773 TpyaHule Koje cy umaie of 18 no 46 roguna »uBoTa ca
KOHT€HUTAJIHUM MandopmMaijama rioaa Koje cy AMjarHOCTUKOBaHe U TpeTupane y Knununu 3a
ruHekosorujy u akymepcerBo KIIC Tokom gecetoroaumiimber nepuoaa. Hakon modagaja/mopohaja
Ha ayTOINCHjU MJIM NPEriesoM MeaujaTpa MOTBpHEHO je AEBET pa3IM4YUTHUX Tpymna (eranrHux
aHoMalMja y OJHOCy Ha 3axBaheHM cucreM opraHa. Kama cy aHamm3WpaHu TIOjeAMHAYHU
OpPraHCKHM CHUCTeMH Hajdemrhe cy Owie mandopmaiirje IeHTPATHOT HepBHOT cucTema (25,5%),
JOK je yKynHo TienaHo BehmHa Qeryca mmana Buiie KoMOMHOBaHUX aHomanuja (31,6%).
I'eneTcka ocHOBa 3a PErUCTPOBAaHE aHOMaM]je je MoTBpheHa ko 25,2% nanujeHTKHba, 0] Yera
je Down cunaapom 6mo HajzactymbeHuju (13,8%).Y mpahenom y3opky 12,9% neme je umaio
KOpeKTHOMITHE Mandopmarmje (Hajuemrhe racTpOMHTECTHHATHOT TpakTa) W IpeMa TOMe
YCHENTHO j€ KUBOpoheHo.



3aksbydyak OBOM CTY/H]OM j€ JOKa3aHO MOCTOjambe 3HaYajHe KOopenalyje Hajlaza OMOXeMU]jCKOT
CKpPHHUHTA 3a (eTajHe aHOMalldje ca pe3y/iTaTUMa KaKO WHBA3WBHE T'€HETCKE JIHMjarHOCTHKE
¢deTyca Tako W KOHAUYHUX IOCTIOpPONajHUX TEHETCKHX HCIHUTHBama (MEAMjaTPUjCKUX WU
XHMCTOIATOJIONIKUX Y 3aBUCHOCTH O] XHBOpoheHocTH 1iona). Takohe je mokazaHO MOCTOjarbe
3Ha4yajHe KopeJauuje u3Mel)y ynrpacoHorpadCKux Haja3a M XHCTOJIOIIKMX Haja3a IUIOJIOoBa ca
aHOMaJiMjamMa, KOJ KOJUX je TpydaHoha 3aBpIieHa HWHTpAyTepyCHOM CMphy IUiona wiH
MEIULIMHCKUM TPEKUIOM TpyAHOhe. YITpa3ByK M MarHeTHa pPe3OHAHIA Cy Y HAIIOj CTYIHjH
noTBpheHe kao BeoMma TOYy3/aHU METOOM 3a JAMjalrHOCTHKY KOHTCHHTATHHUX Mandopmaiuja
deryca ¢ 0063upom aa je 74,3% aHomanudja aJeKBATHO MPEMO3HATO Mpe mopohaja. CtyaujoM cy
YTBphEHH MNPETUKTOPH OJ] 3Hauyaja 3a JWjarHOCTHKY aHoMainuja 1iona. JloOujeHw Mojenu
yKa3yjy Ja je crapuje >KMUBOTHO J00a MajKe Haj3HAuajHUjH MPEIUKTOP MYJITHUIUIMX aHOMAJHja
Kao M reHeTckux mnopemehaja mioma. Hajmoy3nmanuju mpenukTop Thma aHoMmaidja deryca je
Hajia3 MarHeTHe pe3oHaHIle, MoK je npeaukTop anomanuja [{HC-a recranmonu nujaderec.

Kibyune peun: ¢eranne anomanuje, OMOXeMHjCKA CKPUHHHT, YITPa3ByK, MarHeTHA PE30HAHIIA,
NIepUHATAIIHH UCXO]

Hayuna obaact: Menunnna

¥Yaxa HayuHna obuact: ['uHekosoruja u akymepctso, [lepunaronoruja



THE ROLE OF BIOCHEMICAL SCREENING TESTS AND VISUALIZATION
METHODS IN MONITORING OF COURSE AND OUTCOME OF PREGNANCIES
WITH CONGENITAL ANOMALIES OF FETUS

Abstract

Introduction Pregnancy monitoring is possible from the very beginning, thanks to progress in
the field of diagnostic methods and resources. From the moment of embryo implantation in
endometrium of mother, many possibilities and needs for the analysis of course of pregnancy are
opened up to final outcome - delivery. Biochemical screening in first and second trimester
provides insight into statistical risk of appearance of observed fetal anomalies, as well as the
risks of premature birth and development of hypertensive syndrome. Visualization methods are
also available: ultrasound, magnetic resonance and fetoscopy. On the other hand, an analysis of
fetal genetic material is available. The goal is to ensure a normal course of pregnancy and birth
of a healthy child. It is therefore necessary to determine any deviation from normal, whether in
health condition of pregnant woman, in the condition of fetoplacent unit, or in possible anomaly
of fetus. Congenital fetal anomalies are disorders of structure, behavior, function and metabolism
that develop before birth. In over 50% of spontaneous abortions, anomaly is diagnosed in the
fetus. 2-3% of children are born with major malformations, and in first five years of life, there
are still many children with congenital anomalies. These anomalies are a significant cause of
death in neonatal period, as well as in later life. Whether the developmental anomalies occurred
during organogenesis, or that the disorders of certain organ and systemic fetal systems occurred
after their normal formation, the timely diagnosis of fetal anomalies allows us to make an
appropriate decision on continued management of pregnancy. It is necessary to detect and
terminate pregnancy with anomalies of fetus incompatible with life in time, and in other cases to
begin the appropriate treatment of diagnosed malformation as soon as possible.

Material and Methods A cohort study was conducted for all pregnant women who were
referred to Clinic for Gynecology and Obstetrics of Clinical Center of Serbia (KGA KCS) in
Belgrade due to prenatal suspicion of existence of congenital fetal anomalies. Patients were
included in study prospectively over a ten-year period from January 1, 2008 to December 31,
2017.

Results This study included 773 pregnant women who had between 18 and 46 years of age with
congenital malformations of fetus that were diagnosed and treated at Clinic for Gynecology and
Obstetrics in KCS over a ten-year period. After abortion or delivery, at autopsy or pediatric
examination, nine different groups of fetal anomalies were confirmed in relation to affected
organ system. When the individual organ systems were analyzed, malformations of central
nervous system (25.5%) were most common, while in total the majority of fetuses had multiple
combined anomalies (31.6%). Genetic basis for registered anomalies was confirmed in 25.2% of
patients, of which Down syndrome was the most frequent (13.8%). In the monitored sample,
12.9% of children had corrective malformations (most often gastrointestinal tract) and
consequently have been successfully live-born.



Conclusion This study has proved the existence of a significant correlation of findings of
biochemical screening for fetal anomalies with results of both invasive genetic diagnostics of
fetus and final postpartal genetic tests (pediatric or histopathological, depending on the live birth
of the fetus). It has also been proven that there is a significant correlation between
ultrasonographic findings and histological findings of fetuses with anomalies, in which
pregnancy is terminated by intrauterine fetal death or by medical interruption of pregnancy.
Ultrasound and magnetic resonance were confirmed in our study as a very reliable method for
diagnosis of congenital malformations of fetus, with 74.3% of anomalies being adequately
identified before birth. Study identified predictors of relevance for the diagnosis of fetal
anomalies. Obtained models indicate that older mother's age is the most important predictor of
multiple anomalies and genetic disorders of fetus. The most reliable predictor of fetal anomaly
type is MR finding, while the indicator of CNS anomalies is gestational diabetes.

Key words: fetal anomalies, biochemical screening, ultrasound, magnetic resonance, perinatal
outcome

Scientific field: Medicine

Specific scientific field: Gynecology and obstetrics, Perinatology
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1.VYBox

YJIOI'A BUOXEMHJCKHUX TECTOBA U BUSYEJ/IN3AIIUOHUX METOJA Y
INPAREBY TOKA U UCXOJA TPYJHORA CA YPOBEHUM AHOMAJINJAMA
PETYCA

[Ipahewe Tpynnohe je moryhe on camor 3aueha, 3axBasbyjyhu BeIMKOM HampeTKy Ha
T10JbY JIMjarHOCTHYKUX MeTona 1 cpeacrana (). Ha Hexn naunn npaheme je Moryhe u npe camor
saueha (?). McnuTuBama 30pBAacTBEHOT cTama Oydyhe Majke ce TIOBPEMEHO CIIPOBOJIE:
NPBEHCTBEHO Kao /€0 00aBe3HE 3PaBCTBEHE 3aLITUTE IEJIe MOIyanuje, CeKyHAapHO YKOIHKO
je y IHhTamky UCIHUTHBAKE 300T HEKE MPETXOIHE WM U JaJbe aKTyeJIHEe OCHOBHE OOJIECTH KEHE
(®). Ioce6HO ce crpoBozie AeTalbHE aHATU3E y OKBHDPY AMjArHOCTHKE M JI€YeHa HEMIOJHOCTH.
Heke metone mormomornytor 3aueha kao mro je BaHTtenecHa ominonma (IVF) omoryhasajy
UCIIUTUBAkE eMOpUOHA Y HajpaHujoj da3u pas3Boja, Beh Ha cTaAujyMy Ol HEKOJIUKO henuja, T3B.
npekoHuenuona aujardoctuka (*). O TpeHyTka HMIIaHTaIMje eMOPHOHA y €HIOMETPH]yMy
MajKke, 0TBapa ce OrpPOMHO NoJbe MOoryhHocTH M moTpeba 3a aHanM30M ToKa TpyaHohe cBe 10
¢bunanHor ucxona, nopohaja. Beh camo yrBphuBame tpyaHohe mepeweM Bpeanoctu B-hCG je
BUJ| JIMjarHOCTUKE, OJHOCHO MoueTak npahema TpyaHohe. YITpa3ByK je JOHEO MHOroOpojHe
IpOMEHe, a Pa3Boj YATpa3BydHe TexHHWKe M mpareher copTBepa ce W jabe HacTaBba (O).
BroxeMujcKku CKpUHHUHT y TIPBOM U JIPYTOM TpUMECTPY oMoryhaBa yBHJ y CTaTUCTUYKU PU3HK
0]l TI0jaBe OCMaTpaHUX aHOMajHja (eTyca, Kao U pU3UKe O MpeBpeMeHor nopohaja u pa3Boja
XUTIEPTEH3UBHOT CHHAPOMA M TO ca BemukoM moysmanomthy (°). Ha pacmonaramy cy u apyre
BH3yaJIU3aIlMOHE METOJIE, Kao IITO Cy MarHeTHa pe3oHaHia u ¢erockomnuja. Ca apyre crpaHe
aHanu3a (eTaqTHOT TEHETCKOT MaTepHjaja je JOCTyIHa Ha apyre HauuHe. CBe OBO je ca JeTHUM
nubeM- o0e30ehuBame HopMallHOT TOKa TpyznHohe u polema 3apaBor aerera. Ha Tom myty je
HEOIXOHO J1a C€ YTBPJAU €BEHTYAIHO OJCTYIAE 0/ HOPMAIHOT, OUJIO Y 37JpaBCTBEHOM CTamby
TpyIOHUIlE, cTamy (eTolaleHTHe jeAuHuile win Moryhe anomanuje ruiona.OBaj mocebaH u
M3/IBOjEH JI€0 MEANIIMHE ce JaHac 30Be PemomamepHanrna meoyuyuna. IlponeHa crama deryca
MoJIpa3yMeBa CKpUHUHT Ha (eTalHe aHOMaJIHje, Kao U JIMjarHOCTUKY (eTamHux Mandopmaryja.
To cy nBa nporieca Koju UMajy pazanuuTe MHIUKaluje. 300r Tora, vako Hau3rie] KOpHcTe UCTa

CpeICTBa, HUMAjy pa3IW4yUT NpucTyn. [IpoTOKONIM CKpUHUHTAa TPYJHUIA [OApa3yMeBajy
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yITpa3By4HE Mperiee 1 OMOXEeMHUjCKEe TECTOBE. Y NaHAIkE BpeMe TO CY PYTHHCKE MPOLEAypE,
3a KOje IMOCTOje M HaIMOHAIHM W TpodecroHanHu Boauun. Kama je morpeOHa aMjarHOCTHKA
¢deTamHUX aHOMallMja, HUBO €AyKallMje M TEXHUYKE ONMPEMJbEHOCTH YCTaHOBE M 0co0Jba je
3aXTEBHU]E, a BpEMe KOje ce MPOBE/e Cca MAIHMjCHTOM JIyXK€ U PE3epPBUCAHO j& 32 MEIUIIMHCKE
[EHTPE TEePIHjapPHOT PAHTA TJIE je MPHUCTYIT 00aBE3HO MYITHIUCIUILIHHAPAH.

VYpohene anomammje deryca cy mnopemehaju rTpahe, mnoHamama, QYHKIHjE W
MeTtabonu3Ma, Koju Cy HacTanu npe pohema. Hayka koja ce 0aBU mpoydaBameM y3pOKa TaKBUX
nopemehaja ce 30Be mepamonozuja (7).Ilojmosn:ypohene anomanuje, ypohene mandopmanuja u
aHOMaJIMje pa3Boja Cy CHHOHHUMHU M OJHOCe ce Ha mopomehaje rpahe, monamama, GyHKIHjE U
MeTaboJM3Ma KOju Cy HacTallu npe pohema aerera. Mctu mojMoBH ce 0HOCE OUJIO Jla Cy TaKBe
IIpOMEHe JINjarHOCTHKOBaHe npe polema, nimm nocie pohema- nedextu Ha pohemy (%). Hexe ox
TUX Majdopmalyrja ce TOKaXy TeK KacHHUje y KHMBOTY. Y mpeko 50% croHTaHux moOauaja ce
Koa (eTyca qUjarHOCTHKYje HeKa aHoManuja y pa3Bojy. Ca Benukum Mandopmanujama ce paha
2-3% peue, a y NpBHX IET TOJMHA JKMBOTa OTKPHjE CE jOII TOJHUKO Jele ca ypoheHom
anomanujom. OBe aHOMaNWje Cy 3HAYajaH y3pOK CMPTH y HEOHATAIHOM IIEPUONIY, Kao U Y
KacHHjeM JXuBOTY. I[IporeHe cy ma cy aHomanuje pa3Boja Omie y3pok cmptu mnpexo 300000
HOBOpoheHuaau o1 yKymHO 2,68 MWIMOHA CMPTHU y HeOHaTanHoM mepuody y 2015. roaunu y

cBery, mro je 11.3% (%), u y omHOCY Ha pyre y3poke HEOHATAIHE CMPTHOCTH TO M3IJIE[a OBAKO:



I'padukon 1. Y3pouu Heonaranne cmptu 'y 2015.

B KOHTeHUTAITHE aHOMAJIHje
B 1peBpeMeHO poleme

¥ acdukcHja y TOKy mopohaja
B HeoHATallHa cerca

B ocranu y3pouu

Kako je camo aecer roanHa paHuje 300r KOHT€HUTAIMHUX aHOMaJlWja Ha TUIaHETH yMPIIO

260000 HoBopohene aeue, mTo je 6mno 7% cBux y3poka cMpTta HoBopohene nene 2004. ronune,

BUJIM Ce Ja je mpucyTaH TpeH ] nopacra. [Ipaheme Hexux dyemhux KOHTCHUTAIHUX aHOMaluja y

EBponu kpo3 0Baj 1eCeTOroOANIIHH MEPUO je TToKa3ao cienehe:

1.

nedexkTH HeypallHe IIeBU ce€ OJp)KaBajy YNPKOC MOTYNHOCTH NpPEBEHIMje Y BEIUKOM
NPOLIEHTY CITydajeBa MPUMEHOM (OJTHE KUCEIHHE Kao CYyIUIEMEHTa Y HCXPaHH,
Y4ECTAJIOCT TeKUX CPYAHUX MaHA KOHCTAHTHO PAacTe JTMHEAPHUM TPEHIIOM,

TPEHJI jeropacta HEKUX TacTPOMHTSCTUHAJIHUX AHOMalMja, HApOUYUTO e30(darcaiHe
aTrpesuje, Tpaxeoe3ogareanHe GuUcTyse, 1yoJeHAHE aTpe3rje, aHOPEKTAIHE aTpe3uje
U CTEHO3¢E,

HEKOJIMKO T'OJIHA j& Y TIOPacTy M0jaBa KPaHHOCHHOCTO3a,

yenrha ydecTanocT MUCTHYHE afieHoMaTo3He Majidopmaryje tryha,

nopacT Opoja aHoManuja Kao pe3ynTrar WHEGEKIHje MajKe, HapOYUTO pPyOerom,
IIUTOMETraJJOBUPYCOM M TOKCOIIIIA3MO30M,

CMamelhe YIeCcTAIOCTH Aeekara ropmbuX eKCTPEMHUTETA,



8. moBehame Opoja XpPOMO3OMCKHX aHoManuja, mocebno Jlaynosor m EnBapmcoBor
CHH/IPOMa, HajBEpPOBATHHjE KAa0 Pe3y/ITaT cTapujer 106a y kome xeHe 3atpyamyjy (1°).

VY pa3BujeHUjUM JeNOBMMA IUIAHETe, IMpOLEeHAaT ypoheHWX aHOMalIHMja Kao Y30pKa
HEOHATaJIHE CMPTH j€ 3HAaTHO Behu, jep je MHIMICHIIA HeKUX Y3pOKa HEOHATaJlHE CMPTH Kao IITO
Cy cerica, mopohajHa Tpayma uiau npeBpemMeHo poheme 3HaTHO Mama. Tako je y CAJl u EY yaeo
CMpPTHOCTH Jielle O KOHTeHHTaTHuX Maipopmamuja oko 21% mo 25% (*1).OBe amomamuje cy
MOpeJ1 BEJIMKE CMPTHOCTH, Takohe u y3pok MopOuanTeTa U HHBaIMAUTeTa. Mame Mandopmariyje
Kao HIp. Majie yIIHE MIKOJbKE, MUTMEHTAIMje Ha KOXKH, YCKH pa3Mak m3mely oumjy cy jor
wemhy u jaBbajy ce kox oko 15% nHoBopohenuamu (12). Te mpomene came mo cebu He MIKOJE
3/IpaBJby, alld Cy HEKaja MoBe3aHe ca BeIuKuM aHomanrjama. Oko 3% oBakBe Jelle uMa U HEKy
BenuKy Masipopmanujy. A KoJ Jelie Koje NMajy BUIlle MauX Maiiopmainja, BepoBaTHoha na

moctoju u Beha, jorn HelMjarHOCTUKOBaHA aHOMAJIHja Y pa3Bojy 3HAYajHO pacTe.

Wwma Buie BpcTa aHoManuja pa3poja:

1. Maadopmanmje HACTajy TOKOM OpPraHOTE€HE3e, W 3a IMOCICIUIly MMajy mopemehaj
rpalje HEeKOr opraHa WM HErOB HEIOCTATaK, a y3pOLHU Cy 'eHETCKH WM 300T J1ejcTBa
(bakxTopa OKOJIMHE- TepaTOreHux (hakropa

2. Jucpynuuje cy mopemehaj y rpahu nim QpyHKIHMOHUCAKY OpraHa HAaKOH HHXOBOT
HOpMaJTHOT (popMHupama, KaJa ce Ha MPUMEp He pa3BHje a/IeKBaTHA BACKyJapH3allvja
Beh (hopMupaHor opraHa WiM Kaja ocToje aMHUOHCKE TPUPACIHLIE,

3. dedopmanujecy nocieamna NpoIyKeHOI JejcTBa MEXaHMUYKe cuie Ha Qeryc, HIp.
Kaza je ¢geryc 300r onMroaMHUOHA Y oJpeheHOM T0JI0Kajy, TIa TO UMa 3a MOCIEIUILY
nopemehaj monoxkaja u GyHKIHje cTomana,

4. CMHApPOMM cy Ipyla aHOMajlMja Koje ce 3aje[HO jaBJbajy, Ia CaMUM TUM UMajy U
3ajeJTHUYKY €THOJIOTH]Y. Y3pOK je Hajuenrhe reHeTCKe MPUPOJIE U MOXKE J1a Ce OUeKyje
u Kox moromctBa. CacBUM Jpyra CTBap Cy YApPY’KeHe aHOMAaJHje, CTama Kajua ce
onpehene mandopmanuje yenthe jaBipajy 3ajeIHO HETo 0/aBOjeHO. HbuxoB y3pok He
Mopa s1a Oyze Mmo3HaT, ajau cy OuTHe 300T AMjarHOCTHUKE- Kajla ce jaBu jefHa oapeheHa
aHoMaildja, OHa Hac ynyhyje Ha Tpakeme EeBEHTYyaJHOI INPHUCHCTBA HEKE Jpyre

yApYKEHE TIPOMEHE.



V3poyu anomanuja cy MHOTOOpPOJHU U Y Pa3IUYUTUM CTyAH]jaMa Cy IPUCYTHE Pa3IudHTe

kiacuduKalyje U CIMYHa MPOIeHTyallHa pacnoneia. Te Bapujaluje y mojeinaMa cy pe3yirar

pa3NMYUTUX LUJbEBA H3BELITaja WJIM CTyAWja, HaMeHa yHOeHHKa, a M JeMorpacku cy

yCJIOBJbEHE. JeHa OJ1 10/IeNa €THOJIOTHja KOHTCHUTATHAX MajipopManunja, yjeqHo 1 Hajuentha y

n3BemTajuMa CBETCKE 3/IpaBCTBEHE OpraHu3aluje je cieaeha:

® TCHETCKHU (PaKTOpH:
O TMpOMEHE y MOjeIMHaYHUM TeHIMa- TeHomnaTuje (MyTaluje TeHa),
O XpOMO30OMCKE aHOMaJHje (XpOMO30MOIIaTHje), HyMEPHUKE U CTPYKTYpHE
aHOMaJIMje XpPOMO30Ma,
¢ (hbakTOpHU OKOJIMHE
o Oosect Majke (ujadberec, XMIMOTHUPOUM3aM, (EHIIIKETOHYpH]a),
o wuH(pekuuje Majke (pyodena, cuduinc, 3uka BUpYC,...),
O XOpPMOHH (aHJIPOTEHU, OPATHU XOPMOHCKH KOHTPAIICTITUBH ),
O HeaJeKBaTHa McxpaHa (TJIaJ0Bamke, a MOCceOHO HepocTaTak ojiaTa u joaa)
O 3paueme,

O XEMH]jCKH Y3pOUHHIIHU (JICKOBH, OMUjaTH, IIECTHIIUIH, OJIOBO,...).

Habpojanu ¢akropu mory na nenyjy MojeIUHA4YHO WM 3ajeHO, M3a3uBajyhu mpomeHe Koje

JIOBOJIE /IO PAHOT WJIM KaCHHU]jeT 1mobaydaja, Kao u J0 pahama ca KOHTeHUTATHOM MahopMaIijom.

KakaB he Outu edekar nemoBama OBUX y3pOYHUKA aHOMajHja pa3Boja, 3aBUCHU OFf HEKOJIHKO

(bakTopa Koju ce 0OMYHO MPEJICTaBIba]y Kao Hayena mepamonozuje.

1.

OCETJBMBOCT Ha TEpaTOr'eHE 3aBUCH O] T€HOTHIIa eMOpOHA M O]l HauMHA pearoBama Te
reHeTCKe KoMOUHaIHje Ha (paKkTope cpeaunHe,

OCETJbHMBOCT Ha TEpaTOreHE 3aBUCU O CTaaujyMa pa3Boja y KOM ce eMOpHOH Halla3H y
BpeMe IITETHOT JIeJI0Bamba,

crereH mnopeMehaja 3aBUCH O]l KOJNMYMHE (jauyMHe, J03€) TepaToreHa M Of BpeMeHa
71iejcTBa,

TepaToreHu 1oBojie 10 nopemehaja cnenupuyHIM MEeXaHU3MHUMa Ha henuje u opraHe y
pasBojy,

ucxoau oBux mnopemehaja y pasBojy mory jaa Oydy 3acToj y pacTy, Majidopmaiuje,

dynkuuonanau nopemehaju i cmpt (13).



Hajuemhe anomanuje deryca cy ypohene cpuane mane, AeQekTH HeypaiaHe 1eBu U JlayHOB
curapoM. Cratuctiuko npaheme je HeKaga OTeXaHO W 3aTo IITO HEKe aHOMallhje pa3Boja He
NOTIAAAJy Y Ty KaTeropujy no Mehynapoanoj knacupukanuju 6onectu- 10 pesusuju (MKB 10),
Kao IITO Cy XEMOIVIOOMHOMNATHje W HEJOCTaTaK EH3WMa TIIyK030-6 Qocdar-gexuaporenase

(G6PD), a umja je yuecranocT 6% CBUX KOHI€HUTATHUX opemehaja.



1.1.®ETAJTHE AHOMAJIMJE

C o03upoM 1a je y TOKY MHTpPAayTepyCHOT pacTa M pa3Boja MPEAOMHUHAHTHU HAYMH
npahema Toka TpynHohe, Ha cajalllkeM HHBOY pa3Boja MEIUIMHCKE HAyKe U YIPYKCHUX
MYJATHIUCIMIUIMHAPHUX TI0Jba WCTPAKMBama yITPa3BydyHa BU3yalu3anuja (eryca, HEroBuX
OpraHa ¥ OPraHCKUX CHCTEMa, Kao U (U3UOJIOTH]Ee OpTaHa U TOHAIIama caMmor (eTyca, JTOTUIHO
je nma cy u mojene QerarHuX aHOMaahja MpeMa aHAaTOMCKOM MECTy TOpeKJa WM JIOKAIlHje
nopemehaja. Benuku u3yserak cy XpoMO30MCKe aHOMaJIMje, TZie Topes] eXOCOoHorpaduje cBoje
MECTO UMajy U OMOXEMH]CKH CKPUHUHT TECTOBU M F€HETCKE aHaIM3e. BUOXeMUjCKH CKPUHUHT Y
IIPBOM U JPYroM TPUMECTPY j€ CTaTUCTHYKA MPOIEHA PU3WKA OJI MMOCMATPAHUX aHEYIIIOWIM]ja
deryca, amm W PU3UK OF HEKUX JpYTHX ypoeHHX aHOMalMja Kao W PHU3UK OA Moryhmx
KOMIUIHKAIFja TOKAa U ucxoja TpyaHohe, mro he 6utu netabHO 00jallllbeHO KAaCHHUjE Y TEKCTY
(ctpana ). Ocrajne qujarHOCTUYKE MOTYNHOCTH Cy Ha HEKH HAYMH JIONYHCKE, Kaja TO MaJoIpe
MMOMEHYTE METOJIe M3UCKY]y, Kao IITO je MarHeTHa pe30oHaHla, (erockomwja, wiu oxapeheHe
MUKPOOHOJIONIKE, XeMAaTOJIOIIKE ¥ UMYHOJIONIKE JJaboparopujcke mperpare. Beh je yBoheme 4D
YATPa3BYYHOT MTOCMaTpama (eTyca Jajio BeJIUKH JOTPUHOC U KOPaK Jajbe Y AMjarHOCTHIIN, a TO
je Topen cacBUM HOBOT aclleKTa carjieflaBama aHaTOMHje IUIoJla M IpOLeHa CTama Qeryca
npahemeM HEroBor MoHAIlaka, MEMHKE, TIOKpeTa, pearoBama Ha onpehene crumymance (14).
Camom Moryhnomthy Hamperka y yTBphUBamy HEKOI CTama, OJMax HacTaje mnorpeba u
HEOMXOJIHOCT Ja ce npoHahe u mpuMeHH ajekatad TperMan (1°). Ha ToM HeMcTpaskeHOM Moby
onuuje cy MHOroopojHe. M excrnepuMeHTaIHa HCTpaKMBama, pPa3Boj Oa3MYHMX HAayYHHX
o0jacTy, TEXHOJOUIKM HampeJak M KIMHUYKE CTyauje cy Ty Ja oMoryhe OnTuMu3anujy
JIOCTYIHUX U HOTpeOHMX MonanuTeTa Tedema (1°). Taka casHama HEMHHOBHO MeHajy MPUCTYII
u mporokon pama (7). 3aro hemo oBme na mpukaxkeMo MO CcHCTeMHMa OHe Hajuemhe u
HajOUTHUje KOHIeHUTalIHEe Mairgopmaluje, a OJBOJEHO M XPOMO3OMCKE aHOMalHje H
HEXPOMO30OMCKE CHHJIpOME, Ka0 M KOHTEHUTAJHE TyMope, a y 3aceOHoM nerynopemehaje
MOCTEJbUIIC, TyITYaHUKA ¥ aMHUOHCKE TEYHOCTH. 3aTUM je TIpUKa3 yTuiiaja nadeknuje ¢peryca Ha
pa3Boj (deramHux aHomanuja. Ha kpajy pasmarpamo ytuiaj MyaTH(ETaTHOCTH Ha HacTaHaK
criemuduyHux aHoManuja passoja (*8). YV omBojeHOM MornaBsby y OKBHPY YBOJHHX pa3MaTpara

ce JIeTaJbHO MpHKa3yjy AUjarHOCTUYKe MOTYhHOCTH TOKOM TpyaHohe.



Kaxo je oBaj pax mpBeHCTBEHO U3 00JACTH NIEPUHATOJIOTH]E, Y TEKCTY CE ToIpa3yMeBa Jia
Ce YBEK I'OBOPH O TeCTalljCKMM HeAeJbama, OJHOCHO Hexesbama Tpyanohe. To je Ha mpBu
MOTJIe]] y HECKJIaay ca Helesbama pa3Boja (heTyca OHAKO KaKO € TO HABOJIM y YUOEHUIMMA U
pamoBuMa u3 eMOpuooruje. T3B. eMOpHOHATHE HeJleshe ce Opoje o1l TpeHyTKa 3aueha, mro je ca
aKaJIeMCKOT TJIEIUIITa CAaCBUM JIOTHYHO, U CBH IOJAIM U OOjalllbeha Cy JaTHpaHa Ha WCTU
HauuH. AJM Yy KIMHWYKOj NPaKCH, Tj. THHEKOJOTMjU W aKyIIepCTBY, Ma CaMHM THM U Yy
MEPUHATOJIOTHjH, OCHOBHHM TOJIaTaK 32 OPHjCHTAIM]y TPUIMKOM CBHUX H3padyyHaBama je
nocjelba MEHCTpYyalllja IMalijeHTKUbE, OJHOCHO TPYAHMIE. 3aTO HA MPBHU TOTJIEA MOCTOjH
HeckiIan u3Mel)y mojgataka y IEpHHATOJIOTHJH U eMOPHOJIOTH]H, U OH j€ PE3yJITaT Pa3IMuuTHX
JIOTOBOpA KOjU ce€ JIOCIIETHO MPUMEYje U KOJU CE pa3liKyje y OBE JBE Hay4He 00JIacTH, a HHje
rpemka. Y KJIMHUYKO] MPaKcH Cy U cBH ypehaju m Hamaszu yckimaheHu ca JaTyMOM IOCIIEAmbe
MEHCTpYyalyje, Tako Aa he ce Taj IpUHIUI KOPUCTUTH U Y OBOM pany.

VY npBe ABe Henesbe MOCie OBYJAlMje JoJa3u A0 OIJIONe jajHe hemuje, 3aTUM JeJbere
omohene jajue henuje- Hactanak Omactomepa, cTBapame Mopyne (ctaaujym on 16 henuja), ma
HacTaHaK OJaCTOIMCTE, IMOTOM CIIEAM HUMIUIAHTauuja, audepeHujandja emOpuobiacta u
tpodobiracta. On Tpehe mocToBynamyoHe HENE/bE 3alOYUELE IMPOIEC TacTpyiammje, KOju 3a
pe3ynTaT uMa CTBapame TPH KIHMIMHA JINCTA: eKTOAepMa, eHaonepma u mesonepma. Ce oBO y
KJIMHHYKOj MPaKCH ce MaHH(decTyje W30CTAHKOM MEHCTpyaluje, ckokoM Bpeanoctu B-hCG-a,
YATpa3By4YHUM  3a/1e0JbabeM EHJIOMETpHjyMa (menujyaiHa pekanyja) W Ha  Kpajy
yntpacoHorpad)CKu BUJBUBOM I10JaBOM T'eCTAIlMjCKOT MeIIKa y 5. Heaesbu recranuje (y Tpehoj
He/leJbU HAKOH OIIofkhe). Beh y oBoM mepuoay TpyaHMIIa MOXKE J1a OCETH HEKE O]l CUMIITOMA
TpyAHOhe kao mTo cy ocehaj HaAyTOCTH, MyYHHHA U BeoMa peTko apyre Terode. O te Tpehe
MOCTOBYJIALIMjCKE HeNeJbe, OAHOCHO OJf TeTe IMOCTMEHCTpYyallHe Henelbe JO Kpaja ocMe
MMOCTOBYJIAIIM]CKE HENleJbe (JeceTe MOCTMEHCTPYyaloHe Helesbe), he ce pa3Butu BehnHa oprana
U OpPraHCKMX CHCTEMa IUIO/a, M Taj MEepUOJ y Pa3BOjy je€ 03HAUEH Kao eMOPUOHAIHU nepuoo,
OJTHOCHO TepHoj opraHoreneze. HakoH oBor pa3no0sba, Mioj ce Ha3uBa (eryc, U Taj Mepuos
pasBoja 10 Kpaja TpyaHohe ce 30Be ¢emannu nepuod.Y Toj da3u cazpeBajy TKUBA U OPraHU U
nonaszu 1o Opxker pacta tena. OBe ¢ase pa3Boja Kako oaMU4e TpyAHONA KIMHUYIKKA MOKEMO Ja
UCIPAaTHMO CBE JeTajbHUje U NMpELHU3HUje, U CaMUM THM Jla youruMo Moryhe HempaBuiIHOCTH. To
je mpeaMmer pa3marpama M OBOr pajga. OBne OMX HamoMeHyo Ja je emMOpuoHanHa (aza y

JTUTEpaTypH Pa3IMuMTO KIACH(PUKOBAHA, Y 3aBUCHOCTHU O] TOTA IITA j& TEeXKHUIITE pa3Marpama 1



KOj€ IIKOJIe eMOproioTHje Cy y MuTamy. McTpakuBama U3 00J1acTi pa3Boja JbYACKOT eMOpoHa
ce 0a3upajy Ha BEIMKHUM KOJIeKIIMjaMa eMOproHa, Mehy kojuma cy dyBeHe oHe y BammHrrony
(36upka Kapuern Mucruryra), na XapBapay, y Kjory, Ha MHOrMM pEHOMHpPAaHUM €BPOIICKUM
yHHBep3uTeTuMa, utH. [lo3Hata je u mojena y autepaTypu Ha 23 crerneHa pa3Boja eMOpHOHA,
no3Hatujux kao Kapuerujesu crenenu. OBU cTENeHH y pa3Bojy cy 0a3upaHu HA CHOJbALIHEM U
YHYTpallllbeM pPa3BOjy eMOpPHOHA M HUCY JUPEKTHO YCIOBJHEHH MEPUOAOM HIIM BEIMYHUHOM.
@panximuH Mon je Ha OCHOBY HCTpaKMBama OBHX eMOpHMOHa 00jaBHO jelaH O TPBUX
cBeoOyxBaTHHX yyOenuka Ha Ty Temy (*°). ITopen oBe, mocToje ¥ MHOTE JApyre BelIUKe 30MpKe
eMOpHOHa, a JieTaJbHHja o0jalmbema ce MOTy Hahu y cBUM BehuM yiOeHUITMMa eMOpPHOJIOTH]E 1

OBJIE Cy CIOMEHYTa Pajy LeJTOKYIMHOCTH pasMaTpama (20).

1.1.1. AHOMAJIMJE HEHTPAJIHOI' HEPBHOI' CUCTEMA

Pa3Boj meHTpamHOr HEpBHOT cucTeMa mouyMmkbe Beh y meroj Henmesbu recrammje (Tpeha
eMOpHOHaTHA HeZlesba) MOYETKOM CTBapama HeypaiHe II€BU, a He/leJby JaHa KacHU]e HAcTaje U
pann HepBHHU cucTeMm. Jlambu paBoj LIHC-a je Bpmo ammamumdan (°Y). Pamgu pasymeBama Hanasa
HEOIXOHO je J0OpOo MO3HaBamke eMOPUOHAIHOT Pa3BOja MO3ra Kao U 3HAmbE O TOME IITa MOXE
Jla c€ BU3yalln3yje, KOjOM JHjarHOCTUYKOM BH3YEJIM3aIMOHOM METOJIOM U Kaja.MHoroopojue cy
Kiacudukanuje u Habpajama anoManuja ¢eraaHor HepBHOT cuctema. [Ipernenom auteparype ce
TEIIKO HaJla3M Ha jacaH pasJior 3alliTO je U3BpIIeHa KiacupuKaluja Ha jeJaH WA APYrd HAUHH,
MaKo Cy CBE Mojielie CIMYHO KOHIMIHUpAHEe W JUKTUPAHE Cy MOTPEOOM OJHOCHO TEMAaTHKOM
nojequHayHor Tekcrta. OBne hemo mpukazatu oHe Hajuenthe, ka0 U OHE Koje je Moryhe

BHU3YaM30BaTH YITPA3BYKOM HJIM MAarHETHOM Pe30HaHIOM (%2).



Beumpuxynomezanuja u xuopoyeghanyc

(ventriculomegalia et hydrocephalus)

BenTpukynomeranuja u xuapouedaityc cy TEPMHUHHU KOJU CE€ KOPHUCTE Jla 03HAue MPOLIMPEHE,
OJHOCHO Juiaranyjy OOYHUX MOXJIaHMX KoMmopa. Kako je HOpManHa IIMpUHA poOrosa
JatepaHuX BeHTpuKyaa a0 10 mm, yBehame 00UYHMX KOMOpa MPEKO T€ BPEIHOCTH CE€ cMaTpa
BEHTpPUKYJIOMETanujoM. Jlujarnosa je olakiiaHa YMI-EHUIIOM Ja je LIMpUHA 33aJibHX pOroBa
O00YHHX MOXJIaHUX KoMopa Koja (eTyca KOHCTaHTHa o] 15 Hedesbe recranuje ma cBe 0
TepmuHa, Tj. 40 Heneme TpyaHohe. (2). Yeehame mpeko 15 mm je Telka BEHTPUKyJIOMEranuja
(mo HekuM aytopuma xuzapouedanyc), AOK je mpomupeme on 20 mm W BHIIE CBaKaKo
xuzaponedanyc (*4). Mory na ce IpuMeHe U APYTH KPUTEPUjyMH, jep je MO HEeKHM ayTOpHMa
BEHTPUKYJIOMErajiija Hajga3 ©0e3 MOBUIIEHOI HMHTPAKpPaHUJAJIHOT NPUTHCKA, [OK j€ KOA
xuzpouedanyca y3 yBehan HHTpakpaHHjaJIHU BOIYMEH LiepeOpOCIMHAIHE TEUHOCTH IIPUCYTaH U
nopemehaj MHTpakpaHujaTHOT MpUTHCKA. [IpHCYyCTBO MOBHIICHOT MPUTHCKA IepeOpPOCTIMHATIHE
TEYHOCTH y CHJOKPaHUjyMy c€ HEe MOXKE AMPEKTHO YTBPAWUTH y (PETaNHOj AMjarHOCTHIHN, a HU
[ocpe/lHa JMjarHOCTMKAa HHUje Ioy3JaHa. 3aTo ce HeKaJa oBa JBa TEPMHUHA KOPUCTE
PaBHOIPABHO, HAPOUYMTO KOJ NPOIIMpPEHa JaTepaHUX BEHTPUKYNa mpeko 15 mm, nako Ou
BEHTPUKYJOMETalIM]ja Tpebalio 1a ce OJHOCH Ha CITydajeBe TJIe j€ pa3Jior MPOMEHE NUCTeHe3a Win
arpoduja (). Mnrmuenna osux npomera je 0.3-1.5 ma 1000 mopohaja, a in utero oxo 1 Ha 100
detyca (*°). Bentpukynomeranuja je 4ecTo MOBe3aHa ca APYTMM aHOMATHjaMa, OUI0 ypoheHum
(Jdennun Boxep, areHesuja kopmyca Kajo3yma, jaedexkTtu HeypaiHe ueBu- ApHona Kujapu
Mangopmaluja) Wik credeHuM (MHTpakpaHujaiHa xemoparuja, uHpekuuja). Kana je yapyxena
ca IpyruM pa3BojHUM Majiopmaliyjama, 3Ha4ajHO BehH je pU3HK OJ] XpOMO30OMCKHX aHOMAJIHja,
JIOK Cy M30JI0BaHH Hajla3Mu CKOpo 0e3 Tor pusuka. PU3MK 071 MOBE3aHOCTH BEHTPUKYJIOMETaluje U
JIPYTUX HEXPOMO3OMCKMX CHHIpOMA je BeJIHMKa, U TO je OMTaH BOJUY KPO3 JMJarHOCTUKY OBE
npomere (*7). Y3porm xumponedanyca cy, TTOpeJ HaBEICHNX 3a BEHTPHKYJIOMETTIH]y, U pa3Ha
OTICTPYKTHUBHA CTama y €HJOKpaHUjyMy, Kao U oBehaHa cexpelyja 1epedpoCnMHAIHOT JIUKBOpa

(mamumomm).
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Hegpexmu neypanne yesu

anencephalia, encephalocele, spina bifida

JlepexTn HeypaidHe 1EBU Cy pa3BOjHE aHOMAaJHje, MOCIEAWIIA Cy HEMPABUIHOT 3aTBapama
HEeypaJiHe 1IeBH, OJJHOCHO HeypalHUX Habopa TOKOM IeTe W IecTe Hezesbe TpyaHohe u pehe cy
Be3aHEe 3a HEKe XxpomosomoraTtuje. TepaTtoreHn (akTopu Cy OHH YOOWYajeHH, Kao MITO Cy
3pademe, XUNepTepMuja, a moceOHo AeUIUT (OTHE KUCEIHHE W M3JI0KCHOCT aHTarOHHUCTUMA
domne xucenune. Takole MOCTOje M TEpPaTOreHW HEypalHEe IEeBU (BUTAaMHH A, BaJIIpoar,
tanunomun). Jdedextu HeypanHe 1ieBu ce jaBibajy y oko 1-5/1000 pohema, u 95% ciydajeBa cy

aHeHiedanyc u cnuHa ouduna, 10K je ydecranoct eHuedanonene 3HaTHo peha.

Anenyeghanuja je oaCcycTBO IepeOpaTHOr KOpTeKca. AKpaHHja je OJICYCTBO KaJIBapHje, Tako Ja
cy xemmc(epe BEIUKOT MO3ra INOKPHBEHE TaHKOM MeMOpanoMm. OBa mIpoMeHa BpPEMEHOM
BepoBaTHO Npehe y aneHnedanryc kao mocieanna 1eCTpyKTHBHOT JIeI0Bamba MII0J0BE BOAE U Kao
TakBa ce W Hajuemhe mujaraoctukyje. Tpeha cnmuyna mpomena je ersennedanyja u moapasymena
MIPUCYCTBO MOKAAHUX XeMucdepa, ajau Koje CI000AHO IUINBAjy Y aMHHOHCKO] TeuHOCTH. Jlaiba
€BOJIyIIMja OBE MPOMEHE je cIu4Ha NpeTxoaHoj. Ersennedanuja ce ganac cmarpa na jemoxnaa y
BE3U Ca FeHeTCKUM LHHJIMONATHjaMa, TPYIIOM FeHETCKUX O0JIECTH U T€HETCKUX CHHAPOMA YHjH
y3pOK HAacTaHKa je Y Be3u ca mopemehajeM (yHKIIMOHHCama IUIHjapHOT CHCTEMa Ha HHUBOY
hemmja m opradema (%). MHmumeHma oBe aHOManWje 3aBHCH O reorpacke M eTHHUKE
npunagHocTu u kpehe ce y oncery ox 0,3-1,0 ciyuajeBa Ha 1000 pohemwa. Pusuk ce nosehasa y

CBaKoj HapeaHOoj TpyaHohu. OBO je Telllka aHoMallija M HECIIOjUBa j€ ca )KUBOTOM.

Enyegpanoyena (yeganoyena) je nedext kpaHujyma, ca XEpHHJaIllMjOM HWHTPAKPAHU]ATHUX
CTPYKTYpa, OAHOCHO LMCTE KOja MpoJla3u Kpo3 Ae(eKT KpaHWjaTHHUX KOCTH]Y M UCIYH-CHaA je
JMKBOpOM (meningocele) min moxaanum caapxajeM (encephalomeningocele). Cama kuiiHa keca
j€ TIopeKJIa MEHWHTEATHNX OBOJHHIIA. YdYecTalIoCT oBe aHoMmanuje je oko 1 Ha 10000 pohema.
Hajuemrha nokanuja je y mpeneny notusbauHe koctu. PaHuje momenyrta ersenuedanuja je y
IIMPEM CMUCIIY peud BpcTa nedanorene, ¢ THM J1a je Ta MpoTpy3Huja Kpo3 Behu aedexrt nodame.
Yecta je yapyKEHOCT OBE NPOMEHE ca XpOMO30MOoIlaTHjamMa, Kao M ca HEXPOMO30MCKUM

Mandopmanmjama. Mako je HajBepoBaTHHje O0jallkbeme Ja j6 W OBa Jie3dja MOCieauIa
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He3aTBapama HeypallHe [IEBH, Y JUTEPAaTypu ce IOMUEbY M Jpyru Moryhu y3pouu. Yocranom u
caMm mojaMm AedeKTa HeypalaHe TyOe je OMMCHE NMPHUPOAE, M HE J1ajeé OJArOBOP Ha MUTAHkE KOJH j€
pasnor osor mnopemehaja. Tako na pamoBH KOjU TIOMHUEY TEHETCKY IMJIHjONATH]y, WIIH
MPETIIOCTABKE /1a y TIOCTHEYPYIAU]jCKOj a3u 1osia3u 10 Ae]exTa y HHAYKINjH ME3CHXUMAITHE
(a3ze HEPBHOI' TKHBA HUCY Yy KOJM3WjU Ca MOjMOM 3aTBapama HeypaiHe eBu. [IporHosa oBe
MPOMEHE j€ pa3jMyuTa, 3aBHCH OJI BEJIMYMHE IPOMEHE, O] CaJpkaja KUJIHE Kece U Of
€BEHTYaJIHOT MPHUCYCTBA YApPYKEHUX aHomainuja. [Iporuosa je Hapo4yMTO JIOIIA aKo je MPHUCYTHA

1 Mukporedanuja.

Cnuna 6uguoa- pacyen xkuumenoe cmyba (spina bifida) je mMenujannu pacuenHu nedexkt Ha
BepTeOpH (pacuen 3ambHX JTyKoBa KWIMEHOT KaHaja) M Takole Moxe ja ce MaHudecryje y aBa
o0MKa TpeMa CBOM CaJp)Kajy: MeHUHromena (kaaa Kpo3 aedekt mponabupajy MEHUHTE) U
MEHUHTOMHUjesoLena (Kaua je mpoTpy3rja MOXKAAHOT TKUBa). Beoma peTko HepyaslHa 1IeB HHje
NpeKprBeHa MEHUHrama U Taj Ae(eKT HepyajHe LIeBU ce Ha3uBa Mmujerorena. Jlokamuja oBux
poMeHa je Hajuyemhe y JyMOOCAKpaIHO] PEerHju KUYMEHOT CTy0a. Y 3aBHCHOCTH Ja JIM KOXKa
MPEeKpUBa OBY NMPOMEHY HWJIM HE, TIOCTOjU IOJIeNIa Ha JIBa CHTUTETA: 3aTBOpPEHA cruHa Ouduaa
(spina bifida occulta) u oTBopena cnuHa Ouduaa (spina bifida aperta). 3uatHo je peha 3aTBOpeHa
npomeHa (jaBjba ce y 15% ciydajeBa) m Hajuyenrhe HemMa HEYpOJIOMIKOX cekBena. OTBopeHa
dbopma npomene ce jaBiba y 85% ciydajeBa M Tada je caApika] HEypaJHOT KaHaja M3JI0KEH
CTaJTHOM JIEjCTBY 32 HEPBHO TKHBO TOKCHYHE aMHHUOHECKE TEYHOCTH. AMHHOHCKa TEYHOCT je
HapOYUTO HEYPOTOKCHYHA y TpeheMm TpuMecTpy rpaBUAUTETa. 3aTO MOCTOj€ MOKYIIAjH in utero
XUpYpILIKE KOpeKIje crnuHe Ouduae KpajeM JIpyror TpoMecedja TpyaHohe y IHIbY CMambema
maBammmTeta (%), Yuecramoct oBux mpomena je 1/1000 pohema. OBo je Temka aHoMaiuja
[EHTPAIHOT HEPBHOT CHUCTEMa W MpaTH je 030MJbaH XEHIUKEN Y IOCTHATAIHOM >KHUBOTY.
[Teroroaumma cMpTHOCT je 35%, ox1 Tora y NpBUX roAuHy JaHa xuBota 20%. Behuna geue koja
IOPEeXUBM HUMa YMEpEeH [0 M3paXeH XEHAUKEI, YINpKoc Hajuemhe MOTIYHO OYYBaHO]
matemmrentmjn (3°). Camo oxo 1% meme ca OTBOPEHOM CIIMHOM OH(UIOM HeMa HEypOJIOIIKUX
ucraga u npareher wHBamuauTeta. OBa aHOMaiMja y pa3Bojy je y oko 10% ciyuajeBa
y3pOKOBaHa XpOMO30MCKOM abepalifjoM, JIOK je peKypeHTHH PU3MK HAaKOH TpynHohe y Kojoj je
JIMjarHOCTUKOBaHAa oBa MaydopMmaija jaecer myra Behw u pacte ca OpojeM adeKkTupaHux

w1070Ba u TpyaHoha. JlujarHocTUKyje ce yITpa3BydHUM IPETJIeIoM, MarHETHOM PE30HAHIIOM, a
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MOX€E Ja c€ IMOCyMIa Ha OBy IPOMEHY KOJ MaTOJNOMIKMX Haja3a TecTOBa OMOXEMH]JCKOT
CKPMHUHIA y JPYroM TpUMeEcCTpy (MoBHILEHa BpeaHocT anda-dero mporenHa). OBa mpomeHa
YBEK HJC y3 IMATOJOIIKH Haja3 (EeTaHOT eHAOKpaHujyma y cmuciy ApHona-Kjapu (Arnold-
Chiari) mandopmanuje tumna II. To 3Ha4ajHO onakmaBa qujarHo3y cnuHe oudume.

Apnono-Kjapu (Arnold-Chiari) mangopmayujaje pa3BojHa aHoMmanuja 0aze Mo3ra KoJa Koje
701431 JI0 CIIyILTama, OJHOCHO IIOMepama oApeheHnX MOXKIaHUX CTPYKTypa y KaHal KMUMEHe
MoxauHe. Hemocpemna mocneamiia OBHX ToMepama je  mopemehaj y mmpKymanuju
1epeOpPOCIMHAIHOT TMKBOPA U HEToBe pecoprirje. FMima Hekoamko Bpcta oBe MajdopMmalyje:

e Apnong Kjapu tun I: xepHujanuja ToH31UIa MaJIor MO3ra, 6€3 CITyIITamba OCTAINX JIeI0Ba
MO3Ta,

e Apnona-Kjapu tun II: crmymrame nepeGenapHUX TOH3MIJA, JIEIOBA MOKIAHOT cTadia
(BepMicCa, YETBPTE MOXKIaHE KOMOPE M XOPUOUHOT IIeKcyca) Kpo3 foramen magnum y
TOpH:U 10 LiepBUKAIHOr KaHana. OBaj Tun MasiopMalyje je 4ecTo yIpYyKeH ca CIUHOM
OudugaoM, OJHOCHO Ca MCHHUHTOICIOM WM MEHUHTOMHJCIIONSIIOM M BaKaH je
JIMjarHOCTHYKKA Halla3 y OTKpUBamy oBe aHomanwje (banana sign, lemon sign) xao u
npareha BeHTpuKyaoMeranuja y 70% ciydajena,

e Apnona-Kjapu tun III: mpucyctBo crnmHe Ouduae y BpaTHOM JAely M HPOTpy3Hja
OBOjHHIIA KPO3 Taj OTBOP (KpaHHOLEPBUKAIHA MEHUHIOLIEIA),

e Apnona-Kjapu tun IV: HemoTnmyH WM KOMIUIETaH H30CTaHAK Yy pPa3Bojy JIOHHX
cTpykTypa Mmosra. OBaj TuUI aHOMalMje HMjE€ IOBE3aH ca IOMEpPAamEeM MOXKIAHUX
CTPYKTypa M HEKU I'a HU He yOpajajy y oBy Ipyny Maidopmanrja Beh noMumwy camo npBe
TPH BapujaHTe.

Kao mocneauna tuna I oBor nmedexra jaBibajy yapyKeHE aHOMalldje: CIajalbe MPBOT BPATHT
npluUbeHa ca 0a3oM yobame y3 MoryhHoct u ¢y3uje NpBOr M JIPYror BpaTHOI MpIJbeHa,
0a3uiapHa MMIIpecHja, OJHCHO MpHUTHCAK 0a3e Jo0ame Ha TopmH €0 KMYMEHOr cTyba. OBe
IIPOMEHE 3a Mocjennlly uMajy ckpaheme BpaTa U yecTo omreheme MOXKIaHOT cTadiia y KoMe ce
Hajase jenpa HajBeher Opoja kpaHWjaTHUX HepaBa. Moryhe je 1a oBa aHOMalija pa3Boja He Oy/e
nperno3Hara y GeTaqHoM MepHoay, Te ce mocie nopohaja jaBsbajy MHOTOOPOjHH CUMITOMH KOJ
HOBOpOl)eHYEeTa U y KaCHUjEM pa3Bojy.

Tun II oBe mandopmanuje je yApyKeH ca COUHOM OH(HIOM, IITO CMO JETajbHO paHuje

objacuuu (ctp. 12).
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Xononposzenyepanuja

(holoprosencephalia)

Hoz[pa:«;yMeBa CIICKTap aHOMa.]'II/Ija MO3ra Kao pe3yiaTar ACIMMUYHOT WM IOTIIYHOI' U30CTaHKa

nojesue mpeimer Mo3ra (mpo3eHiedanoHa), MITO 3a IMOCIEAUIy UMa HEMOTIYHY CaruTaiHy

cernapanujy xemuchepa BEIMKOT MO3ra Kao U HeojBajame oJ mehymosra. Texunobmuum uny y3

nedexr muua (). Iocroje Tpu Bpopme oBe aHOMaNHje MpeMa TEKUHH:

1.

anobapHa xosornpo3eHedanrja- He TOCTOJH cerapalja nepeOpaaTHor KOpTeKca Ha
xemuchepe, ¢y3uja TalaMUYHUX jelapa, MPUCYCTBO JEAHOCTPYKOI MPUMHUTHUBHOT
BEHTPHKYJIA, HEJOCTATaK CPEAMINBLUX CTpyKTypa (pamke, mehyxemuchepuana ducypa,
CENTYyM MEeNyIUIYyM, KOPITYC Kano3yM, Tpeha MoxK1aHa KoMopa)

cemmiiobapHa XosonmposeHuedanuja- pasaBajambe IepeOpaHiHuX xemucdepa Kao u
MOJKJIaHE KOMOpE je TMapIfjaliHO, TaKo Jia Cy y 3aJlbeM Jelly IOCTOjU JCTUMHYHA
CerMEHTallfja U MPHUCYCTBO CTPYKTypa (3aKp)KJbalH 33U POTOBH OOYHHUX MOKIAHUX
KOMOpa, IPUCYCTBO (paJikca y 3aJlbeM ey, HEIITO Pa3BHjeHHja KOpa BEJIHMKOT MO3Tra).
Kao u xon HajTexxe hopme, 1 OBJIE CY OJCYTHU 0JI(haKTOpHU OynOycH.

nobapHa xoJompo3eHledanuja- HajOnaka Qgopma Tae je HpucyraH ymepeH JedekT
reHese mpo3eHIedanona, ca IENMMUYHAM CIIajalbeM MPEHUX pOoroBa OOYHHUX KOMOpa,

XHUIOreHe3a cenryma neaynuaymMa i Kopiyca Kaino3yma.

Wumunenna ose mandopmaruje je oko 1 Ha 10000 pohema, nok je 3HaTHO uemha KoA

aboptupanux ¢eryca, U H3HOCH 4Yak 1/250. Y3poum Mory OMTH ajKoXoJl, MHTpayTepycHe

nH(pekrje, XpoMo3oMomnaruje, Hapouuto y ckiomy llatay cunapoma (aneymmowauja 13.

XpOMO30Ma), 10K OKO 75% (eTyca ca oBUM HaazoM uMa ypeaaH KapuoTHIl. Y TOM CIlydajy je

Xononpo3eHue(1)aija YCCTO IMOBE3aHa Ca HEXPOMO30MCKHUM CUHAPpOMHUMA.
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Aeenesuja xopnyca xoano3yma

(agenesia corporis callosi)

OBa aHOManja je MOTIYHO WM JEITMMUYHO OJICYCTBO KOMHUCYpPAJIHMX BJaKaHa KoOje IOBE3Yjy
JeBy U JIeCHY XeMucdepy Belukor mMo3ra. To cy aHoManuje nepeOpanrHux kommcypa.llopen
OBHX, IlepeOpaiHe KOMHUCYpe Cy W XHIIOKaMITyCHE W Tpelme Komucype. IbuxoB pasBoj ce
nemasa u3mehy 12 u 18 nenesme TpynHohe. OBa mandopmaiidja Moke na Oynae pa3BojHa, a
y3poIy MOTY Ja OyJy W BacKyJiapHa Wi MH(IaMaTOpHa Jie3rja, y KOM ciIy4ajy Ou ce cMmarpaia
JECTPYKTHBHOM aHoMaiujoM. YdectasnocT je 3-7 nHa 1000 pohema, mpemaa je y oapehenum
rocMaTpaHuM rpymnama Buiia (oco0e ca moceOHUM noTpedama) u usHocu 2-3%. Kako je pa3Boj
KOpIyca Kallo3yma OJi Hampes Ka Ha3ajn, Onaxe ¢opMe mMmajy nedeKT Ha HUBOY 3aIBHX
KoMucypa. EMOpuosnonku pa3Boj cenryma neirynuayma (IpoBUIHE OTPajie) je BE3aH 3a pa3Boj
KYJBEBUTOT Teja, U OH MehycoOHO pa3ziBaja mpenme poroBe OOYHHX MOXAaHUX KoMopa. Y
mpolieHu nopemehaja o KJbY4HOT 3Hauaja je BU3yaiu3alyja IIyljbuHE Koja ce 30Be cavum septi
pellucidi m Bpio jeAHOCTaBHO ce TpHKa3yje Ha YATPa3BydyHOM Tperiieqy, a (GopMupajy je
MOMEHYTe CTpyKType. Yecto je yapyxkeH ca xpomo3omomartdjama (20%), HapouuTo
aHeyIIouanjoM Xpomosoma 18 u 13, u y MHormM apyrum reHerckuM mnopemehajuma (%2).
Takohe ce Hamasm y HEXpPOMO3OMCKMM CHHApPOMHMA, HOp. y okBupy Jlenau-Bokepose
Mandopmanuje. Yecto je yapykeHa U ca eKCTpaKpaHHUjaJTHUM aHoOMaiujaMa pas3Boja. M3omoBan
nedeKT je moBe3aH ca JOOpPOM IMOCTHATATHOM MPOTHO30M M 0KO 90% oBakBHX MalujeHaTa je
NnoTIyHO HOpMayiHO. KoJ mpucycTBa yapy)eHux Maidopmalidja IMporHo3a je JIomfja U 3aBUCH

BHUIIIE OJ1 TUX aHOMaJIUja.

Henou-Boxkeposa (Dandy-Walker) mangpopmayuja
OBo je Hajuemrha MUCTUYHA TIPOMEHA y 330 JI0OAHCKO] jaMH, U HApaBHO HHje 00aBE3HO
BE3aHa caMo 3a Ty aHATOMCKY perHjy. Jlenan-BokepoB KoMITIeKC moapa3ymMena:

1. Jlenmu-BoxkepoBy mandopmanujy (DWM) koja je koMIuIeTHa WK NapiyjajiHa areHe3mja

BE€pMHCa MaJIOl MO3ra y3 HUCTUYHO YBChaI-Le 3aabEC J00amCKe jaMe,
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2. Jenmu-BokepoBa Bapujanta (DWvV) koja ce cacToju on mapludjajHe areHesuje
nepebdenapHor Bepmuca 6e3 yBehama 3anme doce,
3. Mera-uucrepua maraa (MCM) rne Hema mpomMeHa BepMuca Mayior mosra, Beh camo

[MCTUYHA TPOMEHA Y 3a]i:0] T00akCKOj jaMHu.

Hennu-Bokeposa mandopmanuja ce jabba koa 1y 30000 pohemwa, u y oko 35% ciyuajesa je
B€3aHa y3 HEKy XpOMO30MOIIATH]y, IOK j€ U PU3UK O] YAPYKEHUX HEXPOMO3OMCKUX CHHIpPOMA
BHUCOK. UecT Hana3 je U BEHTpUKYyJIoOMeranuja, npucytaa y 80% ciydajeBa, kao u y oko 50-60%
Hajla3a areHesMja KopIyca Kajo3yma WM XosonposeHuedanuja. OBe mpoMmeHe Cy pe3yiraTr
nopemehaja y pasBoja kpoBa pomOeHledanoHa. Y3 omnucaHe MpoOMEHe MOCTOje U Ipyra crama
KOja Jajy CiIMYaH Haja3, IMpeMja y pa3BOjHOM CMHCIY BEOMa pa3jiMyuMTa, Kao IITO je& IHCTa
braejkoror mmara (BPC), Xy0epor (Joubert) cunmpom (mmpoka mucTepHa MarHa) WiId IUCTa
apaxrougaiaHor npoctopa (AC). Cyzaehu mo onucuMa y JTUTEpaTypH, HE CIIAXy e CBH Ja JIH je
LIMCTUYHA TPOMEHa y 3a[i0j Jobamckoj jamu kox Jlennu-Bokep mandopmanuje yBehana
UCTepHa MarHa win yBehana 4eTBpTa Mokaana komopa. OOHYHO ce WM TOBOPH O TPOIIUPEHO]
YEeTBPTOj KOMOPHU WM yBehamy IMCTEpHE MarHe WM UCTOBPEMEHO O MPUCYCTBY 00€ MpOMEHE.
A cnuuan Hanmasz gahe curypHo u yBehan biiejkoB mimar, Koju mocToju M Kao (hU3HOJIOLIKA
BapMjaHTa y eMOpPHOHAJIHOM pa3BOjy M KacHMje HecTaje. AJM oBa NPOMEHA y HOPMAIHOM
pa3Bojy HE KOMYHHUIIMpaA ca cy0apaxHOUJATHUM IPOCTOPOM.

Mezeayucmepna maena (Mega-cisterna magna) ce cactoju ox ysehane 3aame jame 300T
JIUIaTHpaHe UCTEPHE MarHe y3 HOpMajaH LepebelapHu BEpMHUC U YETBPTY MOXKIaHY KOMOpY.
VY cBakoOM I0jeIMHA4YHOM CJIy4ajy je OMTHO Jla ce MPOLIEHU BEeIMYMHA BepMHca KOJI MallijeHaTa
ca MEralMcTepHOM MarHoM, jep XHIIOIIa3nja BepMICca MOXKE J1a CTBapa M3TJIe]] BEIMKE IICTEPHE
MarHe.

JKybepos cunopom (Joubert)je komOHMHaIMja qUiIaTalnyje LECTEPHE MarHe W XHIOIUIA3Hje
BEpPMHUCA MaJOTI MO3Ta, IJIe je y3 OcTalle KIIMHUYKE 3HaKe MPUCYTaH KapaKTepUCTHYaH Hajla3 Ha
MarHeTHOj pe30HaHIM (BEpMaIHHM 3HAK Mojiapa) U Haclelyje ce ayTo30MHO perecuBHO. Beoma
petko ce cpehe. [locTHaTanHa Iporyo3a je Jomia.

JudepenuyrjanHa AMjarHOCTUKA HUCTUYHUX MPOMEHa 3a/ihe J00amCKe jaMe HUje jeIHOCTaBHa,

3axTeBa J00po no3HaBame pa3Boja [IHC-a, ynrpa3ByuHe qujarHOCTUKE U MarHEHTHE pPe30HAaHIIE.
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Cnuunam Hama3u Cy TnpukazaHd Ha cienehoj Tabenmn W HAaYMHM BUXHBOT MelycoOHOT

Pa3JIMKOBambA.

Tabena 1: Ynopensu nprka3 aHaTOMCKHX aHOMaJija IUCTHYHUX IPOMEHA 3a/1ibe JI00AmhCKe

jame (%)

DWM* DWv** BPC***  MCM**** = AC*****
xemuchepe XUIIOIUIa3Wja  XHWIIOIUIa3Wja  HOpPMalHa/  HOpMajHa JyecTa
MaJjior Mo3ra KOMITpecHja KOMITpecHja
BEPMHUC MaJIOT XHIIOIIa31ja Onara 94eCTo HOpMaJlHa yecra
Mo3ra / areHe3Wja  XWIOIUIa3uja yBehaHa KOMIIpecHja
YeTBpTa KOMOpa IUiaTupaHa — JWIaTHpaHa JAWIaTUpaHa JuiiaTaruja qecTa

IUCTEpPHE  KOMIIpEcHja
3a]Iha J00ambCKa IpOLIMpPEHa HOpMaJHa Hajuenrhe Hajuenrhe Hajuenthe
jama HOpPMaJHa  HOpPMajJHAa  HOpMaJlHa
TEHTOPHjyM eNeBUpaH HOpMaJsiaH HOpMaiaH  Hajuemhe  HOpMasaH

HOpMaJaH
BEHTPUKYJIOMETalnja y 80 % peTKo Hajuenrhe Hajuenthe 94eCTo

0JICyTHA OJICYyTHa IpUCYTHA

*Jlennu Bokep mandopmanuja
**Jlennu Bokep BapujaHTa

***bnejkoBa 11ucTa

*#**MeranucTepHa MarHa

ARk ApaxHOMIaTHA 1IMCTa

OBI[G Cy IIPpHUKA3aHC aHOMaJII/Ije KOje OM Cce CTUOIATOICHTCKU MOTJIE CBpCTATH 'y

nopemehaje mpommdepanje W MUTpaluje HEypOHa,

opraHu3zaiuje

ka0 U mopemehaje KOpTUKaJIHE
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Muxpoyeghanuja

(microcephalia)

Mukpornedanuja JOCIOBHO 3HaUM Maja IjaBa U Mo3ak. /lepuHuiie ce ka0 cMambeH 0OMM TiaBe
(HD- head circumference) koju je mamu 3a Tpu crangapaae aesujamuje (3 SD) ox oarosapajyhe
Cpellbe BPEIHOCTH 3a aKTYelHy TeCTallMjCKy WJIM TOCTHATaJIHy CTapocT. JacHo je ga je y
TpyZAHOhM TayHO JaTHpame recranyje o1 KJbydyHor 3Haudaja. Moryhu cy u Apyru KpuTepujyMmu,
HAapOYMTO Kaja je TpynHoha HEMO3HAaTE CTApOCTH: HEONMXOJHO j€ Ja ce MOKaXe Ja ce
IIPOrPECHBHO CMambyje OaHOC obuMa riaBe u obmma abmomena (AC- abdominal circuference)
UCIIOJ] TPaHUIIC MPBOT MEPUEHTHIIA KaKO Hampeayjy Henmesbe recranuje. OOUYHO je TpUCyTaH
HEKH MPOTPATHH HaJla3, Hajdyemhe Xxoonpo3eHnedanija wim au3eHnedanja. AKo je U30J0BaHa
MuKporedanuja, nepUHUTHBHA [WjarHO3a HE OM Tpebaso na ce mocraBjba mpe Tpeher
TpumecTpa. IlpomeHoM je Hajsumie 3axahen Benuku Mo3ak (3*). OBa anomanuja ce jama Ha 1y
oko 5000-10000 pohemwa. Pusuk o mpucyTHUX XpOMO30MOIIaTHja U HEXPOMOMCKUX CHHIPOMA
je Bucok. Koxg HeXpoMO30MCKHX CHHIpOMA 4ecTa je TeHETCKa OCHOBa OOJIECTH H IMPEKO CTO
bamunrjapaux Gopmu y KojuMa ce jaBjba U oBa MandopMaidja cy 10 caga onucanu (Meckel-
Gruber, Walker-Warburg, Miller-Dieker, Smith-Lemli-Opitz). IloctHatamHo je wmoryhe
XUPYPIIKU JIEYUTH OHA CTama KOje je y3poKoBaja KpaHHMOCHMHOCTO3a. OcTanu oOauIM HUMajy
YMEPEHO JI0 U3PAXKEHO KalllhEHhe Y MEHTATHOM Pa3Bojy, a y KaCHUJeM JETHUILCTBY C€ MOjaBIbY]y

Y HEYpPOJIOIIKH MCHa/IH.

Meeanenyeganuja

(megaencephalia)

VY nutepaTypu ce NMOMHMI€ M OBa peTka Mandopmanuja. OHa noapazymeBa yBehame riiaBe u
Mo3ra. Mo3ak je 3a 2.5 SD wiu u3Hazg 95. neprieHTHIa TEXU OJ] MPOCEYHUX BPEIHOCTH 3a J1aTy
momyJjanyjy, OJHOCHO HeAes/by recranuje. HajHoBHMja wucTpakmBama IOKa3yjy naa je
HajBEpOBATHUJU Y3POK OBE aHOMallMje y MyTallMju T'eHa 3a NpoTeWH KuHa3zy b, a To je neo
hemjckor myra PI3K/AKT/mTOR koju je y Be3u ca pacToM, pa3BojeM, MeTabOIM3MOM H

anmonito3oMm henuja. Cmarpa ce na je mopemehaj oBor myra Takohe oaroBapaH 3a MajUTHY
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antepannjy hemmja (*°).OBM Hana3y HHUCY NMOBE3aHM ca XPOMO3OMOIATHjaMa, ATl Cy YECTO JIe0
HEXpPOMO30MCKHX cuHapoma. [loceOHa moaBpcTa OBe aHOMaNHje je YHHMJIATepaliHa MPOMEHa |
O3HAYCHA je Kao XxeMuMerajneHIedaimja, Koja je BeoMa peTka. JeqHocTpana MeraieHmedanuja je
YeCTO yApy)KeHa ca TEHIKOM MEHTAJIHOM PeTapallijoM M HEU3JICYMBHUM HAIaJuMa CIUIeTICHje.
Oma je moBe3aHa ca FeHETCKUM CHHIpOMHMA. MMa KapakTepuCTHYaH Haja3: CPEeIUlllba JINHH]jA
je ToMepeHa y CTpaHy, Ha O0O0JeN0j CTpaHW MpPCYTHAa BEHTPHUKYJIOMETalIHja W aTHIIHYHA
rupaiyjakope BeIUKOr Mosra. V3omoBana weraneHnedanuja je Hajuenmhe acMMITOMTACKA,

jaBJba ce hamMuHjapHOU 0€3 HEraTUBHHX edeKarta je.

Jluzenyeghanuja

(lisencephalia)

OBo je jour jeaHa peTka aHOMaJHja EHTPATHOT HEPBHOT CHCUTEMA U mocienuna je nopemehaja
y MUTpalMju HEYpOHAa TOKOM DPaHOT €MOpPHOHAIHOT pa3Boja. Y TMOCJIEIE BpeME C€ O OBOj
aHOMAJIMjU pa3Boja JIocTa OTKpmIIO. MaHudecTyje ce MamKOM THpPaTHOr pa3Boja QeramHor
MO3ra M TOTIYHUM OJCYCTBOM THpanuje Benukor mosra. CuHoHuM je arupuja. [lomume ce
YeCTO M MOjaM NaxUrupuja ¥ OH O3Ha4yaBa MOCTOjame MOjeJHHAYHUX MOXKAaHUX rupyca. Mma
HEKOJIMKO BapHwjaHTH oBe Oonectu. Panuje knacuduxainuje mpaBe MOJAENy Ha JBE Tpyme
o0oJbema, JIOK je HOBHja MOojJea Ha TpU CTama Kao pe3yaTar Behux ca3Hama O MEXaHU3MY
HacTaHKa (y OBY MOJIeNly CYy YKJbYUEHE U XeTEepOTOIIHje, KOje Cy paHHje Ouiie U3/1BOjeH EHTHUTET):
e I'pyma A- ykipyuyje kiacuyny nuseHnedanujy (tun I), jomr ce 3oBe u Miller-Dieker
CHHJIpOM (arupuja-naxurupuja KOMIUIEKC), a OBJie ce cajia yopaja U cyOKOpTHKaIHa 6aHA
XeTepoToIuja,
e I'pyna b- mmzennedanuja tun II (Gobblestone lissencephaly), jomr ce 30Be Bokep-
BapOypros (Walker-Warburg) cunapom,
e ['pyna I[- xereporonuje: cybeneHguManHe, CyOKOpTHKAIHE (ceM OaH/ XeTepoTonuje) u
MapruHaIHe TIHoHeypanHexeTepoTonwje (3°).
Nwma najuenthe nomy mporHo3y. Huje Besan 3a xpomoszomomnaruje. Y3pOuHHUK MOke na Oyne

uHeKIMja uTOMeranosupycom y npsom tpumectpy ('), kao M Heke reHeTcke MyTaluje 3a
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reelin (mm RELN) ren ma xpomozomy 7 (38), onHocHO MyTarmje xpomosoma 17 n X xpoMo3oma,

TauHHje TeHa Ha Jokycuma 17p13.3 wm Xq22.3-23 (¥9).

Cneme JAecTpyKTHBHE MOXKJIaHE TMPOMEHE, Kao ITO Cy XwuapaHeHnedanuja,

nopeniedanija, mu3eHedanujan HHTpaKpaHrujajTHa XeMoparuja.

Lecmpykmuene modcoarne npomene

hydranencephalia, porencephalia, schizencephalia

Xudpanenyeganuja je MOTIYH WIH CKOPO MOTHYH HEIOCTAaTaK LepeOpaHOT KOpTeKca KOjH je
3aMemeH IepeOpocnrHaTHIM JInkBopoM. MHIMaeHa oBe anomanuje je 1-2,5 ma 10000 pohema.
HajsepoBatHuje je y3pOK OeCTpPYKIHj€ MOXIAHOT TKMBAa MH(EKIMja WM TPEKU] aJeKBATHOT
JI0TOKa KpBH y paHoj TpyaHohu. Crora HUje MoBe3aHa ca XpOMO30MOIIaTHjaMa HHU ca JPYTUM

I'CHCTCKHUM CHUHAPOMHUMA. HMwma Beoma Jionry mporHosy.

Tlopenyeganuja je jom jenHa AecTpyKTUBHA Jie3uja y OONHMKY nucTe (Hajuenrhe yHUIaTepaiHe)
KOja je UCIyHeHa 1epeOpOCIUHAIHOM TeUHOIINY U y KOMYHUKAIIH]JU je ca UCTOCTPAHOM OOYHOM
MO’KJaHOM KOMOpPOM U CyOapaXHOMJIQJIHUM MPOCTOPOM. YdecTaJocT oBe Maidopmaryje je
1/9000 pohewa. HajsepoBaTHuje je y3pOKyje MOXKIaHM HMHCYJIT TOKOM Tpeher tpumecTpa
rectainje. TakBa BpcTa aHOMallMje C€ 30Be TceyaornopeHiedanuja win eHredaaokIacTHIHA
nopenuedanuja. Yecra je m ko Oin3aHaukux TpyAHoha ca TpaHC(Y3UjCKUM CHHAPOMOM
(TTTS). Hdpyra rpymna npoMeHa je pe3yaTar HeaJleKBaTHe MUTpallije HeypoOiacTa U MocaeInyHe
Jole KOpTHUKaJIHE OpraHu3alje M cMmarpa ce MHpaBoM mopeHledanujoM (In3eHuedanrnyHa
nopenuedanja) U oHa je Hajuemhe oOocTtpaHa nesuja. IlocTHaranHa nporHo3a 3aBUCH OJ

JIOKaIlfje ¥ BeTUYHHE JIe3Hje.

Hluzenyeganujadbu Morna maa ce yopaja y mpoMeHe KOje €THOMATOTeHTCKH MOTY Ja Oyay W y
nopeMehajumMa KOpPTHKaJHE OpraHM3allfje, aju ce 3a paclerne KOju MpaBe OBY KOMYHHUKAIH]y
JaTepaTHUX BEHTPHKYJA ca Cy0apaxHOUJATHUM MPOCTOPOM cMaTpa Ja jeé WHULMjaTHu norahaj
HEKH OONMK NECTPYKIMje y YETBPTOM Mecelly TpyAHohe, mpemia MOoCToje MOoJalu aa je

nopemehaj murparyje, Tj. 3aKacHeIa MUTpalldja HeypooaacTa y3pok mpoMene. /JoBoau ce y Be3y
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ca myranujoM Ha reny EMX2 (empty spiracles homeobox 2) koju xomupa cuHTE3y MpOTCHHA
homeobox Emx2 u ydecTByje y anexBaTHoM dopMupamy nepeopamsor koprekca (*°). Opa

aHOMaJlvja je BepOBaTHO BEOMa PETKa M MMa JIONTY MTOCTHATAIHY MPOTHO3Y.

Hnmpaxpanujanna xemopaeuja

NuTpakpanujamHo kpBapeme ce jaBba y 1/10000 mopohaja, anu ce koa mpemarypyca poheHux
npe 32. "Hexesbe TpyaHohe wim kox Mamwux ox 1500 rpama oBa mHIMAeHA qoctke 30-40%.
OOHMYHO ce MHUIMjATHA XEMOParujCKy UHIIUEHT jaBjba Y paHoj TPYyIHONU U KpBapeme JOCTHUKE
MaKCHMYyM MHTCH3UTETa OKO 26. TecTalijcKke Heleshe, HAKOH Yera ce cMamyje. MHOToOpojHU Cy
Y3pOIM OBOT CTama, OMJIO J1a Cy Y3pOKOBaHU CTameM MajKe, IIoja wiu nocrespuie. [lopena y
npexeny abpoMeHa, Koaryjomnaruja, yrnorpeba aHTHKOAryJaHTHE TEpaluju WM BHCOKa
¢bebpunHocT cy Hajuemhu ¢dakropu ca majunHe crtpaHe. deryc Takohe moxe ma 6onyje on
neduuTa GakTopa Koarynaiuje, ald je ca QeTalHe CTpaHe HajOMTHHjEe MTPOBEPUTH ITOCTOjaAmbe
pemomamepnanrne aymoumyHe mpomboyumonenuje. Y TUTamYy je CTame TIE Majka CTBapa
aHTUTEJa NPOTUB TPOMOOLMTA IUIOJA, TaYyHHjEe NMPOTHB OUYEBHX I'€HA KOjU Cy IMPUCYTHH Ha
noBpuHu (etanHux Tpombormra (To je human platelet antigen HPA-1a). Tume ce crBapa
cTame XxeMoparujcke aujareze koxa ¢eryca. [Ipodiiem oBor 060JbeHa je MTO MOXKE J1a CE JIeCH
Beh y mpBoj TpyAaHOhM, 3a pa3iuKy O XeMoJuTHuke Oonectu 30or Rh amommyHnuzanmje.
KpBapewme ce MHHMIMjATHO JelIaBa y CyOeNeHIUMalHOM T€pPMHMHATHBHOM TKHBY M IIpeMa
MPOIIMPEHOCTH XEMOparuje, UMaMo 4eTUPHU CTETIeHa TeXHHE:

1. TIpBu cTeneH: KpBapemhe y TepMUHATUBHOM MaTpPUKCY (HE BUIH C€ yATPa3BydHO),

2. Jlpyru creneH: KpBapewe ce MIMPH Y BEHTPHUKYJIE, KOjU Cy YPEAHUX TUMEH3H]a,

3. Tpehu crenen: yBehaHu BEHTPUKYIU Kao MOCIEIUIA XEMOpAruje,

4. YeTBpTH CTENEH: KPBapeme Ce€ MUPU y HAPEHXUM.
[IporHo3a 3aBucu o] cTereHa MHTpakpaHujanHe xemoparuje. Koa kpBapema mpBor u Apyror
CTeleHa TIOCTHATATHO Cy BeOMa pPETKE CeKBeJe, NOK Cy KOJ jaunx XeMoparuja MpPUCYTHH

3HAYajHUjU HEYPOIOIIKU HCMajlH, yecTo y3 nparehu xunponedpanyc (4).
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[Ipomene koje 3ay3uMajy MHTpaKpaHUjaTHU MPOCTOP Cy HA HEKW Ha4yWH Beh MoMuUmbaHe,
jep ce IecTpyKTHUBHE Jie3Hje Tako moHamiajy. Ciene oHe IpOMEeHe KOje HUCY 10 €THONAaTOreHEe3!

JIEKCTPYKTHUBHE, aJll UMajy IPUMapHO e(heKaT OKymaluje mpocTopa.

Lucma xopuouonoe niexcyca

JaBibajy ce 00MYHO 000CTPAaHO Y XOPUOUTHUM IIEKCYCMMa OOYHUX MOKIAHUX KOMOpa. YIIPKOC
TOME IITO UM je HHIHIeHIa oko 2% 1o 20. Henesbe TpyaHohe, mocie 26. recTaiujcke Helelbe
npeko 90% ce cnontano noByuye. Hajuemhe Hemajy maroyiomIKM 3Ha4yaj, PETKO MOTy Ja ce
JIOBEly Y Be3y ca TpuzoMmHjama xpomoszoma 18 mim 21, kama Tpeba TpaXXUTH OCTaje MapKepe

OBHX XpPOMO30MOIIaTHja.

Apaxnoudanna yucma

OBe muctuyHe Qopmalnyje Cy JIOKAIW30BaHE y apaxHOWJAIHOM HpPOCTOpy, OWiIO cymnpa Wiu
CYOTEHTOPHjaJTHO U HE KOMYHMLIUPA]y ca KOMOPHUM CHCTEMOM IIEHTPATHOI HEPBHOI' CHUCTEMA.
CBojom nokanu3anujom Behe nucTe Mory Jia Bpiie KOMIIPECH]Y Ha OKOJIHE CTPYKTYpE, HapOUUTO
Ha MoHpooB otBop wiu Ha CuHIBHjeB aKBEIyKT, IITO 3a IOCENAMIy HMMa HacTaHaK
UHTpaKpaHUjallHEe XUIEepTeH3uje U Xujapouedanyca. Y THM cilydajeBUMa j€ TMOCTHATAIHO
HEOIXOJHa XMpYpIIKa WHTepBeHIMja. HTenureHuuja je odyBaHa M HeMa JPYTruUX CEKBeja.
YecTo X je TEIMIKO Pa3IMKOBATH O] TIHOETIEHINMATHNUX IUCTH KOje Cy TIOBE3aHe ca areHe3njoM

KOpIIyca Kajo3yMa, 11a jeé y TOM CMUCITY HEeONX0/IHa KOpeKTHa U epeHInjaaHa 11jarHoCTUKA.

Aneypuzma I'anenose sene (Vvena cerebri magna)

AHeypHU3HMAaTCKa JWiIaTalja BeMKEe MOXKJaHE BEHE HacTaje Kao MOCiequlla apTepUOBEHCKOT
mranta u3mely v. cerebri magnae u nepeOpaiHUX apTepHja KapoTHAHOT M Oa30BepTeOpaIHOT

cuctemMa. MaHudecTyje ce Kao TpPaHCYIYIEHTHA IIUCTa CPEAMINE JIMHHjE KOoja TOKazyje

22



BPTJIO)KHO apTEPHOBEHCKO KpeTame KpBU Ha Jlorutep mpukazy. OBo je peTka mandopmarja u

HMa Jiomy MnoCTHaTaJIHy IIPOrHOo3Yy.

1.1.2. AHOMAIJIMIJE JIMIJA 1 BPATA

MHore aHoMmaiuje JUIAa U BpaTa Cy peTKe WU BPJO PETKE Yy CBOjOj YUECTalOCTH, TE CE TAaKBE
MasipopMmarije oBzie camo KpatHo onucyjy. On onux yemhwux, onucahemo Tpu OMTHE MMpOMEHE:
pacuen yCHE 1 HCIa, MI/IKpOFHaTI/Ija 1 NUCTUYHU XUTPOM Bpara. HpeTXOILHO HCKOJIMKO PEYH O

TePMHUHOJIOTHjU nedekaTta opOUTalIHE PEeTHje, KOjU C€ BEOMa PETKO jaBJba]y y KIIMHUYKO] MPAKCH.

Opbumannu deghexmu

Xunepmenopusamo3nadaBa nosehany MelycoOHy ynasbeHOCT opOuta. EMOpHOHamHO ouM Cy
MOCTaBJBEHE JIATEPATHO M KaKo oJMHU4Ye TpyaHoha, OHE MHUTPHPAjy Ka CPEAMIIH0j PaBHU JIUIIA.
Taj mporec Moxe W3 BHIIE pasziora ga Oyae omeraH. OBO CTamke MOXE J1a j€ U30JIOBAHO WIIU
yemhe yapykeHo ca JIpyruM cuHIpomMuma. OOMYHO ce Hajla3d KOJ CHHIpOMa MeEAWjaTHOTr
pacuiena, KpaHMOCHMHOCTO3a, KkKao IUTO cy AmneproB u Kpy30HOB cuUHApPOM, MNpeamux
eHnedanonena M areHesuje Kopmyca Kajiosyma. PeTrko ce jaBiba. 3aBHUCHO OJ1 YIPY>KEHUX

Masndopmaliija Bapupa 1 mporsosa.

Xunomenopusamje cMameH pazMak usmely opbuta, a camum TUM U u3mely ounjy. CKopo yBek
ce Hajla3u yApYXKeH ca TEeIIKUM aHOoMajujama (XoJonpo3eHuedanuja, MUKpoledanuja) U OBaj
Hajla3 HOCH BHCOK PH3MK O] XpoMmo3zomomnaruja. [IpmindHO je pemak m mMa BeoMa JIOITY

IIPOTHO3Y.
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Kamapaxmaje nenuMu4HO WK TOTAIHO 3amyheme o4HOT counBa. M3y3eTHo ce peTko cpehe y
KJIMHAYKO] TIpaKkcu. BeoMa Temko ce IujarHoCTUKYje jep yATpa3ByYHHU Halla3u KOjH HE YKa3yjy
Ha 3amyheme courBa HE UCKJbYUY]y Ty MOT'YNHOCT, OTHOCHO HHUCY AOBOJHHO TOy3aaHu. OOUIHO
HHUje BE3aHa 32 XpOMO30OMONATH]je, ajlH j€ YeCTO yAPYXKEeHa ca APYTHMM I'€HETCKUM CHHIPOMHUMA
(ka0 mTO cy nepebpo-okyno-harmo-ckeneranan, Walker-Warburg, Neu-Laxova) 2. Uudekunje

pyOenom win nHQYITYeHIIOM y IPBOMTPUMECTPY MOTY Ja TOBEJIO /10 pa3Boja KaTapakTe.

Anopmanmuja u mukpogpmanmujanonpazymena onpeheHu cTeneH yMameHOCTH JUMEH3HMja OUHe
jaOyuuIiie WM KOIITaHMX JienoBa oka. Jlujarno3y anodranMuje Tpeda mpenyCTUTH MaTojory, jep
caMoO OH MOJXKE Jla MOTBPAHM W mpartehe 0JICYyCTBO OYHOT HEPBA, XHja3Me M ONTHYKOT HEPBHOT
myTa. Y4YecTalloCT OBE aHOMAJIMje je PeTKa U BPJIO YeCTO je MOBe3aHa ca XpoMO30MoIllaTHjama 1
JAPYTUM HEXPOMO3OMCKHM TE€HETCKHMM CHHIPOMHMA. IPOTHO3a 3aBUCH OJ BPCTE M CTEICHA

M3paKEHOCTH YAPYKEHUX Maliopmaliyja.

Pacyen ycue u nenya (payujannu pacyenu)

IIpomena moxe na Oyne jeqHOCTpaHa WM 000CTpaHa, /1a 3aXBaTa caMO YCHY, Jia je MPOIIMpEeHa
Ha MEKO HEIIIe WJIX J1a c€ cacToju W of nedekra TBpAor Hema. [loceban eHTUTET je 3acebaH
pacuen Hemna 6e3 pacuena ycHe. VHIHIeHIIa 0Be aHOMAJIMjE j€ PEIATUBHO YeCTa, M0 HEKUM
ayTOpHMa 4Yak Jpyra Mo y4yecrajaocTu ¢etanHa Mandopmaiyja u u3Hocu oko 1 Ha 800 pohema.
Hexu HaBoze u Behy yuecranoct. Yenrha je ko mymike aete. Y oko 50% ciaydajeBa pacuen je u
yCHE U HerIa, y oko 25% ciiydaeBa caMo yCHE, a MpOMeHa Koja je OrpaHnYeHa caMo Ha HeTIle ce
jaBba y oko 25% obonenux. Hekaga oBu nedextu 3axBaTajy TBpJO HEMIE CBE 0 HOCHE
HIYIUBMHE M YaK U OYHE JyIsbe. Y eMOpPHOHAIHOM DPa3BOjy MaKCWJIAPHU M MEAMjaJHU HOCHH
HACTaBLU CIajalbeM CTBApajy MHTEPMAKCHJIAPHU CETMEHT OJ] KOra HacTaje MpUMapHo Here. 3a
pa3iuKy Of] Hera, CEeKyHAapHO HETIIEe KpajeM OCMe M TOKOM JIEBETe recTallijcKe HeleJbe HacTaje
ClajaleM HeNMYaHWX HacTaBaka KOjU W3pacTajy W3 MaKCWIApHUX HacTaBaka. IbuxoBuMm
CrajameM Harmpes ca MPUMapHUM HEMIeM CTBapa ce Ae(UHUTHBHO HEMIle, YHjUM HACTAaHKOM Ce
0JIBaja ycHa oJ] HocHe myrsbuHe. OJ pTe crajamka 0CTaje caMO BHJJBMB CIIOj KOJU Ce€ Ha3MBa

foramen incisivum. McroBpeMeHo HOCHA Tperpajaa pacte mpema JoJe U Craja ce ca KPOBOM, Tj.
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TOPEHOM CTPaHOM Herma. EMOpHOIONIKY ce pacieny Hemia gajie Ha Ipehe U 3aIkbe, U TPaHnIa
je momenytu foramen incisivum. OBakBa IOjiea /1ajeMHOTO jaCHUJU YBHJ Y MEXaHH3aM
HacTaHka oBe yecte Mandopmanyje. [lpeawun pacuenu cy 1. pacienu npuMapHOT HEMa, a To
Cy JIaTepallHU pacIiell YCHE W paclienl TOpe BHIIHUIE, Kao U 2. pacuen usMmely mpuMapHOT U
CeKyHJapHOT Hemma. 3aambi pacueny Cy paclen CeKyHaapHor Hemma u yByie. [lopem oBux
MOCTOJM W KOCA O0YHA NMYKOTHHA KOja je pe3ysiTaT Heclajalkha MaKCHJIAPHOT M JIaTePaTHOT
HOCHOT HacTaBka. Hajpeha anomanmja pa3Boja je MeAUjajHM pacUen KOju je pe3yarar
HEMOTITYHOT Crajama MEIHjaTHUX HOCHUX HACcTaBaka. Y3pOIM OBHUX IMPOMEHAa Cy BPJIO YECTO
TCHETCKE TPUPOJC, KaKO XPOMO3OMOINATHjE€ TaKO W HEXPOMO3OMCKH TECHETCKH CHHIPOMH.
VYIITpa3By4HO je HEONMXOJHA MPUIMYHA BEIITHHA KaKO OM Ce y CBUM pEJIEBAaTHUM IpecelrMa
carjeniaie ycHe, MEKO U TBpAO Herle deryca, 3a mTa je moTpedaH 1 aJeKBaTaH IMOJIOXKa] IUI0/A.
[Ipecernu koju Ccy MpUTOM NOTPEOHH 3a JOOPO carjenaBambe OBUX MPOMEHA Cy aKCHjaJIHU, KOCH,
xopoHanuu u carutanau(*). Pacien ycHe je Moryhe Bumetn Beh y 13. recranmjckoj Henesby, a
Herna ox 18. Hexesbe TpynHohe. Y ajgexkBaTHO] IPOIIEHH OBE aHOMaJHje pa3Boja o IoMohu je u
npuka3 maraetHe pezonanne (*Y). MHore on oBuMX mpoMeHa je Moryhe XHPYpIIKH KOpHIOBATH
nocie pohema. IIporHosa 3aBuCH TOpen CTENEHa TEXHHE JIe3Uje U O] MPUCYCTBA yAPYKEHUX

aHoMaJiuja.

Mukpoenamuja

Mana noma BWIMIA je 4YecTa aHoOMaiMuja M jaBiba ce kox 1/1000 pohema u y ocHOBH je
Xunoruiazuja Mauauoyne. Bpino decro je yapykeHa ca aneyronaujama xpomosma 13 u 18.
Jlako ce Bu3yaym3yje yATpa3BYKOM, MPUKA3 y CaruTajgHO] paBHU. TaKohe je 4eCTO yIpyKeHa ca
HEXPOMO30MCKHUM CHHIPOMHMA. 3aTO j€ HEOIXOJaH JIeTajbaH eX0COHOrpad)cku nperien ¢eryca,
Kao U 00aBe3HO HCIMTUBAKE KApUOTHMA. Y CBUM OBHUM CIyyajeBHMa IMPOTHO3a j€ JIOIIA.
[Ipumapau nedexra nome Buiauie (Pierre-Robin cuHapoM) MokeMO Ja JIUjarHOCTHKY]EMO
UCKJbYYHBAkEM TIPETXOMHO HaBEIEHHX CTamka Kao W TEHETCKOM IMOTBPAOM MyTaluja Koje
noBoje 10 ose Gonmect(*). V oBoM ciyuajy mpornosa mosxe aa 6yzae no0pa. Te je HeomnxoaaH
3aBpIIeTaK TpyaHOhe y TepiujapHOj YCTAaHOBH, T€ MOXKE Jla Ce MPYKU aJeKBaTHA HEOHATAIHA

Hera 300T PH3HKA O] OTICTPYKIHje TOPE-HX MapTHja aucajaux myTesa(*?).
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Lucmuunu xuepom epama

Beoma je yecta anomainuja y pa3Bojy U jOII c€ 30BE U BpaTHU JuMdaHruoMm. ManumeHna my je 1
y 6000 TpymHOha, a Ko cioHTaHuX mo6agaja 1/200 (*7). To je o6ocTpaHa UCTUYHA CTPYKTYpa Y
npejeny NOTUJbKa Koja je CeNTUpaHa, ca jeJHOM WM BUIIE Tperpana. Y ToOM CMHCITy O Moria
Jla ce cMaTpa TYMOPCKOM MPOMEHOM Bpara u Jieha ¢eryca. MexanuszaM HacraHkaje nedexT y
JIPEHaXHW JyryaapHOT JTUMQPATUYHOTCHCTEMA, KOju WHAa4de (U3HUOJIOMIKK TIOCTOjH, WU 300T
nopemehaja y nmuMdaTHiko-BEHCKO] KOMYHHKAIIM]H, OJHOCHO Ja j€ TOCJIEIuIla HeaJaeKBaTHE
nuMmdaHruorenese Bpata. Ha tum Mectuma y npeneny Bpara u jeha miona nonasu 10 HacTaHKa
eJieMa U MPUCYCTBA T0Jba KOja Cy HCIymheHa TuMpHOM TedHociihy. Bucoka je moBe3aHocT oBe
IpOMeHe ca Xxpomo3omonaTijama (35-50%) 1 ca HeXpPOMO30MCKHM TeHeTCKnM chHapomuMa (*6).
Yecra je ¥ ydecTaJlocT CpuaHMX MaHa, kao W xuaporca deryca. [lucutayau Xurpom ce crBapa
Kpajem mpBor TpuMmectpa TpyaHohe. [TocebaH M3a30B je HErOBO Pa3IMKOBAME O] 337e0Jbajior
Bparnor Habopa (NT- nuchal translucency). Jletasban omuc HyXajdHE TPAHCIYIICHIE M HbCH
3Ha4aj ce 00janImaBajy y OKBUPY pa3Marpama 0 OWXEMHjCKOM CKPUHUHTY Y TIPBOM TPUMECTPY
(cTp. ). AKcHjaHU yJATpa3By4YHH IMPECEK je HEONXOaH 3a JMjarHO3y U MPOIICHY OBUX CTama U
BUXOBOT Mel)yCOOHOT pa3lIMKOBama. JEJHU ayTOpH CMarpajy Jla caMoO MPUCYCTBO MOTKOXKHOT
elemMa BpaTa WM 3a/e0Jbalbe OBE peruje ca (UHUM cernraMa HHje JOBOJHHO J1a OM TakBa
npoMeHa Owjia MUCTHYHUA XUTpoM. [pyru ce ciaxy na Omaro yBehanw numdaTHYHU CHUCTEM
Bpara HHje caM 1o ceOM JI0BOJbaH 3a MOTBpAY aujarHo3e. OYHIVIETHO je ca HAlpeTKOM Y
BU3yallM3alju  Qeryca y TMpPBOM TPUMECTPY TPaBUAUTETA PA3IUKOBAKHE jETHOCTABHOT
nuctuyHor xurpoma (CH) u  yBehanor BpatHor HaGopa (NT) mnocramo wmame jacHO.
[ToGospmamem ypehaja 3a UMUUMHT OBE PETHje UCIIOCTABUIIO CE€ J1a j€ CENTa Ha TPAHCBEP3ATHOM
npeceky Moryhe na Oyne W HyXajdHH JIMTAMEHT, & HE CaMO MPOMEHA Yy IUCTHYHOM XUTPOMY.
JlonatHy 3a0yHy CTBapa M 4YHIbCHHUIIA Ja CBE BpaTHE KOJICKIMje TEYHOT cajpikaja HUMajy
onpehieHn cremeH mperpajaa, Koju je cama moryhe mpukasatu (*°). Tako ma To Huje mpecynaH
MOMEHAT y MOCTaBJbamy AujarHoze. HajusBecHuje je 1a MUCTUYHU XUTPOMHU MHOTO uenthe umajy
BHUIIECTPYKE CeNTe, 1a Cy Behux TUMEH3Hja U Jia 3axBaTajy (eTyc YMTaBOM AYKUHOM Jieha, T0K

je 3ame6pa0 BpaTHH Habop OrpaHHYeH camo Ha Tipegeo Bpara mwioga (°°). HesaBucuo on
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€THOJIOTH]e, TUMEH3H]je OBE KOJEKIIMje TEYHOCTH y BPATHOM JeNy Cy omnyudyjuhu dakrtop 3a

YICXO0J1, OMIIO /1A JIH je y MUTamky IUCTUYHH XUTPOM MM 3a/1e6Ibambe HyXaaHor Habopa (°1).

1.1.3. XUIPOIIC TUIO/IA

XUApOIIC je HAKYIJbamkhe CepPO3HE TEYHOCTH y IPUPOJHUM UIYIJbHHAMa OpraHu3ma (Iuieypaita u
nepukapaHa edysuja, acuutr y abqoMeHy) U y MOTKOXKHOM TKHUBY. Hberosa yuectanoct je 1y
2000-3000 pohemwa. Ctoma MopTamuTeTa je BeoMa BUCOKa U U3HOCH O0ko 80%. deTanHu Xuaporc
ce JeNM y JABE BEIHMKE Tpyle: HMYHH XHMAPOINC W HeMMYHHM xuapomnc. MIMyHu xupaporc je
pe3ynraTr ceKyHaapHe aHemHuje ¢eTyca 300r MajUYMHHX ayTOMMYHHX aHTHTEIAa KOja JTOBOJE JI0
XEMOJIM3€ EpUTPOLMTA IJI0Aa M Yy JaHAIE BpeMe je 3axBasbyjyhM NpPEeBEHTUBHHM Mepama
BeoMa penak. HeumyHnu xuaporic Moxxe na Oyae pe3yniraT BUIIE MATOJOMIKHX CTama (eryca u
MajKe:

- aHeMmHja: ¢eTO-MaTEepHATIHA XeMOparuja, iconmyHu napsosupyc, TTTS,

- KAapAMOBACKYJapHa mnaToJioruja: aHeypusma [aneHoBe BeHe, CpyaHe MaHe,
KapnoMuonaruja, Opagukap/uja, Taxukapauja,

- anomaumje IIHC-a: nopennedanuja, eHmedanoiena, areHe3nja KOPIyc Kajao3yma,

- XpoMO30MONAaTHje M reHeTCKH CHHAPOMHU: J[ayHOB cuHIpOM, TapHEPOB CHHIPOM,
nenenuja Sp (Cru di Chat), HyHaHOB cHHAPOM, MYATUILIM NTEPUTH]YM CHHIPOM,

- TYMOPHM: IUCTUYHM XUTPOM/IMM(AHTHOM, MEIUjaCTUHAIHU TyMmMop (Hajuemihe
TeparoM), oncrpyknuja ['MT-a, mimaneHTHH XOPHOAHTHOM, HEYpPOOJIacToOM,
CaKpOKOKITUTEATH! TEPATOM,

- KoOIITaHe aHOMAJIMje: aXOHPOreHe3a, osteogenesis imperfecta,

- MaTepHajHe WH}eKUHje: IUTOMETATOBUPYC, KOKCAaKH BHUPYC, aJCHOBUPYC,
TOKCOIUIa3M03a, Bapuyerna, IapBOBUPYC, TPEIOHEMA MATUIYM.

[Topen HaBeneHMX, MOCTOj€ U MHOTA JPYyTa CTakba KOja MOTY Ja H3a30BY XUAPOIIC TUI0JA Y MamkO0]
win Behoj mepu (HIp. TpomOo3a OyOpekHe BeHe WM IyMyaHHKa, [UCTUYHA aJeHOMAaTOHIHA

maniopmanyja myha, nujadparmanza XepHuja, UTA. ).
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[Iporena cramneHa aHemHuja TioAa ce BpmM Jlomiep MepemuMa MacKHMATHOT MPOTOKa Kpo3 a.
cerebri media (PSV) niam wHBa3MBHOM IHjarHOCTHKOM (y3MMameM y30pka (eTasiHe KpBH H
wioioBe Bojie). iMyHu xumaporic ce ycnemHo jgeun (eramaum tpancdysujama Rh HeraTuBHUM
eputponntuMa. Heke dopme HemMmyHOr xujaporica ce Takohe JocTa yCIEHIHO TPETHpajy.
OetanHe aHemuje u3a3BaHe uHpeknujom IlapBoBupyca B19 wumm  texum  0o01mMKoM
(dberomaTepHAIHE XEMOparvje ce Jede HHTpayrepycHoMm TpaHcdysujom. Tpancdysujcku
cuapom mehy 6mmzaniuma (TTTS) ce ycmenrHo perraBa ETOCKOIICKOM Jacep KOoaryiiaiujoM
KOMYHUKAQHTHUX IUIAIICHTHUX KPBHUX cyzaoBa. DertaqHe TaxwapuTMHUje C€ TPETUPAJy
AHTHAPUTMUIMMA, TPAHCIUIAIICHTHUM ITyTeM WJIN AUPEKTHO aIlNIMKOBAHUX Y (ETaTHH KPBOTOK.
ATUIMKOBame MIaHTa pellaBa mieypainny edys3ujy(Iaeypo-aMHUjadHu IIAaHT) Ka0 U ypUHAPHHU
acuuT (BE3WKO-aMHUjaJIHM WJIM TEpUTOHEO-aMHHjamHu ImaHT). Yak je Moyha m oTBOpeHa
XUpypruja miojia y HeKUM MEIHMIIMHCKUM I[IEHTPHMAa y cilydajeBuMa aujadparmanHe XepHHje,

LICTHYHE a7ieHOMaTouIHe MandopManuje miyha n cakpokokiureanHor tepatoma (°2).

1.1.4. YPOBEHE CPYAHE MAHE

Cpiie 1 BelIMKH KpBHU CYJIOBH MOYMIbY CBOj eMOPHOHAIHM pa3Boj Kao aHTMOIreHe rpyre henuja
CpPEeIMHOM TIeTe Hefesbe reTaiuje (Tpeha emOpronanta Henesba). OBe henuje cy mpBo JonHUpaHe
JaTepaHO y eMOpHOHY, M JlaJbe Ce KpeTameM IpeMa Hampes clajajy U MpaBe NMPBY MpPEXy
NPUMUTUBHUX KPBHHUX CyJ0OBa. Y TNpeameM ey OKO HeypajHe IUIoue ce CTBapa KapAHOTeHO
MoApy4Yje MOTKOBUUCTOT OOJMKa, a eMOPHOHAIIHU IIEJIOM OKO Hera (hopmupa nepukapaujaany
myrmpuHy. Kako ce HepBHA 1i04Ya caBHja CBOJUM MHOTO Op>KHM pacToM, TaKO C€ OBO MOIPYYje
HACTaHKa cpIia CITyIITa Ka BPaTHOM JIeNy, a 3aTUM U JI0 TPYAHOT JieNa Te HacTaBjba CBOj daJbU
pa3Boj. HoBe anruorene henuje ce mnojaBibyjy ca 06e cTpaHe 3aMETHOT IITHTA U KaJia ce y HhHMa
dopmupa JTyMeH OHE IpeACTaBbajy Aop3ainHe aopTe. Ca Ipyre crpaHe KapJUOTeHO IMOoJpydje
Takohe CTBapa JIyMEH M TaKO HacTaje CpYaHa IIeB, KOja C€ CIOjU ca MOMEHYTHUM JIOpP3THUM
aoptama. OBuM Jrorahajuma je CTBOPEH TeMeJsb 3a Jajbu eMOPHOHAIHU pa3Boj cplia, MepuKapaa u

BCJIMKHX KPBHUX CyJOBaA. Beh mouetkom mecte FeTaLII/IjCKC HEACJBC U CaMa CpUaHa LICB CBOjI/IM
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pacToM TIOYMIE J1a C€ CaBHWja, CTBapajyhm cpuaHy meTiby. Y O] ce Beh pa3nukyjy Ha
KpaHHMjaJIHOM Kpajy CII0j ca aopTama, 3aTuM Oysoyc kopauc (o011 lbera HacTaje Hajpehu 1eo necHe
KOMOpE), PUMHUTHBHA BEHTPHUKYJ (O] Hera HacTaje HajBehu 1eo jeBe KOMOpPE) MPUMHUTHBHU
atpujyM (oH he maseum mperpahuBamem jaatu o0e MPETKOMOpE), W Ha KaynadHOM Kpajysinus
VeNnosuS oJi Kora HacTajy MaxOM BEJIMKH KpPBHU CYJOBH JIECHE NPETKOMOpE (Tako IITO
MPBOOMTHO IIMPOKO OTBOPEH BEHCKH CHHYC Ka MPETKOMOPH TOYHE-E Jia ce cykaBa u ckpehe y
JIECHO, TJIe 1aJbe uje Behu Jeo MpOTOKa; TO 3a MOCIEANIlY UMa OOJIUTEpalHjy JECHE MyImYaHe u
JieBe JKyMaH4YaHE BEHE, CAMUM THM CMamHBame JIEBOT pora BEHCKOr cuHyca). Ha kpajy 12.
HeJle/be OOJIMTEepHIle W 3ajeIHMYKa KapAuHaiHa BeHa. M3Hax OynOyca kopauca ce dopmupa
KOHYyC cpua (koju he maTu m3na3e BETMKUX KpBHUX cyaoBa). Kpajem miecte Henesbe TpynHohe
JOMHHATHHA Cy mpoiecu mnperpahuBama, koju he crBoputu mehykomopHy mperpany (pars
muscularis), a ox truncusa arteriosusa yBHjameM OKO CBOje oce W mperpahuBameM (septum
aorticopulmonale) dbopmupajy truncus aorticus (M3 Kora HacTaje YCXOIHH JI€0 aOPTHOT JyKa) U
truncus pulmonalis (mudepenuupahe ce y mayhny aptepujy). VcroBpemeHO HacTajy
MehyrpeTkoMopHa mperpaaa (mpuMapHa ¥ CEKyHJapHa) Kao W BEHCKH CHCTEM. Y CelIMoj
recTalrjCKOj HEJEe/bU Ce Y CpUYaHO] IIYIUBMHHM I10jaBJbYjy CHIOKapIWjaTHH jacTydnhu, rpyme
Me3eHXUMHUX henuja koje he popmuparu aTpHOBEHTpPHUKYIApHE 3aJMCKE U MEMOpPAHO3HHU €0
MehykoMopHe nperpaje. Ha oBe CTpyKType ce CBOjUM JIOHUM IOJOM OCJIamka UHTEPATPHjaTHH
centyM. He ynaszehu nasee y nerasbe emMOpHOHAIHOT pa3Boja, BUIU ce jaa ce Beh y meceroj
HeJeJbU TpyAHONe, MITO je CTapocT eMOpHOHA OJl OKO OocaM Hejesha, GopMupa cpie Koje y
Hajehoj] Mepu W y CBOjUM TJAaBHUM KapaKTepUCTHKamMa HMa W3TIeA BP0 CIMYaH
Ne(GUHUTUBHOM CpLly M BEJIMKUM KPBHUM CyJnoBMMa. Mano kacHuje, 10 Kpaja 12. Henesbe
TpyaHohe ¢opMupaH je U BEHCKH CHUCTEM 00€ MPETKOMOPE, IECHO U3 BEHCKOI CHHYca (KOju Jaje
n Hajsehu MUIIMhHU €0 JAECHOT aTpujyma), a JIeBo yrpahuBameM IiyhHe BeHe y 3Uj JieBe
npeTrkomope (koja naje u Behu neo Mummha J1eBOr aTpujyma) U BEHUM TPaHAkEM Ha 4eTUPU
npeTkoMopHe BeHe. OnaTiie je jacHO Ja MHOIe CpyaHe MaHe HacTajy nopemehajeM cloKeHor
nporeca eMOpPHOHAITHOT pa3Boja Cplia M BEIMKUX KPBHUX CYJI0Ba y MPBOM TPHUMECTPY, Kaja uX
j€ BeOMa TEeIIKO yATpacoHOTrpad)CKH BU3YEITH30BATH.

AHoManuje cpiia ¥ BeIMKHX apTepHja cy Hajuemthe deranne mandopmaryje. yuecTaaocT je OKO
5-10 ma 1000 xwuBopohenux u oko 30 Ha 1000 MpTBOpohenux (*3). Y3pouu cy MHOro6pojHu

nocieauia cy cnenuuuHor oJHoca FeHeTCKUX YHHUaNa u (aktopa okpyxema. Kox mame of
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5% manujeHaTa ca CpyaHOM MaHOM j€ Y3pOK T'€HETCKa MyTallidja WM XpOMO30MOIaTuja, aju je
kon Bume ox 90% deryca ca Exsapacosum wim Ilatay cuaapomom, kox 50% ca JlaynHoBum
cuaapomoM u ko 40% muiomoBa ca TapuepoBuM cuHIpoMoMm Halhena mandopmanuja cpra.
[Toehan pu3uk ox MojaBe cpuaHe MaHe UMajy OJIMCKU CPOAHHUIM ca 0OOJIeTrMa Of OBUX CTamba.
[TonoBuHA THX aHOMaJIMja Cy ACKMIITOMATCKE, a JIpyra MOJIOBHHA CYy WM JICTAJTHE U 3aXTeBajy
XUPYPIIKY Kopekiujy. Bemuku je 6poj mandopmanuja cpuia 1 MHOTE€ OJ TUX MaHa Cy BeoMa
KOMIUICKCHE. 3JIaTHU CTaHIApH y AWjarHOCTHIH je ynTpa3Byk. [loceOHO Cy crmammjann3oBaHu
HEHTPH 3a (eTanHy exokapAauorpadujy yCHelmHH y ACTEeKUUjU CPUYaHUX MaHa. 3aTo je OUTHO
UACHTU(DUKOBATH TpyIIe MaIMjeHaTa ca MOBUIICHUM PU3HKOM U YITYTHTH UX Y CICIHjaTH30BaHy
TepLHUjapHy YCTaHOBY I/I€ j€ YCIIEIIHOCT OBE JAMjarHocThke MHoro Beha. 3a mobap ucxon je
norpeOHa aJeKBaTHA ONpeMa, enyKalHja KaJpa M PacloIOKUBOCT BpEMEHa 3a Mpelu3aH H
yclenmiaH CKPUHHUHT (eranHux aHomanuja cpua. Crienu mpukas CpyaHHX aHoOMaldja I10
onpeheHuM TMOJHACIIOBMMA, KOJU HHCY BOAMY KpO3 peIocie] JAMjarHOCTHKe, Beh cy Tako

OCMHUIIJbCHHU U3 AUJAKTUYKHX Pa3jiora.

Cenmanne anomanuje

Ampujannu cenmannu oeghexmje mocnenuna aedexkra memOpaHe koja 3arBapa foramen ovale.
Nma nexonmko BapujaHTu oBe aHomanuje. HajjenHocraBHHMja je manopmariyja koja 3axBara
septum primum (7A€o nperpaje UCIo/ OBaJIHOI 0TBOPa), 10K je Hajuenthu T3B. THN II mopemehaj,
onHocHO nedekT septuma secunduma (3axBaTa €0 W3HAJ OBajgHOr OTBopa). OH je 0OWYHO
M30JI0BaHAa aHOMaJIMja, ajli MOKela Oyne PeTKo W y CKIIONY CHHApPOMA. ATpPHjaTHU CENTaTHH
nedext tun Il (ASD II) je wecta cpuana MaHa u mpeactaBiba oko 10% cBux ypoheHux
nedexkara. Y TOKy TpyAHOhe ce BeoMa TEIIKO M peIaTUBHO PETKO AMjarHOCTHKY]e, jep He cTBapa
XeMO/IMHAMCKe TpobisieMa y (peTallHOM KpBOTOKY (TH€ je IpucyTaH (PU3HOJIOIMIKH JE€CHO-JIEBU

ITaHT y HUBOY IIpeTkoMopa). [Tocie poljema, oBa MaHa je KOpeKTHOMIHA akoje moTpebHo. (*4)

Beumpuxynapnu cenmannu degpexm (VSD) je ne3uja MycKylapHOT HIM MeMOpaHO3HOT jeia
nperpajge Koja JIeNu JIeBy W JIECHY CpuaHy KoMopy. 3HaTHO yemhu cy nepuMeMOpaHO3HU

nedextu (80%). MHnmmeHia oBe aHoMajuje je 4ecTa, y MOCTHATATHOM KUBOTY MPEICTaBIba OKO
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30% cpuaHux MaHa, JOK je 300r HEOBOJFHO 100pe AMjarHOCTHKE y (peTaaHOM MepHoay HeHa
yuectanoct oko 10% cBux ypohenux mandopmanuja cpua. Pazmor Tome je mTo oBa MaHa HE
HapyIlIaBa u3rie] KOMOPHOT CUCTEMA Ha YETBOPOITYIUBHHCKOM MPECEKY jep je MPUTHUCAK Y JIEBO]
U JICCHOJKOMOPU Y TOKY (eTasHor pas3mobsba CKOpPO HACHTHYAH. Y TOKY HHTPAyTEPYyCHOT
pa3Boja, MHOTO JIAKIIE U CaMHM THUM M 4Yemhe ce TUjarHOCTHKY]y OHM jaedekTu mehykomopne
nperpaje yApYKeHH ca XpOMO30oMollaThjaMa MM Kaja Ce jaBJhajy y CKIIOIY HEXPOMO30OMCKHUX
(reHeTCKUX) CHHAPOMA, JTOK ce mocie pohema aujarHocTukyjy VSD Koju ¢y H3010BaHU M CAMHUM
TUM HMMajy BPJIO MajJH PU3MK OJf TEHETCKH WM XPOMO3OMCKH YCIOBJbEHE Mandopmaryje.
Hbuxora nporuo3sa je 106pa, Behu neo he cmonTaHo /1a ce 3aTBOPHU WM yoITe Hehe HU paBUTH
terobe. Octanu he 10o0po na pearyjy Ha MEIMKaMEHTO3HY Tepamnujy, 10K he camo Koz maior
Opoja oOoyienmux OWTH HEONXOAHO XHUPYPIIKO Jieuewe. [IpekuBihaBame M OMOpPaBaK IOCIe

XHpYpIIKe HHTepBEHIHje je mpeko 90%, ¥ TH MallijeHTH HeMajy HUKAKBUX cekena (°°).

Ampuosenmpuxynapuu cenmaiuu degexm (aTpUOBEHTPUKYIAPHU KaHal uiu Kpahe AV kaHan)
je yIpyXeHa aHOMaJlja Jejia MPETKOMOPHE Tperpaje, J1eja HHTEPBEHTPUKYIAPHOT CeNTyMa U
aTPUOBEHTPUKYJIAPHUX 3alKMcTaka. Beoma je decta W mnpencraBiba 7% CBUX CpPYAHHX
Manodopmanuja. OBa cpuyaHa MaHa je mocieauna AeQeKTHE TeHe3e eHJIOKapAujaTHUX
jactyunha. Moske Aa MOCTOjU MaplLMjadHU MM KoMIuleTHH naedekT. Koa kommierHe MaHe
MPUCYTaH je AaTPUOBEHTPUKYIAPHM KaHal, a TPUKYCIHIAIHA W MHUTPAIHU 3aIHUCTaK CY
MIPETBOPEHH Y je/laH BeUKU AV 3aimcTak KOju KOju ce oTBapa Haj 00e komope. OBakaB aedeKT
MO’Ke Jla BOJIM Y KOHI'€CTUBaH cpuaHu 3actoj. [loctoju Ganancupana ¢popma oBe O6onect (kKama
cy o0e KoMoOpe HCTUX JUMeH3Wja) U HeOamaHcupaH oONMK (Kaja je jeaHa Komopa
xunoruiactuyHa). OBa cpyaHa MaHa je 4ecTo yApyXeHa ca Xpomo3omormnarujama (IoceOHO
dbopma xkomruieTHOr AV KaHana) U HEXOPMO30OMCKHM CHHApoMUMA. TokoM TpynHohe oBa MaHa
PEeTKO mpaBu MpoOJeM, aly ako MOCTOjU MHCY(UIIMjEeHIIMja aTPUOBEHTPUKYJIAPHOT 3aJIMCKa, TO
OOMYHO JIOBOJM HMHTpAyTepyCHO 10 cpyaHor 3actoja. deTycm KoJ KOJUX C€ OBa MaHa
JIMJarHOCTHKYE in utero, WMajy JOIIy MPOTHO3Yy, jeép Cy OHE OOWMYHO YAPYKEHE ca IPYyTruMm
anomanujama.Kana je mpucyTtHa MHKOMIUIETHa ¢dopMa oBe MaindopMmaiuje, MOCTHATAIHO Ce
MIOHAIIIA Ka0 aTpHUjajiHU CeNTATHU JeeKT U uMa 100py nporHosy. CiaydajeBu KOA KOJUX MOCTOjH

KOMIIJICTaH ,E[G(I)CKT, onepully CC y meCToM MECCly KUBOTa BCOMa YCIICIIHO U CaMO KOI 10%
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nere nmoTpedHa je peonepanuja (0OMYHO KO MalMjeHaTa KOju Cy UMalid Hebanmancupany Ghopmy

xoMuteTHor AV kanana) (°°).

Yuueenmpuxynapro cpye je cpyaHa MaHa KOJ KOje TOCTOju caMo jenHa komopa. C 003upom Ha
nedUHHIN]Y, Y OBY TPYIy aHOMayIHja cranajy: 1. ctama y Kome ¢y 00e MpeTKoMOope CIlojeHe ca
jeIHOM KOMOpPOM OWJIO MPEKO HCTOT WIIM IMPEKO JIBa OJIBOjeHa aTPUBEHTPHUKYJIapHA 3ajrcKa
(double-inlet simple ventricle); 2. crama y kojuma 300r oxacyctBa jemHor AV cmoja, jenHa
KOMOpa je WIN 3aKpiKJballa WX je OACYTHA (TPUKYCIUAAIHA WIM MUTpPAJIHA arpe3uja). Y OBOM
Clly4ajy aTpHOBEHTPUKYJIAPHU CIIOj je ca caMoO jeIHOM KOMOpPOM. oBa komopa y 85% ciyuajeBa
uma ocobuHe jeBe komope. OBa aHOMamHja npencTaBsba oko 1,5% cBux cpuanux mana. OOUYHO
j€ y3 OBy aHOMAJTHjy YecTa M CTeHO03a IuTyhHe apTepuje win aopte. butan mpobiem je mocTojame
MpPOBOAHMX Jedekara 300T HEmocTojama Me)YKOMOPHOT CeNnTyma, ITO 3a MOCISAHIy HMa
nopemehaj cpuanor purma. [locTHaTasiHO je KOI OBHMX MalMjeHaTa HEOMXOJHA XHPYPIIKa
kKopeknuja Mane. Ilocie omnepatuBHOr 3axBara (DOHTEHOBa ormepaiyja), 4ecTe Cy KacHe
KoMIUTMKanyje (apurmuja, Tpom6Oo3a). Ilerorogmmme npexuBibaBame je 70%. IloceOHO je
o0janmrmeHa TPUKYCIUJAIHA aTpe3ja KacHUje Yy OBOM TOMIaBJbY (HEKE CpYaHEe MaHe ce IO
CBOJUM KapaKTepHCTUKaMa MOTY CBPCTATH Yy pas3iIHuYUTe MOATpYIe; TO HE Tpeba Ja cTBapa
HejacHOhy, jep Cy Hau3IJie] HejacHe Halle Mojeie Koje MMajy 3a LuJb M MmoTpedy Ja cBe
npejcTaBe CKOpPO MaTeMaTH4KH JIOTHYHO W MPEIU3HO, a He caMa CTama Koja 10 CBOjUM

0COOMHAaMa HUCY TAaKO J€HOCTaBHA).

Anomanuje negoe cpya u aopme

Aopmna cmeno3a je ONCTPYKTUBHA MPOMEHA Ha U3J1a3HOM Jeiy JeBor cpia. OBo je j1ocTa yecra
aHomainuja ¥ jaBsba ce y 1/7000 pohema (3% cBUX cpyaHMX MaHa). 3aBUCHO O]l JIOKalIM3alluje
Cy)Kema, IOCTOje BajJByJiapHa, CyOBaJByJapHa U CympaBaiByjapHa Je3uja. Hajuemrha je
BaJiByJlapHa cTeHo3a. OOMYHO HaAcTaje Kao IMOCJeAWIa JWCIUIa3Hje AOPTHHUX 3aJIMCTaKa WIIH
¢y3uje BanBymapHux komucypa. CyBalBynapHa CT€HO3a je WIM mocienuna (GudpoMmyckaipHe
OTICTPYKIIHMje U 300T 3a/1e0Jbatba BEHTPUKYIApHOT cenTyma. CyIlpaBajByIapHO CYXEHe aopTe

je y tpu dopme: ka0 MeMOpaHa y HUBOY BaJICAJIBUHUX CHHYCA, Ka0 JIOKAIM30BAHO CYKCHE
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YCXOIHE aopTe WM y BHAY TU(Y3HOT CyXKema Koje ce IMPOTEeKE O]l aOPTHOT JyKa Ia CBE J0
NPBUX TI'paHama (0/IBajamkba KPBHUX CymoBa 3a mepdopanHTHe miyhe rpane). YMmepene dopme
CTEHO3€ aopTe Ce NMPEHATaJHO HE JIMjarHOCTUKY]Y, Beh je Moryhe mpuMETHTH caMO KPUTHYHE
CTEHO3€ T'Jie J0Ja3u 70 omrehema MUOKap/a JieBeé KOMOpE U HeroBe XunodyHknuje (mro ce
YATpa3By4yHO BHUAM Kao XHIIOMOTWINTET). Perko je oBa aHoManuja yapyXkeHa ca
XpoMoO30MONaTHjaMa U HEXPOMO3OMCKUM CHHIPOMHMA, ald j€ YeCTO NMPHCYTHA M YApY)KeHa
KapaujanHa mandopmanuja. [Iporrosa 3aBucu on Buie (pakropa, mMoceOHO je Joma ako je

pOMEHa y3pOKOBaJla CEKyHIapHY XUITOIIIa3H]jy JEBOT CpIia.

Xunonnacmuunu cuHOpoM 1e6oe cpya WU XUIOIUIa3Huja JIEBOI BEHTPUKYINA j€ CKYIl aHOMalldja
KOJU C€ CacTOju OJ Malie JIeBe KOMOPE Cplia yAPYKCHE ca MUTPATHOM M aOPTHOM aTPE3HjOM.
JaBiba ce y oko 1 Ha 10000 pohema. JaBiba ce yemhe y OKBHpPY XpOMO30MOIIATHja, HAPOUHUTO
TapuepoBor cunnpoma, [latay cunapoma, EnsapiacoBor cuHapoma, mapiujaiHe Tpuzomuje 9,
jakobceHoBor cHapoma (mapiujanna 11q neneuuja). Pusuk je o1 moHOBIbamka oBe OOJIECTH je Yak
25% ako y (hamunuju mocroje aBa obonena nerea. Hekn cmaTpajy Aa je pas3iior HacTaHKa OBE
Mangopmalje mpeBpeMeHo 3arBapame (popamena opane. Y TOKy (eranmHor nepuoga ¢eryc
MOXeE Ja MMa HOpMajlaH pacT 3axBabyjyhu (yHKIHMOHHCamy AyKTyca aprepuosyca. OBo je
CpyaHa MaHa Cca BEOMa JIOIIOM MOCTHATAJTHOM IPOTHO30M, YaK M aKO CE JICUYH XHUPYPIIKH-

Hopsynosa onepanuja (°').

Koapxmayuja aopme je cyxeme aopTe y BEHOM TOpakajdHoM cermeHTy. Hajuenthe je cyxeme
u3Mmel)y u3nasa jeBe moakpyuHe aprepuje (arteria subclavia lateri sinistri) u ductusa arteriosusa.
N3paxkeHoCcT 0BE IPOMEHE je 0] 0JIaror CyKema aopTe CBe /10 TyOynapHe xumnoruiasuje. Jlocra je
yecTa Majadopmalfja u yaectayiocT joj je 4-5% CBUX CpuaHUX MaHa. Y IpyKeHEe CpuaHe MaHe ce
jaBibajy 'y 90% cnydajeBa (CTeHO3a aopTe, BEHTPHUKYJIAPHH CENTATHU Je(eKT, aTpHjaTHU
CeNnTalHU Je(eKT, TPaHCIO3UIMja BEIUKUX KpPBHUX CyAOBa), Kao W HEKapJAujalHe
Mandopmanmje (TapuepoB cunapoMm, aujadparmanna xepHuja). OBa aHOMalMja j€ YECTO
yApUYXKEHA ca XpoMO30MOMaTHjaMa. YJITPa3BY4YHO C€ MPEHATATHO TEUIKO IUjarHOCTHKY]E,
HapouuTO Kaja cy Onaxe ¢opme KoHreHutaiHe Oonectu. Takohe ce Hekala jaBiba TEK MOCIHE

pohema. IIporaoza y MHOroM 3aBUCH O/ TEXKUHE JIe3Uje U 0] YAPYKEHUX aHOMaJIWja.
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IIpexuo aopmmuoe nyka yuectByje ca oko 1% y cBuM cpuanuM maHama. [loctoje Tpu Bapujanuje
oBe Manopmaimje, 3aBUCHO Ha KOM MECTy aOpPTHOT JiyKa je mpekui. Yecto je yapyxkeHa ca
XpOMO30MONaTHjaMa, JT0OK Cy HEXPOMO30OMCKH CHHAPOMHU peTkH. CKOpo 00aBE3HO je MpHCyTaH
nedext mehykoMmopHe nperpase. 3ajelHO ca APYyruM aHOMallMjamMa aOpPTHOT JIyKa (IECHOCTPAaHH
WUy 000CTpaHU JIyK aopTe) BEOMa j& BEIWKH PU3UK OJ MyTaldje Ha 22. XpOMO30MY, ITOCEOHO

aKo je TIPUCYTHA M XMIIOIUIa3uja THMyca u napatuponsue xiesze (Di George curapom) (*°)

Anomanuje decnoe cpya u nayhnux KpsHux cyoosa

Tpuxycnuoanneanomanuje cy nopemehaju y rpahu, Jokaumju #  (QYHKIHOHAIHOCTH
TPUKYCIHJIAIHE BajJBYJe M TOHEKAJ M YAPYKEHHX CHHIpPOMA. Y JUTEeparypu ce OOMYHO He
Kiacu(uKyjy Ha OBaj HAUMH, alld IMajy HEKe 3ajeHnuke ocoOuHe. [ToBe3aHOCT OBUX aHOMAaNHja
ca XpoMO30MoOIIaTHjaMa je Maja, Oalr Kao ¥ ca HeXpOMO30OMCKUM cuHApoMuMa. Ciene mpuKasu
M0jeIMHUX aHOMAJIH]a:

- E6wmajnosea anomanuja je mocieanna HeaJeKBaTHE JIOKAlMje TPUKYCIIHIAIHOT
3amucka. Oko 1% CBHX CpyaHMX MaHa MpHIajga oBoj MandopManuju. 3amuciu cy
MIOCTAaBJbEHH HUCKO Y JIeCHOj KoMopH. To 3a mocienuny uma aTpujaaus3anujy AecHe
KOMOpE Pa3IMYUTOr CTereHa. 33K W CENTAIHU KYCHHC Cy HHUCKO IOCTaBJbEHH,
3aKayeHH 3a MUMIMhHE J1e0 ecHe komope. [Ipenmu Kycnuc je HopaMIiTHO JIOIMpaH,
Ha aHynycy, anu je mopemehene rpahe. Kao pesynrar oBe cutyaimje, TOpHHU €0
JecHe KoMope mpumnana (YyHKIMOHAIHO JECHOj MpPEeTKOMOpH, Koja je 3aro
npomupena. Takohe je M 3ua BEHTPUKYJIAPHOT MOPEKIa Y MPETKOMOPH HUCTAKECH H
yecTo auiatupadH. Kamanmuter aecHe KOMOpE je CMameH M JECHHU BEHTPUKYI je
MOCTICIMYHO XWITOTUIACTUYaH. TPHUKYCHUJATHA 3aIHCTAaK j€ WCTOBPEMEHO W
IMCIUIACTUYaH M CTEHOTHYAaH, a (YHKIMOHANIHO WHCY(QHIUjeHTaH, T€ IIOCTOjH
peryprutanuja ka uHade yBehaHoM JecHOM aTpujyMmy. YoOuuajeH yITpa3BYy4YHU
Hajla3 Ce CacToju O] ymaJjbuBO yBehaHe JIecHe MpeTKoMope, Majie IeCHE KOMOpe H
Maine IutyhHe aprepuje. Y HajTeXUM OOJIMIMMa IOCTOjU U KapJIUOMeraiuja.
IIporuosa je pasnuuura of ciaydaja ao ciaydaja. CMmptHOCT je oko 80-90%, moceOHO
KOJI TPEHATaIHO IMjarHOCTHKOBaHe OosiecTH. JIOMIOj MPOTHO3U JONPHHOCH pa3Boj

xujporica ¢eryca u riyhHa Xxunoriasuja.
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Tpuxycnuonua oOucniasujauMa ypeaHO JIONMpaHE BajBYyJapHE 3ajMCKe, alld Cy
3a1e0Jpalid, XHUICPEXOTeHH, Ca CMamkbeHHMM OOMMOM KpeTama TOKOM CHCTOJIHO-
aujactonHor putMma. OBa aHomainuja mpejacraBba 1% CBUX CpuaHMX MaHa. YecTo je
NpUCyTHA TPUKYyCHUAaTHa MHCypuiujennyja. OBa MaHa ce 4eCTO jaBjba y OKBHUPY
E6mrajroBe  aHomanuje, wiam  kox  IiyhHe — aTpe3uje  ca  OYyBaHUM
WHTCPBEHTPUKYJAPHUM  CIIETYyMOM. Y  yMEPEHO TCIIKUM OOJHIUMA, OBY
MangopmaIujy je TemKo pa3IukoBaTu o EOmrajHoBe aHOMaNMje, ald OHE UMajy U
cim4yaH ucxoi. Mma momry mporHosy, MOCeOHO ako MOCTOje 3HAIM IOIOIITama

JIECHOT cplia (xuaporic, edysuja mieype u nepukapiaa, acliuT, MOJIUXUAPAMHUOH).

Xunonnacmuunu cuHOpom Oechoe cpya je OBAe omMcaH W3 Tpu jaena. lIpBo ce objammasa

creno3a mryhuae BanByse. OBaj eHUTET ce OBJIE yOpaja jep MMa MPOrPECHBAH TOK KOjU Y KPajibeM

cllyyajy BOAM y JpYry IOMEHYTY KaTeropujy, arpe3ujy miyhHor 3anucka. 3aBUCHO Jia JiU je

TOKOM JWHAMHUKE OBUX IMPOMCHA AOLLIO A0 TPUKYCIIMAAIHE I[I/ICHJ'IaSI/IjC, CTBapa C¢ I[I/IJ'IaTaLII/Ija

JIECHE MPETKOMOpEe W KoMope. AKO je JOIUIO N0 TPUKYCIHIATHE aTpe3uje, HacTahe ciiuka

XUIIOIIACTUYHOT JECHOT BEHTPUKYJIA.

Cmenosza niyhue eangynre je cpyaHa MaHa 4Mja j€ HHIMACHIA BpPIO pETKa
IIPEeHaTaIHO, I MMOCTHATAIHO YMHU 9% cBUX Mandopmanyja cpua. Kapakrepuue je
OTICTPYKIMja y W3JIA3HOM TPAKTy JECHOT Cplia, TadyHHje CYKEH CEeMUIyHapHHU
MyJIMOHAJIHM 3aJIUCTaK KOJUM KpB HalylITa JeCHy KOMOpy. 300r OTeXaHOr
NpaXmbeha JECHOI BEHTPHKYJA, YECTO c€ pa3BHja Xumeprpoduja JecHE KOMOpE.
Kako Gonect Hampexayje, MyJIMOHAJIHA BaJByJla W€ Ka CTEHO3HM, a MUOKapJ JAECHOT
Cplia IIOCTaje CBE Mame MOKPETaH (XUIIOMOTUIIMTET JAECHOT BEHTPHUKYJA). Y ciydajy
HACTaHKa KPUTHUYHE CTeHO3e IUTyhHe BaiByje, aKko je€ TPHUKYCIHIAIHU 3aJUCTaK
JMCcIIIacTU4aH, HacTahe quiatanuja gecHe KoMope. AKO je TPUKYCIUAadHa BalBya
aTpeTMyHa, pazBuhe ce xumoruiauja jaecHor cpua. Koj mamujenara ca Omarom
CTEHO30M TIporHOo3a je mo0pa Oe3 mHTepBeHIMje. Koa m3paxeHne cTeHo3e, paau ce
OaJIoH BaJBYJIOIIJIACTHKA Koja J1aje mo0pe pe3yrare.

Ilyimonanna ampe3uja ca UHMAKMHUM CcenmyMomM MOXe Jaa Oyzae pesynraTt
IPUMapHO aTPETHYHOI 3alucKa IIyhHe apTepHje, Uik pa3BojeM KPUTUYHE CTEHO3€

MyJIMOHaJIHE BajByJie. IHTaKTaH je MHTEpBEHTPHUKYIapHU centyM. MHiuaenna je ox
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1-5% cBux cpuanux aHomainuja. OBy MandopMalnjy KapaKTepuIly XHUIOIIACTHYaH
JICCHU BEHTPUKYII, IUTYNHU 3aJIUCTaK je 3aTBOPEH HIIM C€ CaMoO JCIMMHUYHO OTBapa,
wiyhna aprepuja je ycka, ductus arteriosus je M3BHjyraH, JOK je TPHKYCIHJaTHA
BaJIBYJIa CTEHOTHYHA. €BOJYIMja OBE MaHE BOJM Ka JHJIATAallMjU JIECHE KOMOpeE, Te
HacTaje mocleuYHa TPUKYCHUAAIHA MHCY(QHUIMjeHIInja, CIaboCT cpia U (QeTaTHH
xuapornc. Kon mammjenara je Hajuenthe moTpeOHO INTO OpXKe YCIOCTAaBIbamE
HOpPMAJTHOT TIPOTOKa KPBU Kpo3 IuryhHy aprepujy. [IporHosa je 3HaTHO JIOmIMja aKo
nocroju Beha ciabocT JecHe KoMmope, T€ Cy NOoTpeOHe apyrauuje XHpYypIIKe
unTepBeHuuje (omepanuja ciauuyHa @DouteHoBoj). CmptHOCT je oko 40% y TuMm
Clly4ajeBHMa.

- Tpukycnuoanna ampe3uja ca 8eHMPUKYIAPHUM CENMATHUM OedeKmom je OJICYCTBO
JIECHOT aTPUBEHTPHUKYJIAPHOT 3alMCKa. Tako Ja TMOCTOjU pPyAMMEHTHpaHa JecHa
KOMOpa, Y KOjU KpPB YJIa3H MPEKO BEHTPUKYJIAPHOT cenTaiHor jaedekra (0BO je BHI
YHUBEHTpUKYyaJIpHOT cpua). Munuaenna ose mandopmanuje je oko 0,7% cBux
cpuaHux MaHa. [IporHosa je mpuwiIn4dHO J00pa y MPBH Max, jep MaHa 300T JIOBOJHHO
BEJIMKOT Mel)yKOMOpHOT cenTaimHOr nedexTa Hajuemhe HUje 3aBUCHA Of JYKTyca
aprepuo3yca. OBa aHomaiuja ce Kopuryje DOHTEHOBOM OIEpalMjoM [0 CEIMe
TOJIMHE JKUBOTa (NIPaBJbCHE JAMKPEKTHOT IaHTa M3Mely NIYIUbMX BEHa W IUTyhHE
aprepuje), mpemjaa je IO HEKUM ayTopuMa TO TalhjaTUBHA oOlepanuja, a He

KOPEKTHBHU XUPYPIIKH 3aXBarT.

Ilamonowrxa noxanuzayuja nayhnux éena je Mandopmalyja dnja je 3acTyrmJbeHoCT 0KO 2% CBHUX
CpYaHMX MaHa W TPEACTaBJba JPEHaXy IUIYhHUX BeHa y JlecHy mpeTkoMopy. Moxe na Oyne
MATOJIONIKA JApeHaka KPBU M3 JeJHOT WM u3 oba miuyhHa Kpuia. 3aBHCHO OJf MeCTa yTOKa
WiyhHUX BeHa, Tj. BWUXOBE [JPEHaXe Yy JIeCHO cple oBe Majdopmanuje Mory OuTH
CynpakapjavjaiHe, KapaujanHe, uHpakapaujanHe (MHppaaujadparmaTuyHe) U KOMOMHOBAHE.
Perko je moBe3aHa ca XpoMo3oMomaTHjaMa, ajld j€ 4YecTa Yy HEXPOMO3OMCKHUM CHHIPOMHMA,
HapO4YUTO y OKBHpY XeTepoTakcuja (um3omepuszama). Y TOKy QeTaqHOr mnepuoja Hema
XeMOJMHAMCKUX Mpo0ieMa, ceM ako OBa aHOMalldja HHje Je0 KapAHOCITICHUYHOT CHHAPOMA.
[TocTHaTamHa MPOTHO3a 3aBUCH J1a JIM Cy MOMEHYTe yApykeHe MaydopMalije cpla IpucyTHe u

O BpEMCHA IMOCTaBJbamba aICKBATHC zmjarHose.
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Ilpespemeno 3ameapare ductusa arteriosusa je Hajuemhe mocieauna MEIUKaMEHTO3HE
Tepanuje MajKke NpOoCTarjaHAMHUMA HJIH KOPTUKOCTEPOMIMMA, IITO OW yrpoO3WIO IOCTOjame
¢u3noNomKOr AecHO-IEeBOI maHTta ¢eryca. MaHudecryje ce npenymeHomhy JIecHOr cpua u

OBAaKBY TPYJIHONY je HEOMXO/IHO IIITO IIPe 3aBPIIUTH mopohajem

Konompynxanne anomanuje

KoHoTpyHKallHE aHOMallMje Cy XEeTeporeHa rpyna CpYaHHX MaHa Koja ToJpa3yMeBa
3axBaheHOCT J[Ba OJIBOjeHA CETMEHTA: KOHOTPYHKAIHOT JIeJla 1 KOMOPHOT CHUCTeMa. 3ajeTHO OBE
aHomanuje cy nocra decte u uuHe 20-30% cBux cpuanux mana. OHe Cy IJIaBHH Halla3 KOJl
CHUMIITOMAaTCKUX IIMjaHO3a Y3POKOBAaHMX CpPYaHOM MaHOM Yy TMPBOj TOJWHHU JKUBOTAa. Heke
MasipopMaliije Cy 4ecTo IOBE3aHE ca XPOMO30MOIlaTHjama, Hapo4yuTo ca naenenujom 22qll
(danooBa TeTpasnoruja, 3ajeIHUYKH TPYHKYC apTepuo3y3, IBOCTPYKH H3ia3 jecHe komope). C
003upoM J1a uMajy odyBaHy rpal)y KOMOPHOT CHCTEMa CpIia, Kao U MOCTOjamke BEIMKUX apTepH]a,
XUPYPUIKO Jieuewe Jaje A00pe pesynrare (OMBEHTPUKYIapHA XUPYPILIKA KOPEKIja), MToceOHO
KaJa ce yIopeAW ca YCHEIHOmNy KOJa Jie4ela OCTaIMX CpYaHUX MaHa. briaroBpemMeHa
IMjarHo3a je BeoMa OWTHA, MO MOTryhCTBY aHTEHAaTajlHO, jep IMOCTHATAJHO YECTO HACTYIajy
CUMIITOMHU Op30 ¥ MMajy CBE 0COOMHE XUTHOT cTama. Ca Apyre cTpaHe, OJlaroBpeMeHa Teparnuja
M3Y3€THO TIOBOJBHO yTHUYe Ha ncxoa. OUuIiieIHO je OMTHO Jla ce OBakBe TpyaHOohe 3aBpiaBajy y

ycTaHOBaMa TEpLMjapHOTI paHra.

Tpancnosuyuja éenukux apmepuja 3Hadu na aopta Kpehe u3 necHe xkomope (y MOTIYHOCTH HITH
HajehuM nenom), a miayhHa aprepuja u3 JeBe komope. PenaTuBHO je uecta mandopmanuja u
u3HocH 2-5% cBuX cpyaHMX MaHa. Hucy Be3aHe 3a Xpomo30MomaTHje HUTH 32 HEXPOMO30MCKE
cunapome. [loctoje n1Be OCHOBHE Bapujaiyje OBe OOJIECTH, KOMIUIETHA TPAHCIIO3UIIN]a BEITUKHIX
apTepHja U KOpUToBaHa TPAHCIO3MIIMja BEIMKUX apTepHja.
- Komnnemna mpancnosuyuja eenuxux apmepuja je MHoro demha ox oOBe JBe
Bapujante. IIpeTkoMope ce ynuBajy y ajieKBaTHE KOMOpE, Tj. JleCHa IMPEeTKOMOopa y

JIECHY KOMOpY, a JieBa MpeTKoMopa y JieBy koMmopy. M3 necHe komope kpehe aopra,

37



JIOK W3 JIeBe Komope mona3u miayhna aprepuja. C 003upoM Ha OBakaB pacriopen, He
707131 /10 YKpIITamkaa BEIMKHX KpBHUX cyaoBa. Yecto je mpucyran VSD (50%
Clly4ajeBa), Kao U aHOMaJIMje aOpPTHOT JIyKa WJIM HEKH CTENeH oOCTpyKiuje TuryhHe
aprepuje. OBy Mmandopmanujy decto mpard u mnopemehaj KOpOHApHUX KPBHHX
CylOBa, Tj. BHHUXOBOI W3jJa3a. BUTHO je mperno3HaTdh CclydajeBe ca OACYCTBOM
BEHTPUKYJIAPHOT CENTATHOT JIe)eKTa U PECTPUTUBHUM (OPAMEHOM OBaJIe, jep ce KO
THX NalMjeHaTa oaMax Mo pohemwy jaBiba IMjaHo3a 1 Op3a MOrOpIIAKE OMIITET CTamba
HoBopohenuera. Tama je HEONMXOMHO OP30 MPUMEHHUTU ATPUOCEIITOCTOMU]Y, Koja he
oMoryhuTH Jja ce HeHaTyC IPUIIPEMH U JoYeKa ePUHUTUBAH ONICpAaTHBHU 3aXBar.

Kopueosana mpancnoszuyuja eenuxkux apmepuja je crambe BEHTPUKYJIApHE HHBEP3H)E,
ITO 32 MOCNIeANIly nMa ropemehaj Ha aTpHO-BEHTPUKYJIAPHOM Kao M Ha BEHTPUKYJIIO-
apTepujCKOM HHBOY. Tako je JieBa IMPETKOMOpa MPEKO TPUKYCIHIATHOT 3aJIMCKa
criojeHa ca MOp(OJIOLIKK IECHOM KOMOPOM, U3 Koje u3ina3u aopta. Ca apyre crpaHe
JIECHA TIPETKOMOpPA €€ MPEKO MHUTPAIHOT 3aIMCKa HACTaBJba Y MOP(DOJIOIIKH JIEBY
KOMOpPY U3 Koje u3ja3u IiyhHa aprepuja. Y3 0By aHOMaJIH]y 4ecTo ujae u nopemehaj
CUTYCa W IOJIOXKaja cpIia, TaKo Jia je TMPUCYTHA JACKCTpOKaparja Ko situs solitusa, a
JICBOKap/Mja ako je situs inversus. YecTo cy yIpyKeHe W JIpyre cpuyaHe MaHe, Kao
HITO je TMyJIMOHaJHa CTeHO3a, KOoapKTaluja aopre, nopemehaju Ha HHUBO
TpukycnugaidHor 3amucka y 90% cnyudajeBa (EOmrajHoBa mandopmanuja u
TPUKYyCNIHUJIATHA HHCYpUIMjeHlH]ja), nopemeha) putMa (Hajuenthe AV 650k). Kox ose
aHOMaJldje y pa3Bojy NMPOTHO3a JO0CTa 3aBUCH OJ YIPYKEHUX aHoMaiuja (oceOHO
cJ1aboCT JIECHOT BEHTPUKYJIA J]a OATOBOPHU MOTpedama CUCTeMCKe LIMPKYJanuje, Kao u
TpUKycUJanHa uHcyuimjeHuuja). Takohe 3a cama Hema jeIMHCTBEHOI CTaBa O
HAuYMHY TPETMaHa, jep W mopen JA00pe KpaTKOPOYHE MPOTHO3€E, AYrOpovHa IMPOTrHO3a

j€ HEeu3BecHa.

@Danoosa (Fallot) mempanoeuja ce cactoju u3 cieneha yetnpu nopemehaja:

BEHTPHUKYJIQPHU CENTAIHU IE(PEKT,
cTeHo3a myhHe aprepuje,
aopra Koja je JIOIMpaHa U3Ha1 UHTEPBEHTPHUKYIapHor centyma (overriding),

xuneprpoduja necHe koMope (He BUIU C€ MPEHATAIIHO).
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Jlocta je yecta aHomManuja W mpencTaBiba 7-9% cBUX cpuyaHHUX MaHa. YecTo je yapyxeHa ca
XpoMo30MoNaTHjaMa, a M ca HexpomozoMmckuMm cuaapomuma(®®). ¥V Toxy TpymHohe Hema
(eTamHOT XEMOJIMHAMCKOTI KOMITPOMHCA, TAaKO Ja HeMa HH 3acroja y pactry miona. CteHosa
wiyhHe apTrepuje mokasyje mporpectjy ca TOKOM TpyaHohe, o1 mMalie Ka U3paKeHHUjoj, YaK U JI0
cTemeHa arpesuje. 3anedspame MuIMha JecCHe KOMOpE je OJCYTHO Kon (eTyca u pasBuja ce
MOCTHATATHO Kao TMOCJeAnIa 1moBehamy OTIoOpa y W3Ja3HOM KPBOTOKY JIECHOT BEHTPHKYJIA.
BapujanTa ca u3pakeHOM CTEHO30M IUTYhHE apTepuje Koja Hle Ka aTpe3dju je CTame MO3HATO
Kao nayhna ampesuja ca 6enmpuxyiapHum cenmainum oegpexmom. 300r oBe MOryhHOCTH, Kaaa
ce mocymMma Ha DanooBy MaHy, HEOIXOJHO je MPATUTH CTame IUyhHe aprepuje, Kako Ou y
Clly4ajy OJICYCTBa AHTEPOTrPAJHOT TOKA y HEKOM TPEHYTKY y TOKYy TpyaHohe Morio ga ce
IIaHupa ojapkaBame ductusa arteriosusa mociie mopohaja. BUTHO je KapHOTHUIHM3AIUjoM
HCKJbYYUTH TIOCTOjalbe TeHETCKUX cuHapoma (aenennja 22ql1). Ilopohaj cBakako muiaHUpaTH y
TepIHjapHOj YCTaHOBH, Oe3 003upa ITO je MPUCYTaH MIAHT KoJ oBe MaHe. [IporHoza je
3a/1BoJpaBajyha mocie ycremnrHe XupypIike Kopekije koaj ce obassa y Tpehem Mecelry ’KHBOTa,

U KaJla HEMa yIpYKCHUX CPYaHUX MaHAa.

Heocmpyrku usznaz oecne xomope (Double outlet right ventricle- DORV)je jom jenna
KOHOTpYyHKasHa Mandopmarja. (30Be ce u Taussig-Bing anomanuja). Ko oBe mandopmarmje
o0e BelMKe apTepuje Ce M3NIMBajy HajBehuMm aenoM u3 necHe komope. MelhycobHa mo3uiiuja
BEJIMKUX KPBHUX CYOBa je€ BapHjaOmiIHA, mMpeMia OOMYHO MMajy TapajieliaH TOK. Y CTBapHu Taj
oTIicer Bapujalrja je o oaHoca ciuyHor danooBoj MaHM 10 Hallaza KOJ TPAHCIIO3UIIH]e BEIUKHUX
KPBHHUX CyZ0Ba. 3acTyMmJbeHOCT oBe MandopMmaiiije je 3-6% cBux cpuaHux maHa. Beoma uvecto je
yIpYyXeHa ca XpOMO30MOIIaTHjama, JTOK je Majia MOBE3aHOCT Ca HEXPOMO30OMCKHAM CHHAPOMHUMA.
BenTtpukynapau centaiHu AeQeKT je MHTErpaHU €0 oBe aHoManuje. [lynMoHanHa cTeHosa je
YecTa, a jaBjba C€ M KOApKTallMja aopTe WM Yak M MpeKkua aopTHor ayka. Kako ce TpymHoha
pa3Buja, A0Na3d U JO €BONyLHje TpoMEHa caMe MaHe. Y3 o00aBe3Hy KapuOTHIIM3AlIH]Y,
MPUIIMKOM pa3roBopa ca TPYAHUIIOM OWUTHO je HarJlaCHTH WM Ty YHibeHHILy. [IporHo3a 3aBucu on

CTama BEJIMKUX apTepHja U €BEHTYaJTHOT MPUCYCTBA YAPYKEHUX aHOMAJIH]a.

3ajeonuuxu truncus arteriosus je cpuaHa KOHOTPYHKaJIHA MaHa T'Jie TIOCTOjU CaMo jeJlaH BEIUKH

W3JIa3HU KPBHU CYyJI, KOjU UJe 07 0a3e cplia M yIpyKeH je ca nedexrom mehykomopHe mperpaje
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(VSD). Unuuaenna oBe anomanuje je oko 1% cBux mandopmanuja cpua. Uecro je yapykeHa ca
XpoOMO30MOMaThjaMa, a JOoCTa YeCTo M ca HEXPOMO30OMCKMM cHuHapomuma. [locinemuma je
HeaudepeHMpama truncusa arteriosusa Ha JBE BEIUKE apTepuje y eMOPHOHATHOM MEPHOIY.
TpyHKYC je mOBe3aH jeTHUM 3alIMCKOM ca 00e KoMope U o0aBjba (DYHKIIM]Yy U aopTe W TuryhHe
apTepuje, OJJHOCHO cHa0JieBa KPBJbY M CHCTEMCKY U TUTYhHY ¥ KOpOHapHy nupkyianujy. M cama
BaJBYJIa j¢ OOMYHO TMaTOJIONIKA, 3aje0spajla M ca MATOJIOIIKMM IOKpPEeTUMa. 3aBUCHO O]
MOJIOKAja, Tj. MECTa OfBajama IUIyhHe apTepuje MMa TpU TUIA OBE Jie3uje (mpemia Herne y
CTapHjoj INTEPATYpHU CE TIOMUELE U YETBPTH THII):

- I tum: muryhHo cTabiio ce onBaja 01 OCHOBHOT cTabiia (truncus) oMax U3HAJ 3aJIMCKa,

- II tum: He mocroju mimyhHo ctabmo, o6e miuyhHe aprepuje ce o[Bajajy ca 3aImbe
CTpaHe TpyHKYyca jenHa O3y apyre,

- III tam: He mocroju twiyhHo cTabno, a myhHe aprepuje U3 IIaBHOT cTabia Cy WU
ylaJbeHE jeaHa OJf JApYyre, WM CE CaMO jeJHa OJiBaja M3 TPYHKyca, a Jpyra
MPEJICTaBJba KoJIATepalIHy ITUPKYIIAIU]y U3 JCCIEACHTHE a0pTe- OCHOBHOTI cTabia,

W cama mo3unwmja crabiia HaJa KOMOpaMa Bapupa, ma Tako y oko 40% ciydajeBa MCXOIUINTE |
Buie ynecHo, y 20% ciydajeBa je Behum nenoM u3Han jeBe komope u 'y mpeoctanmx 40%
CHTyalllja TPYHKYC je TIO3MIIMOHHMPAH Ha CpPeJIMHU W3Haa o0a BeHTpuKynaa. CIMYHO Kao H
danooBa TeTpaliorHja, a 3a PazIUKy OJ OCTAJIUX KOHOTPYHKAIHHUX aHOMalldja, YecTO je
yIpYyXeHa ca eKcTpakapAujaTHuM Maindopmaiidjama (00MYHO y cKitory aHeymioauja). ObaBe3Ha
je kapuoTunuzanuja. AKO HeMmMa YAPYXKEHUX aHOMajuja, IOCTHATATHO JOJa3u y oO03up

ONepaTHBHO Jieueme Koje je nocta yenentHo (%),

Kapouocnnenuunu cunopomu (xemepomaxkcuje)

OBaj ckyn CHHIpoMa Cy aHOMajiije pa3Boja Koje ce yKymHO jaBsbajy 1/10000 mopobhaja u
npencraBibajy 4% CBHX CpuaHMX MaHa. Y CKIOMY OBUX CHHIpPOMa YBEK Cy IPHCYTHE
Mandopmalije cpia u cle3nHe, a CIOopaguvyHo U Apyrux opraHa. Paam jacHohe, motpeOHO je
OBJIC pa3jaCHUTH HEKe I0jMOBE M EHTHTETE Ha Koje ce ofHoce:Situs ce 0IHOCH Ha OpHUjeHTaIH]y
Cplia M BHCLEPAJHUX OpraHa y OJHOCY Ha CPeIUIlby JHHMU]Y. Y OJHOCY Ha Taj OpPHjEHTHD,

HOpMaJiHa aHaTOMCKa KOoHQHrypaluja ce o3HayaBa Kao Situs solitus, mro moapasymeBa
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(buznoomKy KOHGUTYpalln]jy BUCLIEpATHUX opraHa (cie3nHa, abJoMuHaIHa aopTa U OMmI100apHO
TuryhHO KpHWITo ca JieBe CTpaHe; jeTpa, JOmka NIylJba BeHa U TPUIIOOAapHO TuIyhHO KpWIlo ca JecHe
CTpaHe) U IpeTkoMopa (IIPEeTKoMopa Koja je MOp(OIOIIKY IecHa je Ha JECHOj CTPaHH, aTpHjyM
Koju je mo rpahu neBocTpaH je JsieBo Jsonupan). Kox Situs inversus je pacnopen deranHux
opraHa OpHWjeHTHCaH Kao CiHKa y oryiefany. Jpyrauuju pacrnopean opraHa y OJJHOCY Ha CHTYC
COJIMTYC U CHTYC HHBEP3YC Ce 03HayaBajy Kao Situs ambiguus wiu xereporakcuja (heterotaxia).
Xereporakcuja (joumr ce 30BE M30MepU3aM) NpeACTaB/ba MATOJNOMIKM apamXMaH ojapehenux
oprana ¢eryca. Tako mocToju JieBH u3oMepu3aM (MOJIMCILUIEHHja) W JeCHH H30MepH3aM
(acnienuja). Ilarosomka narepanu3anuja (eTaHUX OpraHa OJHOCH C€ Ha AaHOMAJHY
CUMETPUYHY TE€HE3y JICBHX OpraHa KOJ JICBOI H30MEpH3Ma, M JIECHHX OpraHa KOJ JECHOT
n3oMepusMa. JeTHOCTaBHO pPEYeHO, KOJ MOJHCIUICHHje (eTyc mMma JBe JIeBE CTpaHe, a KOJ
acIIeHH]je IJIOJ] Ce CAacTOjU OJ JIBE JIeCHE CTpaHe (TJIeJaHO KPO3 CpIe M BUCIIEPATHE OpTaHe).
XeTepoTakcuje HHCY YAPYKEHE ca XpOMO30oMollaThjamMa, Kao HH Ca HEXPOMO30MCKHM
CHHJIPOMHMA.
Jlesu uzomepuszam (situs ambiguus cum polysplenia) ima ynapeHe J€BOCTPaHE CTPYKTYpeE, JOK
JIECHOCTpaHe MOT'y 1a OyIy OJCYTHE:
® CpIIe je OOMYHO OPHjEHTHUCAHO JIECHOCTPAHO (HACYIPOT JIEBOCTPAHOM KEIYILY),
e JIeBa IPETKOMOPA je 000CTpaHO MPUCYTHA, U TMOCICANYHHN aTPUjaTHUA CENITAIHU Ne(EKT,
M jour yenrthe HeOanaHCUpaHU aTPUBEHTPUKYJIAPHU CENTAHU 1e(EKT,
® HEJO0CTaTaK JIeCHE MPETKOMOpe 300r ojicyTHOCTH SA uBopa cTBapa AV 610K,
® TIPEKH/] JIOHE NIyJbe BEHE Y HHTPaXEMaTHYHOM JIeTy, TIOK BeHCKH KOHTHHYUTET HaCcTaBJba
V. ayzgos,
® TOJHCIUICHH]A, IBE WM BUIILIE CIE3UHE ca 00€ CTpaHe MEe30TacTpujyma,
e jeTpa IEHTPATHO MOCTABJHCHA.
Jlecnu uzomepuzam (situs ambiguus cum asplenia) uma yaBojeHe JIE€CHOCTPaHEe CTPYKTYpe:
® CpIIe je OPUJEHTUCAHO Y JIECHO (a JKeTyall 0CTaje JIeBO),
e JlcCHA TNPETKOMOpa OOOCTPAaHO MPUCYTHA, OOMYHO YApY)KeHa ca HeOalaHCHpaHUM
aTPUOBEHTPUKYAIPHUM CENTATHUM Ae(heKToM,
e JIOa IIyIJba BEHA M A0pPTa Cy HAa UCTO] CTPaHH,
e jeTpa je BelMKa U CUMETpUYHA,

® HEI0CTaje CIe3UHA.
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[Iporuo3a 3aBUCH MPUMAPHO OJ BPCTE U H3PAKCHOCTH YAPYKEHUX aHOMAIH]a.

Cpuane oucpummuje

Beoma petko ce jaBibajy. Mory na ce onuily y OKBUPY TPH MOATPYIIE.

Cpuane npeepemene KOHmMpakyuje c€ jaBibajy MOBPEMEHO M y (U3HOJOLUIKUM CHUTYyaIljama.
MaToJIolIKe ¢y kaaa cy uenthe ox 1 y 10 HopmanHux kKoHTpakuuja. Mory na 6yay aTpujajiHe Win
BeHTpHKyJIapHe. OOMYHO Cy pe3ynTaT HE3peJoCTH MPOBOAHOI cuctema cpua. IIperkomophe

KOHTpaKIije cy yenhe ¥ MOTY U HE MOpajy Jia ce PEeHOCce B Ha KOMOpe.

Taxuapummuja je yOpamwe cpyaHOT pUTMa, Hajuelrhe mMpeTKoMOpHOT nopekia. Manudecryjy ce
Kao CyIpaBeHTPUKYJIapHa Taxukapiauja, Quatep mpeTkoMopa Wid aTtpujanHa ¢ubpunammja,
3aBHCHO Off Op3WHE HMMITyJIca KOje IUKTHUpa TEjCMEKEp. YeCTO jeé TO ayTOHOMHH (OKYyC Y
nperkomopu. OBa cTama cTBapajy xunomnepdysujy 300r cMambeHOT BpEeMEHa MyHhemha KOMOpa |
MOCJICIMYHOT CMamkbeHkha HW3J1a3HOI BOJYMEHAa KpPBU M3 Cpla. YONIITE Cy apuTMHje Ci1abo
TOJIEpUCAHE OJ1 CTpaHe TUIoJa. Jleueme je MHTPABEHCKO JIaBamke Majlld aHTHAPUTMUKA, TIPEMJIa je
moryha u aupekTHa agvuaHEcTpanmja nexa derycy(®l). Kana ce nocturny 32. Henesberecranyije,

pelene je y 3aBpliaBamby TpyJHohe U J1aJbeM IOCTHATAIHOM TpeTMaHy HoBopolheHuerTa.

Komnneman ampuosenmpuxyanpnu 610K je cTambe KaJa NPeTKOMOpE UMajy CBOj pUTaM, allid ce
TH UMITYJICK HE TIPOBOJIe 10 kKomopa. OKO TOJIOBUHE OBHUX CIIy4ajeBa je YAPYKEHO ca JPYrom
CpPYaHOM MaHOM, JIOK Cy y OCTaJlUM CIIydajeBUMa YeCT Pa3JIor MajyrHa ayTOMMYyHa aHTHTEIA.

Z[OC&I[B.H_IH)I/I TPETMAaHU in utero HUCY JaJI1 OUCKUBAHC PCIYJITATC.

Kapouomuonamuja

[TonpasymeBa oboseeme camor cpyaHor mummha. Perka je koHrenutanna gopma OGonecT.

MHuoro6pojuu ¢akropu Mory Aa Oyay €THOJOLIKM YMHMIIAI] OBOT CTama, KAao IITO CYy CpUaHe
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aHOMaJIhje, HeKH ypoheHu MmeTrabonuuku mopemehaju (MyckysnapHa auctpodwuja, TIHMKOTEHO3E,
MyKoImoJyimcaxapuaose, ¢udpoenacro3a eHaokapaa), HHPEKnHje (KapAHOTPONHH BUPYCH H
Oaktepuje). [lujarHoza ce mocTaB/ba WHAMPEKTHO TaKO IITO C€ YITPA3BYYHO BH3yalU3yje
KapAuoMeraija, HeKaja y3 CeKyHaapHy HHCY(UIIMjeHIn]y 3anucTaka. [[porHo3a oBor crama je

JIomIa.

1.1.5. AHOMAJIMJE I'PYJHOI" KOIIIA

Kouneenumanna oujagppacmanna xepruuja

Kao mncnemuiia HenormyHor ¢opmupama aujadparmMe y €HOPHOHAIHOM IEPHUOAY J0Ja3u 10
IpoTpy3uje abJOMUHAIHUX OpraHa y perujy rpyaHor koma. OBo je qocta yecta Maidopmaluja
u wmeHa HimaeHna je 1y 3000-4000 pohema. Y oko 15-20% ciydajeBa je moBe3aHa ca
XpOMO30MOIaTHjaMa, a ca HEXPOMO30MCKHM CHHIPOMHUMA (CTPYKTYPHUM aHOMaJlMjama) y CKOpO
30% nanaza. Muoro yemthe ce nedekt Hanaszu y npeaeny jese xemuaujapparme (75-85%) u to
Hajyemrhe mocTepoyiaTepanHo Jokanu3oBaHa (boxnanekoB tun xepHwuje), oko 10% y mpegeny
necHe xemuaujadparme, a Mame o 5% cy oboctpane xepuuje. CmaTpa ce Ja je MeXaHu3am
HacTaHKa [IBOjaK: jeJHAa BapHjaHTa je naa je Yy3pok mopemeha) ¢dysmuje, Tako ma ce
IUIEYpOTIEPUTOHEATHN KaHaJl HE 3aTBOPU OJIarOBpeMEHO, Te ce (eTajaHa IpeBa AUCIOLUUPA]Y Y
TOpakc (TuMe ,,lIoNpaBsbajy* AedeKT); Apyra BapujaHTa je Aa je IpOMeHa NociIeuIa IPUMapHOT
nedexra nujadparme, re pa3BojHO J107a34 0 HeaJleKBaTHE TeHe3a qujadparmandor Muminha. Y
Hajeehem Opojy ciy4ajeBa Haja3 je KapaKTepUCTHYaH: CpLE M MEAUjaCTUHAJIHU OpPraHUCy
MOTUCHYTH Y JIECHO, a Y JIEBOM JIeTy TPYJHOT KOIla c€ Halla3W KeIyJall, YeCTO U ca TIOHEKOM
KOHBOJIYTOM TaHKOT LpeBa. [Iparehu Hama3z je y oko 75% manujeHara nonuxuapamHuoH. Kao
nocjenuIia OBe KOMIIpecHje, HacTaje HHTpayTepycHo nopemehaj y rpahu anseona u popmupamy
aJIeKBaTHOT KaIMJIAPHOT CIUIETa OKO HUX. TO OBOAM JO BEITMKE CMPTHOCTH O OBOT CTama,
MaKo je Ha M3TJIe] MaaM U XUPYPIIKH permuB aedekT cama aHomanuja aujadparme(®?). Tako na

OBa JIC3I/Ija HMa Jiolly MOCTHATAaJIHY ITPOTHO3Y.
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Lucmuuna adenomamouona mangopmayuja nayha

OBa mpomeHna mpejacraBjba yBehame TepMUHATHUX OpOHXMOJIA M TOCIEIUYHE PEIyKIIHje
anBeonapHor mpocropa. CHHOHMM 3a OBO cTame je miyhHu xamaprom. Hacraje wmaca
MATOJIONIKOT TMAapeHXHMMa, JIOK je yaeo 3apaBor TkuBa muiyha pemykoBaH. Y 97% ciydajeBa
MIPOMEHA je jeJIHOCTpaHa, M TO HEeKaJa OrpaHWYeHA Ha camo jelaH pexam miyha. Mako oa
aHomanuja uyuHU 25% cBux Mandopamiyja miayha, meHo ykynmHo ydemhe Mmely deranmnum
aHoMajMjamMa je penaTuBHO peTko u jaBika ce y 1/4000 pohewma. Huje mnosesana ca
XpoMo30MomaThjaMa HH ca HEXPOMO3OMCKUM CHHApoMuMa. JlMjarHoza ce TmocTaBsba
MPHUCYCTBOM XHIlepexoreHor miyhHor Tymedakra koju mo rpahu Moxe ja Oyzae cacTaB/beH O]
BEJIMKUX IcTa (MaKpOLUMCTHYHA (OpPMA) WM je BHUIIE COJIMAHE rpalje, OJTHOCHO CacTaBJbEH W3
CHUTHHUX LUCTHYHUX NpPOMEHa (MUKpoUMCTHYHA (opma). AKO Je3Hja BPIIM KOMIIPECH])Y H
JMCIIOKAIIN]y CpIia ¥ BEJIMKUX KPBHHUX CYI0BA y TPYAHOM KOIIy, IPUCYTAH je U Xuaporc. Yecto
y3 OBY IIPOMEHY HJIe ¥ MOBUIIIEHA KOJIMYWHA IJ1070Be Boje. [Ipomena HajBuiie pacte usmely 20.
u 26. HeneJbe TpyAHONE M Taja TOCTHIKE TUIaTo y pacty. [IporHo3a je mo0pa ako HeMa XHIporica.
EBenTyanHo wuWHTayTepMHO JoNlazm |y o003up mipe 32. HeJehe TecTaldje IUIacupame
IUICYPOAMHUJATHOT IIaHTA Y IIHJbY CMambEHha KOMIIPECH]Ee TOPAKAIHUX OrpaHa U KPBHUX CYJIOBA.
[Tocme mopohaja caBeTyje ce 10 HamymeHE NpBE TOJUHE >KHBOTa XHPYPLIKO JCUYCHE-

TOPaKOTOMH]ja ¥ JTOOEKTOMHja He(yHKIIMOHATHOT pexmba mayha (5%).

1.1.6. AHOMAJIMJE TACTPOUHTECTUHAJIHOI' TPAKTA U ITPEJABET TPBYIIHOI
3UJIA

T'acmpowusa (Gastroschisis)
OBa aHOManWja je pelaTUBHO peTka M heHa wuHImaeHna je 1y 10000 pohema. To je

napayMOMIMKaIHU JIe(eKT Ha TIpeambeM TPOYITHOM 31y Kpo3 KOjU Hajdyenrhe KOHBOJYTE L[peBa

poJa3c u CJ'IO60)1H0 HHI/IBajy y aMHI/IOHCKOj TCYHOCTH. HI/IJe BC34aH 3a XpOMO3OMOHaTI/Ije HHUTH CC
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jaBjba y CKJIOIY HEXpOMO30MCKHX cumHpoma. Yemrhu je xom mmahux Tpymauna. TunudaHo je
OTBOp JIECHO o1 yMOmnukyca. JlehekT HacTaje Tako IMITO Yy IIECTO] HeAeJbH TPyaHONe (YeTBPTO]
eMOpHOHAIIHO] HEJeJbH) J0JIa3H 10 HEMOTIYHOT CIajama JaTepaJHUX IUIoYa KOje YOKBHUPY]Y
oynyhe tpeBo. To je meo mpolieca caBujamba eMOPHOHA KpaHUOKAYJATHO | JarepaiHo. [IpBo je
nocjenuia yop3aHor pacta HEpBHOT CHCTEMa y JAYXKHHY, a JaTepaliHO WU MOIPEYHO CaBHjambe
nocienuia yopsaHor pacra comuta. Tako aa je 00JIMKOBamke PEBHOT TpaKTa (IpeBacTor 00JInKa
caMoT LIpeBa) MacUBaH MPOIIEC y KOME ce 3H]] KyMaHUaHe Kece 00JI0KEH eHI01epMOoM u3Bphe u
yrpahyje y 3ua upeBa. Tume ce cykaBa NpPETXOAHO MIMPOK OTBOp m3Mmely emOpuoHa u
KyMmaHuaHe kece. Ha kpajy ocraie jegaH ayradak yCKH IpoJia3 KOjU C€ 30BE KyYMaHYaHU WIIH
BUTEIIMHCKU KaHan (ductus vitellinus unu ductus omphaloentericus). Kacuuje obmuteparujom
KYMaH4YaHOT KaHalla CpeIbe IPEBO, KOje je 10 Tama OWiIo y KOMYHHKAIUjU ca )KyMaHYaHOM
KEeCcOM, I'yOM KOHTaKT ca IMPBOOMTHOM E€HJIOJIEPMATHOM IIYIJBHHOM M 3ay3MMa CBOj CIO0OIHU
nosioxkaj y TpOymHoj aymsbu. Kao pesynTtar oBor ommca, mocToje MHOra oOjallbera 3aIlTo
70134 J0 HacTajama racrpocxuse. C 003UpoM Ja je 0TBOp CKOPO MCKJBYYMBO JECHO O] IyIIKa,
HajBEpPOBATHH]ja MPETIOCTaBKA, OJHOCHO OO0jallllbehe je Ja JI0JIa3H JO IAaTOJIOIIKE perpecuje
necHe yMmMOWIMKamHe BEHE WJIM JO BACKYJAPHOT  aK[HUIEHTa JIeCHE BUTEIMHCKE
(omdanomesenTepruHe) apTepHje ITO JOBOAU JO JICCHOCTPaHE MEPUyMOUINKAIHE HCXEMHjE H
crBapama nedekra. Kako on nese Butenuucke (Yolk sac) wmu omdanomeseHeTepiuuHe apTepuje
HacTaje ropma ME3eHTepuyHa aprepuja (IOK JecHa (U3UOJIONIKA WHBOJYHpA), UCXEMHjA Yy
JOTOKY KPBU T'OPHO0] ME3EHTEPUYHO] apTEepHUjU JIAKO Y3pOKYyje U MCXEMH]y jeJyHyMa, Ia je OBa
Jie3Hja 4ecTo yApyKeHa ca aTpe3njoM MpasHoT [[peBa.

[ToctHaranHa nporHo3a je 1o0pa u oko 90% HeoHaTyca IPEKUBE XPYPIIKY HHTEPBEHIIH]Y.

Omdghanoxena (Omphalocele)

3a pa3nmKy Oj] MPEeTXoAHe, oBa Majdopmallfja ja peJaTUBHO YecTa W jaBiba ce y 1 Ha 4000
pohewa. To je medext mpenmwer TpOYUIHOT 3HAa KOJU MCTOBPEMEHO YKJbYUyje U HHCEPLU)Y
nym4yaHuka. Tako Ja cy mposiabupaHu MHTpaaOAOMHHAIHH OpPraHd y aMHHUOIEPHUTOHEYallHOj
MeMmOpaHu (MeMOpaHa ce cacToju M3 JIBa JIMCTa: MapujeTaTHOT epUTOHEYMa U aMHHUOHA) Koja je

y KOHTHHYMTETY ca IymyaHuKoMm. YecTo je yapykeHa ca XpoMo30oMollaTHhjama, MOoceOHO ca
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TpuzomujoM 18. u 13. XxpoMo3omMa kao u ca Tpuruionaujama. Hamasu ce u y HEXpOMO30MCKHM
curIpomuma (ypoheHe cpuaHe mane, MaidopMalHje YPOreHUTATHOT U TaCTPOHMHTECTHHAITHOT
TpakTa). OHa je ToCIeanIa OjJlarama PENO3UIHje CPeImher peBa U3 YMOMIUKATHOT cTabna y
abmomuHamHU 1enoM (mTO ce jAemaBa u3Mmely micte W ABaHaecte Hemesbe TpPyAHONE).

[TocTHaranHa nmporxHo3a je joiia.

Ampe3suja e3o¢hazyca u mpaxeo-ezopaceanna ¢pucmyna

[Tocroju mpekua u3Mel)y MPOKCHUMAIHOT W JUCTAHOJ Jeia e3odarearHor tpakra. Pasior je
HEPa3BHjEHOCT CPEIbET JIeNa je/ilhaKa 300T MpeKuia y CHa0AeBamy KPBU y TOKY OpTaHOTEHE3e.
Kao mocnenuma y ocmoj Hexesbu TpyAHOhe He 1ofla3u 10 pa3zBajamba MPUMAPHOT TPEIEr
[[peBa Ha TPaxeoOpPOHXUjaJIHU CErMEHT (Hamped) W AUrecTHBHU neo (mo3aau). Y oko 10%
cllyyajeBa je M30JI0BaHa aHoManuja, a y 90% ciaydajeBa IOCTOjU KOMYHHUKaIMja ca TPaxeom,
cTBapajyhm TtpaxeoezodarycHy ¢ucrymy. HMHnumenma ose anomanuje je oko 1 y 2500
xuBopohenux. Y oko 20-40% ciydajeBa MoCTOju U yAPYKEHA XpPOMO30MOTIaTHja, a YECTH Cy U
HEXPOMO30OMCKH CHHIPOMH. Hajuenihe ce IujarHoCTUKYje Tocie 24. HeeJbe TecTaluje Kajia ce
NPUMETH MOJUXUIPAMHHOH y3 HEMOTyhHOCT BH3yenu3alyje Keiyla (BHIIe ITyTa IOKYIIaHa).
Hexkan ce Busyanusyje xemynany 3axBabyjyhu Tpaxeo-ezodareanno] ¢uctynu. Tanma je
VITPa3ByYHO MOTyhe IPUMETHTH e30¢hazeanty Kecy MPOKCUMAIHO OJ] MECTa MPEeKHIa jeImhaKa.
[IporHo3a TIPBEHCTBEHO 3aBHCH OJf BpEeMEHa 3aBpllaBama TpPyJHOhe U yApYKEHHX
MasnopMmanmja. Y ciydajeBuMa kKaga je mopohaj 6uo mocie 32. Hemesbe recranuje u 0es
YAPY)KEHUX aHOMaluja, IporHosza je aobpa um 95% Heonaryca ce noOpo omopaBu mocie

XUPYpUIKE UHTEPBEHLIH]E.

Enmepuune oncmpyxkyuje

Entepuuke oncrpykuuje Hactajy 300or nopemehaja y pa3Bojy ILjpeBHE LEBU WM Cy MOCIEAMIIA
eKCTpauHTecTHHATHUX (akropa. Hajuenthe je nedexT g0kaan30BaH y NPOKCUMAIHOM j€jYHYMY

U JUCTaTHOM uieyMy. Benuku npobiem npeacraBiba MECTO OMaxX U3HAJ MPEeKuaa LpeBa, jep Ty
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J0JIa3u 710 JuJaTalyje 300T HaKyIlJbama IIPEBHOT cajpikaja W IMOCTOJU PU3UK OJ PYNType U

HacTaHKa MEKOHHUjaTHOT nepuToHuTHCa. OBJIe Cy IpUKa3aHe OHE HajOUTHH]E.

Ampe3suja dyodenyma je TPEKU] BaHASCTONMAIAYHOT MpeBa W3Mely HeroBor MpOKCHMAIHOT U
muctanHor nena. Hacraje kao mocienuna m3octaHka (GopMupama JyMeHa OBOT JieNia IIpeBa.
NHunujanHo TyMeH je NMPUCYTaH, ajld OKO 5. HeJe/be eMOPHUOHATHOT pa3Boja mposmdepalinjom
enrtena oH obnurepupa. Ilocie oTnpuiinke mecT Helesba ce MOHOBO YCHOCTaBH JIYMEH ILIpeBa.
Heku cmatpajy na je u oBle, Ka0 U CByJa y TacCTPOMHTECTHHAIHOM TPAKTy IMPaBH Paszjior
OTICTPYKIIMj€ TIPEKU]l Y CHaOJeBamy KpBU oapeheHor cermeHrta 1peBa. 3HaTHO pehe je pasior
MpUTHCAK MaHKpeaca uinu (QuoOpo3He mneputoHeanHe Tpake. Y 80% ciydajeBa atpesuja je
MOTITYHA W JIoNHMpaHa je wucroia BarepoBe mamwmie. Mumuaenna ose nesmje je 1y 5000
xuBOopoheHux. Bpio yecto je yapykeH ca Xpomo3oMmoraTHjama (HapoduTo ca TpU3oMujoMm 21.
XpOMO30Ma), U HemTo pehe je y CKIIOMy HeKOI HEXpOMO30MCKOT cuHIpoma. Ha ynrpa3Byky ce
MpHKa3zyje BpJIO KapakTepucTuyHo, kao double-bubble 3Hak aunmaTupanor skenyna u
MIPOKCUMAITHOT yOJIeHyMa HM3HAIMECTa CY)KEHa JIyMEHa, YeCTO YIPY)KCHHM ca TOBUIICHOM
KOJIMYMHOM TUIOZI0OBE BOZE. Y M30JIOBAHUM CIy4ajeBUMa OOJECTH, U3JICUCHE j€ YCHEIIHO TOCie

XMpYpILKE HHTEpBEHLIH]je Kol 95% manujenara.

Jejyno-uneanna ampesuja(unu atpesrja TaHKOT 1ipeBa) ce jaBiba y 1/2500-1/5000 pohema u
pEeTKO je TOoBe3aHa ca XPOMO30MOIaTHjaMa WM HEXPOMO3MCKUM cuHApomMuMa. Onx CBUX
cllyyajeBa OICTpyKUHMja ce jaBjba y 35% cnywajeBa y nuctaiHoM wuieymy, konx 30%
IPOKCUMAIIHU jejyHYyM, 3aTuM y 15% mnpoxcumanuu wieym u y 15% Hamaza je y nuramy
nucTanHu jejynym. [IpomeHne y uineymy U jejyHyMy €€ Pas3jIMKyjy W 10 TOME IITO CYy y UJIEYyMYy
Yyelrue M30JI0BaHE U CKJIIOHE PYNTYpH, a KOJ jejyHymMa Cy TOBPEMEHO MYITHIUIE U HMajy
TeHAeHIM]jy aunaranuje. Kog uneyma ce TpyaHoha 3aBpiaBa KacHuje, U Jete uma Behy TenecHy
Macy Ha pohemy, a KOJ| jejyHyMa Cy 3aBpLIelH paHuje 1 HOBOpoheHYe je Mame 1mociie nopohaja y
OJIHOCY Ha TManujeHTe ca Je3ujoM wuieyma. OTNCTpyKlHMja TaHKOT IIpeBa MOXKe na Oyje
CIOJbAllIba WM YHYTpalllkha. Y HYTpallliha ce AU Ha YeTUPU BEpHjaHTe:

- | tum: y npeBy je npucyTHa HHTpalyMUHalIHA Mperpaja (aujadparma),

- Il Tunm: mocroju npexua TyMeHa, J1eJ0BH LIpeBa Cy 1MoBe3aHu (pruOpo3HOM TpakoM,

- 1II Tum: npexkuHyTH AETOBH LpeBa Cy MOTIIYHO pa3BOjeHH,
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- III b Tunm: 3axBahen je Behu neo TaHKOT IIpeBa, O IUCTAIHOT JYOJCHYMa JI0
IIPOKCUMAITHOT mieyma, ctBapajyhu ciuky Apple-peel nesuje,

- IV Tun: myaTHmie JJokanuje mpeKuaa TaHKOT 1peBa.
Kpurepujym na O6u ce npeBo MpOriacuio IWIATHPAHO je Ja je MOMPEYHOr MPEYHUKA MPEKo 7
mm. Y Apyroj moJIOBUM TpyaHOhe OOMYHO je yapyeHa ca MmojauxuapaMHuoHOM. [IpobGiem
nrQepeHInjaTHo- AUjarHOCTHYKA MOTY Ja CTBapajy XHPIIIPYHTroBa 0OOJECT WM BOJIBYIYC, C
0031poM J1a je yATpa3BydHa CIIMKa CKOPO HJICHTUYHA Y OBUM ciydajeBuMa. [Iporuosa je mobpa y
OHUM CITy4ajeBHMa Ca M30JI0BAHOM IIPOMEHOM 0€3 yApPY>KEHHX aHOMallija, TaKo Ja apuuupaHu

JIe0 I[peBa MOXKeE J1a Ce XUPYPILKH OACTPaHH.

Xupwnpyneosa 6onecm (araHrIMOHAPHU METAKOJIOH) je aTpe3uja aederor mpeBa 300r 0JCycTBa
uHepBaiyje- plexusa myentericusa (To Cy mapacUMITATUYKE TAHTIIHM]€ HHTPaMypaJlHO JIOLUPAHE).
Oga uHepBanuja ce ¢puznoNomKy pa3suja usmely 6. u 12. negeswe Tpynnohe. Mnnuaenmna je y 1
Ha 3000 pohemwa, moxkna u pehe. Ilonekan ce jaBma damunMjapHo, a peTKO MOXE Ja je
yapyxkeHa ca Tpuzomujom 21. xpomoszoma. Hamas je pesynrar ojacycTBa IMEPUCTAITHKE Y

araHrJIMOHapHOM Jiey IpeBa. MiMa sonry nporsosy.

Anopexmanna ampe3suja je W30CTaHAK PYNType aHOPEKTaIHE MeMOpaHe, TaKo Jla aHyC OCTaHe
3aTBOpeH. JaBba ce y 1/3000 >xuBopohenux. Yecto je yapyxkeHa ca XpOMO30MOIaTHjama
(Tpuzomuja 18. u 21. xpomo3omMa), Ka0 U ca HEXPOMO3OMCKHM cuHApomuMa. OBa aHOMaiuja

OOMYHO OCTaHE HCIIPCIIo3HaTa 40 pobera.

Xenamocnnenomezanuja

OOun4HO ce jaBJba Kao MOCieauIa Texe HHPeKnuje y ToKy deranHor pa3poja. Huje nmosesana ca
XPOMO30MOIIaTHjaMa, a PETKO C€ jaBjba y CKJIONMY HEXPOMO3OMCKHUX CHHJpoMa (Kao MITO Cy
Beckwith-Wiedemann wiu Zellweger cunapom). HUectu y3poiu Cy UMYHH U HEUMYHH XHJIPOIIC,
MeTabonnuku nopemehaju. Y3pok Mory fa 0yay ¥ TyMOpH, OCHUTHH Kao IITO Cy XeMaHTHOMH,

WJIM MaJTUTHU- XenaTo01acToM (MHavye Hajuenrhu MalurHu TymMop Ko deryca).
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Mexonujannu uneyc u MeKoHUjarHu nepumoHumuc

MeKoHHjaTHH WIIEYC j€ 3a4elJbeie IPEBHOI JIyMEHA T'yCTUM cajpkajeM (MEKOHHMjyMOM) H
Hajyemhe je JIOKaTu30BaH y JMCTAIHOM WieyMy. PenaTuBHO decTo ce jaBiba. demhe ce jaBiba
aKo TIOCTOjH U yAPYyXKEHA CTEHO3a MU aTpe3rja racTpOMHTECTUHAIHOT TpakTa. Huje yapyxen ca
XpoMo3omonarujama. butan pasmor oBor crama Moxe na Oyzxe umuctuyHa ¢ubposa. Y Tom
cllydajy je BeoMa BHCOK pPH3UK OJl YAPYKEHOCTH Ca HEXPOMO3OMCKUM CHHIPOMHMA.
VYITpa3sBy4yHO c€ BUAM XIEPEXOreHH CaJipkaj y LPEeBUMA, TUIHYHO Y KacHOM Jpyrom
TpuMmecTpy. Y ciydajy na nohe 10 pynType JUIaTHpaHOT Jela [peBa HacTynuhe MEKOHHjaTHU
(crepunau) neputoHuTHC. OBO je peTKka KOMIUIMKalUja. Y TOM Cllydajy cy NpUCYTHE Judy3He
nHTaaboMuHATHE Kanmupukanuje. [Iporrosa je yoma Koa MEKOHHjaTHOT HIIeyca, a OoCceOHO
KO/ MEKOHHjaJTHOT TIEPUTOHUTHCA jep je OH/a BEpOBaTaH y3pOK OBOT CTama IUCTUYHA Gudpo3a.

Tana je cmptHOCT TIpexo 50%.

1.1.7. AHOMAJIMJE YPUHAPHOI' TPAKTA U CIIOJbALLIIBLUX 'TEHUTAJINIA

OBo cy Jmocrta dyecte aHOMalWje, WU HEKM HCTPAXMBAud HaBOJE Ja O] CBUX (eTamHux
Mandopmaiyja, (aHomanuje ca yrepae ykynHo jeasom y 100 mo 1 y 200 mopohaja) xox vak 35%

J€ AMjarHOCTMKOBaHA aHOMaJlija ypUHAPHOT TPaKTa, U TO Hajyelhe ONCTPyKTUBHOT TUIA.

Azcenesuja 6yopeea

JledburHuiiie ce Kao MOTIYHO OJICYCTBO jeAHOT WK 00a 6yopera. EMOproHamHo ce 0BO BEpOBaTHO
nenraBa 300T paHe jereHepaije MokpahoBoHOT mymnosbka. OBO TMpoIaiamke HAcTaje 3aTo IITO
MOKpahOBOJIHU TyNOJbaK HE JIOCETHE METaHe(pPOreHO TKHUBO, TaKO Ja OHAA M30CTaHe Jajba
nudepeHnrjanyja oBor TkiuBa ka Metanedpocy (aepunutuBHOoM OyOpery). CBe 0BO ce jeliaBa
oko 7-9 Heneswe TpymHohe (5-7 Hemesbe crapocth emOpuoHa). MHIMAEHIA jeaHOCTpaHOT
HenocTaTtka Oyopera je oko 1y 1000, a HemocTatak o6a Oyopera 1 y 3000 HoBopohenuaau. OBe

aHOMaJ'II/Ije CY PCTKO YAPYKCHC Ca XpOMO3OMOHaTI/IjaMa, aJIi Cy 10CTa Y€CTO Y HCXPOMO30OMCKUM
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CHHIpOMHMA. Y THUM CHHIpPOMHMA pEHallHa areHe3Wja Moxe jaa Oyne rinaBHH Hana3. Kox
pCHAJIHE areHe3uje HeJoCTaTaK je Hajuenihe U CBUX OCTalMX MOBE3aHHX CTPYKYTa, U yperepa H
OyOpexHe aprepuje. Uemhu je HemoctaTak neBor OyOpera. YiTpasBy4dHa AHMjarHOCTHKA je
jemHOCTaBHA, jep ce KOHCTaryje HemocTarak oarosapajyher OyOpera. Y ciydajy obocTpane
areHesuje, mooBa Boja Beh ox 14. Henesbe TpynHohe MOTIYHO WIIM CKOPO MOTITYHO HEIOCTaje
1 Hempukasyje ce Mokpahna Oemmuka. O0oCcTpaHu HefocTaTak OyOpera je jieTaaHa aHOMaJHja,
JIOK TAIMjeHTH ca jeJHUM OyOperom Kao M30JIOBAHOM AaHOMAJIHMjOM HMajy CACBUM HOPMAaJHY

IIPOTHO3Y.

Hucnnazuja 6yopeea (I[lomepog cunopom)

ByOpexHa nucruiasuja WM peHalHA [MCTUYHA JIe3Wja je XeTeporeHa rpymna crama u 00JecTH
Koja Mory aa Oyay Haciie[Ha, pa3BojHa wiu cteueHa. OBu nopemehaju cy pe3yirar aHoManuje y
pa3Bojy U AudepeHIHjaliji Me3EHXUMHOI TKUBa MeTaHe(dpo3a y TOKy emOproreneze. OCHOBHa
YIATpa3By4Ha KapakTepUCTHKA j€ XHIIEPEXOTeHOCT OyOpera Kao TMOCIEIuIa H3MEHEHE
€XOTeHOCTH JTUCIIaCTUYHOT TKUBa. IloTepoBa kimacudukanuja ykjpydyje BehnHy OBHX CTama,
Koja ce nene y yerupu rpyne. C o03upoM Ja ceM JHcIUla3dje W yApYKeHe MHKPOLMCTUYHE
TEKCType U3MEHECHOI TKMBa OyOpera, 1 HeKa CTama ca 0JCYCTBOM OBOT MAaTOJOUIKOT CYICTpaTa

MOTY J1a 1]y CJIMKY XHIlepexoreHor 0yopera, HaBoguMo oHa Hajueirha y cienehoj Tademnu:

TaGena 2: Crama ca XunepexoreHuM 0yoperom (ynTpa3BydHO)

XHIepexoreH Oyoper  mjoaoBa Makpouucre yapy:xene Haciaehe 3anpemuna
BOJA OyOpera aHoMaJInje OyOpera
Potter | CMarmbCHa +-* - AP yBehana
Potter 111 HOpMaJHa +-* - ALl yBehana
Beckvit-Widermann  Hopwm./BuIie - + ANl yBehana
Perlman BUIIIE/Mamhe - + AP yBehana
Sy Patau HOPM./Marbe +/- + moHekan  Beha/HOpM.
Bardet-Biedl HOpMaJlHa +-* + AP yBehana
Meckel-Gruber cMameHa + + AP yBehana
Zellweger HOpMaJlHa +/- + AP HOpM./Beha
Elejaide CMambeHa - + AP yBehana
Potter IV CMameHa +/- - 10% AJl  HOpM./mMama

*OyOperkHe MaKpOIMCTE CYy PETKO MPUCYTHE
AP- ayT0o30MHO periecuBHO HacliehuBame
AJl- ayT030MHO TOMUHAHTHO HaciehuBame
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AymoszomHo peyecuena (ungpanmunna) noauyucmuuna oOonecm Oyopeea- Ilomep mun 1 je
OwnarepaaHO CUMETpUYHO yBehame OyOpera ca IUCTUYHUM (y3HOHHUCAHUM IPOIIUPEHUMA Y
KOpTeKkcy OyOpera u y cabupHuMm kKaHanuma. byOper monceha Ha cymhep Te ce kopa u cpx
temko MehycobHo pazmukyjy. OBa Gosiectu ce Haciehyje ayTo30MHO periecuBHO (JIOKYC je Ha
xpomozomy 6p12.2) (84). Munmuenna je 1/40000 pohema. 3axpahenu 6yOper je je mpeTBOpeH y
KOMILUIEKCHY MOJIMITUCTHYHY (opMy (IMcTe aujameTapa 1-2 mm), OKpYKEHO BE3HBHUM TKHBOM.
UYecto je yapykeH ca OJIMTOAMHUOHOM 300r Hajuenthe 3axBaheHOCTH 00a OyOpera w HUXOBE

He(YHKIMOHATHOCTH, Ka0 U ca XurnoIuiazujom ryha. IlocTHaranHa mporxosa je Jioma.

Mynmuyucmuuna 6yopexcua oucniasuja- Ilomep mun 2 je o0obewme TIe je HOpMalaH
napeHxuMm OyOpera 3aMemeH MHOTOOPOJHUM IUCTHYHUM (opMalrijama Koje Mel)ycoOHo HuCy Y
KOMYHHUKaIHju. bpoj 1 BennmuuHa THX IHUCTH cy pa3nuuutd. Y oko 80% cimyuajeBa 3axBaheH je
jenan OyOper. Yecra je yapyXEHOCT HEKe pa3iIMuure aHomanuje apyror Oyopera (y 39%
ciyudajeBa). Munuaenna je oko 1 Ha 1000 pohema. [TocToju moBe3aHocT ca XpoMo3oMonaTHjama,
Ka0 ¥ ca HEXPOMO30OMCKHUM cHHIpoMuMa. Y oko 50% cirydajeBa cy MpUCyTHH WK Tpu3zomuja 18.
XPOMO30Ma, UM HEKU FeHeTCKU cuHIpoM (HIp. Meken-I'pyObepoB) nnu cpuana mana. Cmatpa ce
Jla aHOMaJlija HACTaje Kao pe3yNTaT HelleKBaTHe qudepeHInjainje Me3eHXuMHuUX henurja koje ou
Tpebasio a y4yecTByjy y rpahu HedpoHa, UM je jie3uja 300r aTpesuja yperepa WM YpeTpe.
N3mewmenu 0yOper je yBehaH, 10K je KOJIMYKHA IUIOJ0BE BOJE YpelHa U OelnKa ce BU3yalusyje.
Hucrte cy obuyno mumensuja 10-20 mm, anu HajBeha, OOMYHO LIEHTPATHO TMOCTBJHEHA LHCTA
Moxke Ja Oyzae npednuka U 10 90 mm. OGocTpane ne3uje uay y3 3HauajHO CMambEHY KOJINYUHY
wionoBe Boje. OBe Jie3nje umajy Jomry nporHosy. Koj yHunatepanHux npomeHa, IporHosa je
no0pa y U30J0BaHUM cilydyajeBuma. UecTo Joa3u 10 MHBOIYLMje adeKTupaHor Oyopera y npse

JIBE TOQUHE KUBOTA.

Aymozomno Oomunanmua (adynimua) nonuyucmuuna oOonecm 6ybpeca- Ilomep mun 3 je
ayTO30MHO JIOMHHAHTHO o0OoJbeme. To je decto obosbeme W jaBiba ce 1 y 1000 pohema.
I'enetrcku je xereporena 6omect, U y 85% cinydajeBa myTanja je Ha Xxpomo3zomy 16pl13.3, a 'y
npeocramux 15% oGonenux je mpomeHa Ha cekBeHn xpomosoma 4q21 (%%). OBu mopemehaju
omrehyjy HopmanHe nmiuje Ha henujama OyOpexnux TyOyna. HopmamHo TkuBo OyOpera

(mapeHXuM W CaOMpPHU CHUCTEM) j€ 3aMEHEHO MHOTOOpPOJHHUM ITMCTaMa KOje Ce Haja3e y CBUM
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JIeNIOBHMa TJIe C€ 04eKYyjy HepoHU Win nyKTaaHu myTteBu. OOudHO m3Mel)y BuX MOCTOje MambH
O4YyBaHU JICJIOBH HOPMAaJHOT TMapeHxuma. byOpes3u cy oboctpaHo yBehanu m exocoHorpadcku
xunepexoreHn. KapakTepucTuyHO je Ja ce KOJ OBE JIe3Hje jaCHO pa3iiiKyje IpaHuia uzmehy
Kope u menyne OyOpera. bemmka ce mpuka3syje, a ImioJoBa BOJa j€ WIM HOPMAaJHA WIH JIAKO
cMameHa. OBa 00JIeCT ce KIIMHUYKH MaHU(ECTyje TEKy YETBPTO] JCIEHU]H KUBOTA U O TOME je
noTpeOHO nH(OpPMUCATH POIUTEIBE MTPE OJITYKE O AajbeM TpeTMaHy. biiaxka popma je kon ne3uje
n3azBane myranujom Ha 4q21. [Iporno3a cBakako 3aBUCH U O] YApPYXKeHHX cuHAapoma. OBie
Tpeba HAIIOMEHYTH J1a Cy TO YAPYKEHa CTamba y OAHOCY Ha YITPa3BYYHU Haia3 AMCIUIACTUYHUX
MYJITHIIUCTHYHHX OyOpera, 0K ce TeHETCKOM aHAJIM30M jacHO AeduHuUIIe oBa Ooject. Jlommjy
MIPOTHO3Y MMajy MPOMEHE KOje ce JUjarHOCTHKY]Y MpeHaTaaHo 300T pa3Boja XurnepTeH3uje Beh y

MIPBOj TOJAMHU JKUBOTA.

Oncmpykmuena yucmuyna Oyopesicna oucnnasuja- Ilomep mun 4 je mnocinenuua paHe U
M3pa)keHe OINCTPYKIMje OJJBOJHOT cucTeMa OyOpera. Ta oncTpykiinja ce jaBjba paHo y (heTatHoM
pa3Bojy W MPOY3pOKYyje HEMOTOAaH aMOHjeHT 3a pa3Boj W ca3peBame Hedpona. Ilocnenuma je
cTBapame OyOpe)KHUX IHCTH y KalCylld U MapeHXMMAaTO3HOM TKHBY, a HAjBUIIE CYy JIOIIMPAHE
NEPUKOPTUKAIHO. 300r OICTPYyKIHMjE, jaBJbajy ce M YyApyxkeHe aHomanuje. Tako kaga je
o0oJbemhe 000CTpPaHO, YAPYKEHO je C OINCTPYKUIHJOM YypeTpe U TOCIeIAWYHO J0Ja3u 10
3ane0sbama 3uga Mokpahne Oemmke. Murmuaenmna ose nesuje je 1 y 8000 pohemwa. V 40%
ciy4yajeBa je OwmarepanHa Qopma Oonectu. Y u30J0BaHO] (GOpMU  YAPYKEHOCT ca
xpomo3zomonatujama je y 5-10%, a ako cy mpuCyTHE M Jpyre aHoMmMaidje, OHJIa je
Xpomo3omonaruja npucytHa kox 25% oGonenux. OBa mandopmanuja je y 5-10% cioyuajeBa
yIpyXKEeHa ca HEXpPOMO30MCKHM CHHApoMHMa. KapakTepucTW4yaH yYITpa3By4YHH Haja3 Cy
XunepexoreHu 0yopesu, ca uin 06e3 MUCTUYHUX MPOMEHa, a KoJ 000cTpaHe Jie3uje MPUCyTHA je
u xuapoHedposa (0OMUHO aCUMETPUYHO U3PAXKEHA) U OJIMT0aMHHOH. OG0CTpaHe MpOMEHe UMajy
Jouly MocTHaTanHy nporuo3y. Ko jennocrane 3axBaheHoctu OyOpera, mporHosa je reHepaiHo
no0pa W 3aBHUCH OJ] €BEHTyaJlHE aHOMaJIMje KOHTpajarepaidHor OyOpera M O] MPUCYCTBa

yapykeHux anomanuja (uecre cy anomanuje [LIHC-a u cpuane mane).

52



Oncmpykmuene yponamuje

OBaj TepMHH TMOJApa3yMeBa WIMPOK [Hjala3oH TMATOJOMIKUX CTamka KOjy KapakTepHIle

JUIIaTanyja Ae1a Wik KOMILIETHOT YPHHAPHOT TPpakTa. AKO y paHoM (heTasiHoM nepuony aohe a0

HacTaHKa IMOTITYHE ONCTPYKIIMje, pa3Buhe ce XUIoIUia3rja U auciuiazuja 0yopera. Xumoriasuja

3HauM J1a he OMTH cMameH yKymaH Opoj 3npaBux HedpoHa, a auciuiasdja na he ce HacraTu

natoJiomka rpaha HeppoHa U ME3CHXUMHE CTpoMe). AKO C€ pa3BHjy MOBPEMEHE ONCTPYKIIH]E,

Koje omoryhaBajy HOpMaslaH pa3Boj OyOpera, WU OICTPYKIHMja HACTAaHE y NPYTroj MOJOBUHU

TpynHohe kajna je popmupame OyOpera 3aBpiieHo, HacTahe xuapoHedpo3a u crerneH omrehema

OyOpexHOT TKHMBa 3aBHUcHhe O] jauHe U Tpajama oncTpykuuje. MHnuaeHna opor Hamaza je y 1-

5/500 pohenux. Axko je y Hamazy mnpucyTHa xuapoHedposa, Tpeba pasMoTpuTH cieiacha

000JbCHa YPUHAPHOT TPAKTA:

outehewe NeIBUYHOYPETEPAIHE BE3E,

BE3UKOYpPETCPATIHA OHCTPYKL[I/Ija,

Merayperep (ca wim 6e3 pediykca),

KJI0OaKaJIHa AUCICHE3Aa,

Ma(yHKIIH]a 3a/Ii€ ypeTepaiHe BaJIBYIe (IPOIIUPEHE OCIINKE),

BE3UKOYpeTEepaTHH pediryke,

KOMJIMKAIIMje yBOjeHor Oyopera,

CHUHAPOM MCF8.6CI_HI/IKC, MHKPOKOJIOHA U CMAKCHE MEPUCTAIITUKE TaHKOT IPEBA,

KJIOaKaJIHa JUCTCHE3a.

Kpurepujymu 3a nocrasibame nujarnose xuaponedpose cy crienehu:

TaGena 3: lupuna nujenona OyOpera ko xuaponedpose (AIl aujametap)

O0s1ara xuaponedposa
(nujenexrasuja)

AHTEPONOCTEPUOPHH AUjaMeTap
OyOpe:xHe KapJuie

15-19 wenema >4 mm
20-29 nenema >5mm
30-40 nexena >7 mm
yMepeHa XuapoHe(po3a > 10 mm
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Hekana ce jaBiba mposa3Ha (TpaH3uTOpHA) XUAPOoHE(DPOo3a, KOjy MOXKE Ja y3pPOKyje MaTEpPHAIIHO-
(deTamHa XUIIEpXUApalrja Wik pejlaKkcalrja TIaTKuX MUImha ypUHAPHOT TPaKTa MOJ YTHIIajeM
XOpMOHa Majke. XuapoHedposa je cTame Koje ce y mpBe aBe roauHe kuBota kop 30-40%
nalyjeHaTa CrOHTaHO IMOBYYE, ajl y OCTAJUM CJIy4ajeBUMa jeé OHO OOMYHO MPOTPECHUBHO U Y
IpBe B T'OAMHE JXMBOTA 3aXTeBa XUPYPIIKHM TpeTMaH Kox ckopo 50% nene. Heka crama
M3PAKEHOT OJIMTOaMHHOHA KOJI 000CTpaHe XHApPOHEPpo3e KOja WHAUe MMajy JIOUTY HPOTHO3Y
300r omrehema BeNMMKOTr jena TKHBa OyOpera W CeKyHIapHE IMyJIMOHAIHE XUIOIUIasuje Najy
MoryhHOCT z1a ce mokyma ca uHTpayrepycHoMm tepanujom ACE mnxubutopuma. 3a cama Hema
JacHHX JIOKa3a O KOPHUCTH OBAaKBE Tepalldje jep OBHU JIEKOBE M3a3MBajy aHOMAJHje Yy Pas3Bojy
OJI0KaJOM CUCTeMa PEHUH- aHTMOTEH3UH Ha HUBOY caMHUX OyOpexHUX TyOyla, a 1 HHXUOUIIN]OM
XOpMoOHa pacrta noehasjy pusuk 3a 1eo deryc.

VY najmeMm TEKCTy JieTajbHUjE Ce OINHCYjy OINCTPYKIHje ypeTrpe u yperepa. Heperko ce cpehy u
JUIIaTalkje ypeTepa Koje ce He MOTY OIHMCAaTH HEKOM KOHKPETHOM MMEHOBAaHOM aHOMAJIH]OM,
Beh cy TO OICTPYyKIIMje Ha HEKOM JIeNly TOKa yperepa o]l IHUjelIoHa J0 yjacka y OCHIMKY, U He
MOpajy HY)KHO Ja Y CBOjOj KIMHUYKO] CIUIM MMajy XuapoHedposy. TakBe mandopmanuje cy
pENaTUBHO YeCTe Y KJIMHUYKOj IPAKCH (HIP. ONCTPYKIMja Ha HUBOY YPETCPOICIBUYHOL yIiia) U
jaBmajy ce y 1 cimyuajy Ha 2000 pohema, HeyTBpheHe Cy eTHONOrHje U MOCTHATAIHO C€ CBAKU

cnyqaj pcuiaBa y 3aBUCHOCTU OO AaJbET pasBoja HJIN TICP3UCTHUPaAba Hajla3a.

Oncmpykyuja ypempe AOBOIW 0 PETPOTPATHOT 3acTOja YpHHA W TOCIEIUYHE AHMJIaTaiuje
MokpahHe Oemmke, yperepa M mujesioHa. To CEeKyHIapHO JOBOAU JI0 CMameHE KOJMYUHE
IUIO/I0BE BOJIE U MOCequuHe Xunorviasuje miyha. Oie HaBOAMMO HEKe aHOMalIHje:

- Ilocmepuopna ypempanua éansyna ce jaBjba camo Koj Mymikux ¢eryca. UHIuaeHna joj
je 1/3000 mymkux ¢eryca. Anu je OHa YeCT Yy3pOK TEUIKOT OOJIMKa OINCTPYKTHUBHE
yponatuje kox gene (9% crama ca KOHI€HUTAJIHOM YPUHAPHOM OIICTPYKIH]jOM).
Omnctpykuyja y Toky Mokpahe je ncieauia aHoMaiHe (pyHKIHje MOCTepHOpHE BajBYyIle
ypetrpe. Mokpahna Oemrka je mpommpeHa u 3aae0spanor 3uaa (MeraBe3uka), yperep je
TUIaTHPaH M TPHUCYTHA je xuapoHedpos3a. Hekama ce pa3Buje M aclUT Kao pe3yJsrar
pynType OelMKe WM TpaHCyJalMje YpUHA y HEepUTOHEAIHy IIYIJbUHY. THIOMYHO 3a
OIICTPYTUBHY YypONaTujy, A0J7a3M 10 JHCIIa3uje U Xuorminasuje Oyopera, olIMroaMHHOHA

¥ CaMOWM THM U Xunoruiazuje miyha. OBe mpoMeHe Cy HapOYHTO H3PAKEHE aKO Ce TEKHU
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005K onmoaMHHOHA pasBuje nipe 20. Henesbe TpyaHohe. Y THM ciaydajeBUMa IPOTHO3a
je joma.

- Prune-belly (Eagle-Barett) cunopom je xpajiu craanjymM npeTxoaHe aHOMAJIH]C U jaB/ba
ce mocta petko, uaimaeHna je 1 y 40000 mopohaja. Kao mocnenuna nunaranuje geramHe
ypeTpe IoJla3d JI0 XUIOTOHHWje a0JOMHHAIHE MYCKylaType, Te€ IO JUCTCH3Hje |
penakcanuje npeamer TpoymHor 3uaa. CMcatpa ce Ja jeé OBO HUITaK OJ[BOjeHa aHOMaJIja
U Ja je TeHETCKU YCJOBJbEHA. KapaKTepHUIIe je TpHjac CUMIITOMA: MapIHjaTHH WIIH
MOTIYHH HeaocTaTak Muimha mpeamer TpOyIIHOr 3uaa (KoXa Kao CyBa IILbHBA),

KpUIITOPXH3aM U JuilaTaluja ypuHapHor TpakTa. [IporHosa 3aBucu oj1 TeKMHE MPOMEHa.

Besuxoypemepannu pegaykcu kao Hamasz je mpucytaH koj oko 1% cse neme. IlpencraBipa
peTpOTpaJiHM TOK ypuHA M3 OCIIMKEe y yperep M Jajbe kao mujenony. C o03upom jpa Hema
CTBapHE OICTpPYyKIHUje, MPUCYTHA je yBehaHa Oelinka, XHUAPOypeTep, alld HeMa XUApoHedpo3e.
ITocne pohemwa, y npBux 1-5 roguna xuota oko 70% oBux pedaykca ce camo nosyue. Koa
OHUX CTama TJe je cycynekTHo omreheme OyOpera MMa CMHUCIIa XUPYPUIKH JICYUTH OBY

Magopmarjy.

Ipumapnu meeaypemep je nunatalyja yperepa yciena oAcycTBa nepuctaintuke. Cmatpa ce Jaje
TO OIICTPYKIMja HA HHUBOY YypPETEPOBE3UKATHOT CMOja. TO J€ YEeCT Y30pK XuapoHedpose.
Nummnenna ose anomanmje je 1 y 6500 nHoBOpoheHux. Hajuemnthe je jeqHOCTpaHa, a KoOJ
YeTBPTHHE NalMjeHaTa je oOocTpaHa. MexaHM3aM HacTaHKa OBOI cTama je mnopemehaj y
NEPUCTANTUIIM TUCTAIHOT Jena yperepa. OBa jne3uja Moxe jna Oyae 0e3 peduiykca MM C
pebaykcom. OBo ce MaHudecTyje IUIATUPAHUM YpEeTepoM H adUIIMPAaHUM HCTOCTPAHUM
OyOperoMm (mpucyTHe Cy THjeJeKTa3Hje H yMepeHa XuapoHedpos3a). MPOTHO3a OBE
Masipopmanuje je noopa. Oxo 40% nanujeHaTa uMa CIIOHTAHHU MOTIIYHHU ONOPABAK, a CaMO KOJ

MaJIor 6poja Aele je HeoNxo/JHa XUPYPILKa KOpeKlrja aHoMalluje.
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Exempodghuja moxpahne bewuxe

Excrpoduja moxpahne Oemmke je mopemehaj y 3aTBapamy KaymaaHOr HaOOpa TMpeImer
TpOYIIHOT 3UJa Y TOKY eMOpuorenese. Mamu nedekTu MOry aa AOBeay A0 emucriaadje, a Behu
70 paciena Mpeamer 3ujaa OemmKe M TOCICTUYHE OTKPUBEHOCTH 3amher 3uaa MokpahHe
OCIIMKE KOjU je HM3JI0KEH aMHUOHCKO] TeuyHocTH. MHinumaeHna oe anomanuje je 1 y 30000
pohema. Perko je yapyxkeHa ca Xpomo3oMomnarhjama. PelaTMBHO pETKO je yIapykeHa ca
HEXPOMO30OMCKHM CHHIPOMUMA. Y IPYKEHU CHHJIPOMH Cy uenthu ko Texe ¢popme 6oecTu Koja
ce o3HayaBa kao kioakaiaHa excrpoduja (OENC: omdpanokena, ekcrpoduja MmokpahHe Oemuke,
uHnephopupanu anyc u crnuHa Oucuna). Ha oBy anomanujy Tpeba mocymMmaTH Kajga ce He
BU3yalu3yje OemMKa Ha NOHABJbAHUM YITPAa3BYYHHM KOHTPOJAaMa, y3 HOPMAJHY KOJUYHUHY
II0I0Be BOZE. Y KIMHUYKO] CIHMIM TIOCTOJU PA3MaKHYTOCT KapiUYHUX KOCTH]y, HHCKO
MOCTaBJbCH MYMYaHUK U aHOManuje renutanuja. [Ipatu je cmaboct mumuha npeamer TpOyIIHOT
3una. Ko/ HeKOMIUTMKOBaHHX CllydajeBa XMpYpIIKa KOPEeKIHja je TpeTMaH uzbopa. OnopaBak u

KBaJUTET KUBOTA j€ 3a70B0OJbaBajyhu mocie XupypIlke HHTepBEHIHje ako je yerenrHa (°°).

1.1.8. KOHI'EHUTAJIHE MYCKVJIOCKEJIETAJIHE AHOMAJIUJE

Homenkiatypa nmpomeHna koje cy cycpehy y onucy ckeneTaTHUX aHOMaluja je crnenudpudra. Y
TekcTy he moBpemMeHO OWTH JaTo AOAAaTHO objammeme. CkeneTeanHe AMCIa3dje Cy ¥y
pPa3IMYUTUM TPUKA3UMa PA3IUYUTO TpynucaHe. BUTHO je HariacuTu Ja OHE HOCE HM3Y3ETHO
HU3aK PU3UK OJ XPOMO30MOIIaTHja M HHU3aK PH3UK OJ YAPYKEHOCTH Ca HEXPOMO30MCKHM
cunapoMuma. M3yserak cy amasuja paaujyca (T1e moCTOjUupU3UK oJ1 Tpu3zomuje 18. xpomo3oma)
u ¢dokamHa deMopaiiHa XHroriazrja (Koja CeeKCTPEeMHO PETKO cpehe y Mpakcu W jaBjba Cc€ y
CKJIOITYy HEXPOMO30MCKHX cHHApoMma). OBlie TpHKa3yjeMo OHE BEIMKEe M dyecTe Maidopmaruje.
JudepenuyrjanHa nujarHo3a CKeJIETHUX aHOMaldja y KIMHHUYKO) Mpakcu HUje yBek Moryha.
buTtHO je na ce 3aTo yunHM a/JieKBaTHA aHaM3a TOOMjEHOT Hajlasa, caryenasajyhu eo deryc, jep
OBE JIe3Wje HUCY BE3aHE caMo 3a jeaH 1eo (eryca, ¢ 003UpoM Ja ce MYCKYJIOCKEIIETHU CUCTEM

MMpoOCTUPEC LCIUM TCIIOM.
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Ocmeoxonopooucniazuja

OcTeoXOHIPOANCILIA3H]jE CE 30BY M CKelleTHE Auciuiazuje. Ty ce yopajajy aHaToMCKU JeeKTH U
JIe3je HacTalle MaTOJOMIKOM IeHe30M KOIITAaHOT U XPCKaBUYaBOT TKKMBA. TuMme ce 1o0uja mmpox
JIMjara3oH MpoMeHa, oJl 1edeKaTa CKEJICTHOT, BE3UBHOT U TIOTIOPHOT TKUBA JI0 PEIYKIIMja WIIH
nedopmanuja KOMTAaHUX CTPYKTypa.3axBaTajy mejio Teno. HbrmxoBa yKylHa WHIUICHIA je OKO
1/2000 pohema. Knacudukanuje cy BpIIieHe HEKOJIUKO IyTa, MOCIeAmha CBeoOyXBaTHa je Oma y
[Mapuzy 1986. romune- MHTepHanMoHAaTIHAa HOMEHKJIATypa CKENETHHX auciuiasuja. Tanma je
yTBpheHno aa moctoju mpeko 100 crama Koju mpurianajy oBoM eHtutery. Jlomymena je 2015.
romune JleBetom pesusujom (°'). Benuku 6poj oBux GoecTy je npukasan y cieachum tabenama,
rpynucanux npema npeonial)yjyhoj ocoOuHM, Tako na MMa HEKHX Jie3uja Koje ce TIOMHUIbY Ha
BHIIIE MecTa (MOTHAAajy MO pa3nuduTe nojene). Heke aHomanmje cy mpukazaHe Kao OJBOjCHU
SHTUTETH, UAaKO UX JPYTH ayTOpu CMaTpajy CMHOHMMHMa. BehrnHa muX ce qujarHoCTUKyje Ha
pohemy win KacHuje y )kuBoTy. ¥ cienehoj Tabenu je npuka3 ocTeOXOHIPOAUCTpOodHja Koje cy

BHUCOKO JICTAJIHC!:

Tabena 4: [IperexHo JeTaTHe OCTCOXOHIPOTUCIIIA3H]A

0oJiecT NPOLEHAT NPeKUB/baBaAa
aHOMAJIMje pacTa KMUMe M TyTMX KOCTH]

AxoHaporenesa 1 100% neranHa
AxoHJporeHesa 2 100% neranHa
AxoHJporuta3uja (XOMO3HUTOT) 100% neranna

Jynos (Jeune) cunnpom™ 80% mpeKMBHU 0 MECeIl JaHa
Huajactpoduuna aucnnasuja 50% ymupe y npBUX HEKOJIHKO JaHa
JlucermenTHa nucruiazuja*™ 100% netanHa
XOHJpoeKToiepMaliHa JUCIIa3uja 50% ympe 3a Mecel] laHa
Kamnromennuna nucrnnasuja 100% netanHa
Merarpodudna nucriiazuja 50% ympe 3a mecel] jaHa
CrnonunoenudusHa aucruiazuja 50% ympe 3a mecel 1aHa
Tanarodopuyna nucrniasuja 100% neranHa

* AcuKTHYHA TOpaKajHa JHUCIIa3uja
** Ponann-Jlanrep-/lunos (Rolland-Langer-Dinno) cunapom

57



Crnenu mpuka3 KOIITaHUX JUCIUIa3Wja KOJ KOJUX je MPHCYTHO CKpahewme Ha HUBOY KOCTH]Y

TPYAHOT KOIIa UK IYTUX KOCTH]Y €KCTPEMHUTETA!

TabGemna 5: Jlesuje ca ckpahemeM KOCTH]y TOpaKca U €eKCTPEMHUTETA

KpaTKH yJIOBU cKkpaheH Topakc

AXoHApoUCIIIa3uja

Junsocrteockiiepo3a

AKpoaucmasuja

KacHa ocreoenmdusna aucrasuja

AKpome30oMeNnYHa JUCIUIa3Hja

Kuuctos (Kniest) cuaapom ***

AcuKTHYHA TOpaKaJIHa JUCIUIa3Hja

CnonpunoenudusHa auciuiazuja (KOHT. )

Jujactpoduuna nucniasuja

MerTaTponuyHe KOUITaHe TUCIIa31je

HHSXOHHpOCTOSa

Mykonunuaose

Taukacra XOHIPOAKCILIA3N]A

CrnonunoenuMeradus3Ha TUCIuTa3nja

XUNOXOHAPOIUCTIIIA3H]ja

XOHIPOEKTOIepMalTHa TUCIUIa3uja *

Kanomenuuna L[chnamja

MeTtadu3Ha XOHAPOAUCITIA3HU]A

Me3omennyHa IucIiasuja

MynTumia enudusHa quciasuja

Ilceynoaxonapoauciiasuja

Tpuxopunodananrau cuaapom **

* Enuc Ban Kpesennos (Ellis-van-Creveld) cunapom

** neo je XeTepo3uroTHe axoHIpoIia3uje
*#% [Iceynomerarpoduunu apappuzam

VY pykama MoJIeKyJlTapHMX OMOJIOTa U TeHeTHyapa je Ja UCTpa)ke CTBapHE y3pOKEe OBHX JIE3Hja,

jep ce cmarpa Ja BepoBaTHO CBM mopemehaju oBe rpyne MMajy T€HETCKYy TpeliKy Koja je

MOTEHIM]jaHO HacienHa. ['eHcke myTanuje koje y3pokyjyhu nmopemehaje neode, mponudepanuje

U audepeHurjanyje XOHAPOIHTa, aHOMAJIHY €HXOHIPAIHY Kallu(pUKalujy Ui ocudukamnmjy

MOTY Ja JIOBEy 10 OMeTama MojeAMHUX (pa3a y pa3Bojy XpCKaBHIIEe U KOCTH]Y.

N namme mma MHOTO cTama Koja I0OBOJE /10 oBor mopemehaja koja ce u najbe Tymade Ha HUBOY

nopemMehaja Meraboan3Ma, IITO ce BUAN U3 ciezehe nucre:
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Tab6ena 6: Metabonnuku nmopemehaju npahenn mpoMmeHama ckenera

AMHHMHOKHCECJIHHE

XOMOIUCTEHHYPH]ja

0oJecTu

xumnodocharazuja
xunodocharemuja
UIMOTIATCKA XUITOKAIINYpHja
NICYEI0OXUITOTIAPATUPOUIN3AM
00J1€CTH TAJI0KeHa y JH3030MHUMAa
MYKOTOJIMCAaxapu103a
MYKOJIMITAJI03a
TJIUKOTIPETEHHO3a
C(UHIOJIUNN1032

MeTaJu
CHUHJPOM OKLMIHUTAIHOT pOra
MeHKeCOB CUHIPOM

HYKJEHHCKE KHCCJIUHE

HEOOCTAaTaK aACHO3MHACAHNMAa3¢C

Axonoponnazuja Moxe na Oyne XOMO3WUTOTHA M XETEPO3WIOTHA IO HAYHMHY HaciehuBama.
XOoMO3HMroTHa BapHjaHa OOJECTH je JeTaiHa, JIOK XeTepo3uroTHa Huje. bomect Hacrtaje kao
nopemehaj cTBapama XpcKkaBulle (EHXOHApallHa ocu(UKalgja), ITO 3a MOoCIeAnIly UMa ckpaheH
TyOyJTapHU CKeJNETHOCeOHO y Tpenely MpoKcuMaimHux ayrux koctujy (rhisomelia). ¥V 80-90%
Ciy4ajeBa je pe3yJTaT HOBEe MyTaldje. Y MOojeMHUM cllydajeBuMa 1ojaBa 00JIECTH C€ JIOBOIH Y
Be3y ca ctapujum oneM. Ilopemehaj je rencku jnomupan Ha jJokycy 4pl6.3 u mpenacrasiba
myranujy FGFR3 rena (fibroblast grouth factor receptor 3) (%8). Osa myraumja omemoryhana
crnajambe (uOpPoOJICTHOr (haKTOpa pacTa ca CBOJUM pPELENTOpPOM. YKyIHA HHIUACHIa je 1 y
10000 pohema, TOK ce XeTepo3UTroTHa axoHJpoIrIasuja (HemetaysHa) jaBiba 1 y 26000-30000
pohema. Ynrpa3By4yHo je Moryhe NpUMETUTH MAaTOJIOMIKK Hajla3 KOJ XOMO3UTOTHE Gopma y 15.
He/leJbu TpyJAHOhe Kaja MOYME-e Jla ce CTBapa NMpHMETHa pas3iuka usMmel)y OumapujeranHor
nvjaMeTpa U ay)KuHe deMypa. 3a pa3iIuKy Of TOTa, XeTepo3urHa 0oiecT uMa oOWYHO ypelaH
exocoHorpadcku Hajas y npyrom tpumectpy. O6mdHo je on 22 Heaesbe KOJl PU3HYHUX Tpylia
notpeOHO moueTn ca mpahewmeM Mapkepa oBe aHoManuje. Moryhe je mpumerutn yBehame
no6ame y 4eOHOM JIelTy, CeJUIacT Hoc, a y Tpehem TpumecTpy (a Hajpanuje usmely 26-28 Henespe

TCCTaI_II/IjC) CC BHIU PU3OMCINYAH THIL CKpaheH,a U 3aKpUBJbCHOCTHU TY6y.]'IapHOI‘ CKCJICTA,
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HapoOuUTO OyTHE KOCTH, W KapakTEPUCTHYaH OOJMK IMaKe Kao Tposydar] (KpaTKH TPCTH,
ucnpasibeHu 3. u 4. npct make).[Iporaosa xerepo3urorHe gpopme je 1o0pa y CMUCITY )KUBOTHOT
BeKa U MHTenureHnuje. IlanujenTn y AeTHICTBY MMajy MOBpEMEHE XUIOTOHHUje Muinha, yemihe
mpexjaae W 3amajbeha CPeImer yBa, JAOCTHXKY BUCHMHY pacta n0 130 cm, pekro kama umajy

030MJbHH]€ HEYPOJIOIIKE UCTIajIe 300T CEKyHJapHE KOMITPECH]e KUUMEHE MOXKINHE.

Axonopoeenesa je peTka aHoMainuja koja ce jaBiba 1 y 40000 mopohaja. [Tocnenuna mopemehaja
y CHHTE3W TpaauBHUX ejemenara (u3mely octanmmx u komareHa tum I[I- COL2AT1), T3B.
EHJOXOHApaTHa OcCH(HUKalMja 030MJPHO pPEMETH OCH(HUKAIM]y IE€BACTUX KOCTH]Y, KOIITaHE
CTpyKType u xpckasuiie. [loctoje nBa Tuna ose mandopmanuje. tun I u Il. IIpBa Bapujanta ce
Hacyel)yje Kao ayTy30MHO PEIeCHBHA, a 2 TCHKH JIOKY Cjeé BepoBaTHO Ha 5q. Jlpyra moarpyna ce
HajBepoBaTHHje Hacielyje ayTo30MHO JIOMHHAHTHO, TopemeheH je reH 3a komupame TUI 2
koanreHa. Tunm IA u IB cy panuje Owin nosnatu kao Ilapentu-®pakapo (Parenti-Fraccaro)
CHUHAPOM: M3pa3uTo ckpaheme CBUX KOCTH]y eKCTpemuTeTa (MHUKpoMenuja), ckpahena pebpa,
ciaba ocuduKkanmuja KWIMEHOT cTyOa, mobame u Kapiwie, yBehame mobame M MUKpPOTHATH]A.
OBe nBe moarpyme ce pasimkyjy MelycooHo camo xwucromaronmomku. Tum II, kojuce mo
ayropuMma 3oBe Jlanrep-Cannuno (Langer-Saldino) ce jaBba y 80% cnyuyajeBa U KapakTepHIle
ra: pejlaTMBHO OodyBaHa ocudukaiyja, yBehaHa riaBa, pa3TU4MT CTeneH ckpahema ymoBa ofl
BpJIO KpPaTKUX J0 CKOPO HOPMAaJHUX, BPJIO YIaJJbUBO OJCYCTBO OCHU(UKAILIM]je KUUMEHOT CTy0a.

[IporHo3a je no11a, 0BO j€ JETaTHO 000JbEHHE.

Tanamodghopuuna oucnnasuja je penaTuBHO yecta MasidopMmaiuja u jasba ce 1/6400 no 1/10000
nopohaja. Cama pey Ha TpUKOM 3HAUu Hocunay cvupmu. OBO je JeTaaHa aHoManuja. BepoBaTHo
je nedextr y reHy 3a peuentop (uodpobmactHor ¢akrtopa pacta (FGFR3) u wnacnehyje ce
ayrosomuo nomuHantro (%, 70). Tloctoju mopemehaj ennoxonapanue ocudukanuje, Tako aa je
oJIcyTHa mnpoiudepanuja u cazpeBame XoHapouuTa. IToctoje nBa tuma ose inesmje. Tum I je
Hajuemh M KapakTepully ra cieaehe mpomeHe: 3akpuBJbeHE M CKpaheHe Jyre KOCTH THIa
puszomenuje (obmmka TenedHOCKE CIyIIAIWIE), KpaTka pedpa, y3aH TPyAHH KOII, W paBHA
cruboriTeHa pedpa. Tum II ce pasnukyje Mo 0ACyCTBY U3paKeHEe UCKPUBJBEHOCTH JYTHX KOCTH]Y,
alli je 3aTo Ha JIOOAkCKUM KOCTMMa IPHCYTaH KapakTepucTuuaH TpuiioOynapan clover leaf

00JIMK. OBE MTPOMEHE MOTY J1a C€ yJITa3By4yHO Bu3yanusyjy Beh y 14-15 venessu Tpyanohe.
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Osteogenesis imperfectaje penaTuBHO dYecTa aHOMaidja, jaBjba ce y 1 Ha 25000 polhema.
ITopemehaj je y cuaTe3n kosmareHa tum I. Myrtanuja moraha jeman ox jJBa reHa 3aJyKEHUX 3a
ctBapame komareHa, COLIA1l u COLIA2. OBu renu koampajy proal(l) m proo2(I) manue
KosareHa I, Koju je KJbydHU IPOTEHH 3a HOpMaJlaH pa3Boj Koke U Koctujy.MmMa OGap aBaHaecT
pa3IMYUTUX TUIIOBA OBE OOJECTH, O] KOJUX CY MpBa YETHUPU KIMHUYKH JI€TaJbHO OMHCAHA, JJOK
tunosn V u VIumajy knuanuky cimky xao tun IV (1), MatpayrepycHo tvn I He 1aje HUKakBY
CIIUKY, WJIA CE€ €BEHTYyaJIHO BUJIE (paKkType AYrux KOCTHjy Yy IpPYroM U TpeheM Tpumerpy.
[ToctHatanHO MMa 10OpYy MOPrHO3Y, jEAWHO IITO MOCTOjH MPOTPECHBHA HArJyBOCT W IIJIaBe
ocomaue. Kox tuma II ce Beh y panoj Tpynnohu Bunu ckpaheme  KpUBJBEHE KOCTH]Y, IITO CY
ycTBapu paHe marojomke ¢pakrype. OBa ne3uja je neranna. Tun Il je Temka nesuja koja
MIOCTHATAJTHO UMa TEHACHIIN]Y YMHO)KaBamba MaTOJIOMKHUX (paKkTypa y3 HA3aK pacT. Y TpyaHohu
MOTY TOKOM JIpyror TpHUMecTpa Ja ce npumere (pakrtype Iyrux KOCTHjy, JOIyIIe ciladujer
unTeHsuteta Hero koj tumna II. Tun IV uma HajOnaxxy KIMHUYKY CIUKY H in utero ra je cKopo
Hemoryhe nujarnoctukoBatu. CBe 0OBE aHOMaJIHje MOTY Jla C€ MOKaKy T€HETCKUM HCIIUTHBAKEM
y Toky TpynHohe.CymapHO IieaHO, HAYMHHM HacliehuBama W KIMHWYKH M3TIIE] OBa YCTHPHU

THIa OM MOTao J1a ce MPUKaXKe Kao y Tabenu:

TaGena 7: Knacudukanuja Osteogenesis imperfect (I neo)

HacnehuBame  JIOMJBUBOCT T'yOMTaK ciiyxa 3axBaheHOCT

KOCTH]y (®) 3y6a
la All na Ja HE
Ib AJl Ja Ja na
II (neranna) AlluPJ] M3paKeHa - -
Il AP TEIKa - HE
IV a AJl Ja pEeTKO HE
IV b AJl na pETKO na

AP- ayT0o30MHO perecuBHO HaciehuBame
AJl- ayT0O30MHO JOMHHAHTHO HacjehuBame
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Komnko je 1o caga mo3HaTo, 3a pasinKy O NPETXOAHUX, OBH ,,HOBHU ' THIIOBU MMAajy APYradwj
b 9

I'CHCTCKY IIOAJIOrY:

Tabena 8: Knacudukanuja Osteogenesis imperfect (I nreo)

TUT HacliehuBame T'CH OIHC

Vv Al IFITMS KJIIMHUYKH Kao [V

VI AP SERPINF1 KJIMHUYKH Kao 1V

VIl AP CRTAP cimaHo 1Tb Tumy (%)

VIl AP LEPRE1, P3H1 | moxna y Be3u ca tunom 111 (74)
IX AP PPIB

X AP SERPINH ciu4dHo Kao 1V

XI AP FKBP10 knuanaky Bruck Sy (™)
XII AP SP7

AP- ayT030MHO pelLiecCuBHO HaclelhuBamwe
AJl- ayT0O30MHO JOMUHAHTHO HacjehuBame

HaBeneHn HOBOOTKpMBEHM TE€HHM HMajy 3aJaTak Ja Jiajy TPOCTOPHY OpHjCHTalUjy H
¢dbyHkuuonamHocT kosereHy I. OBa casHama omoryhaBajy HOB TpeTMaH THME IITO C€ OBa
XeTeporeHa rpymna maindopmainrja cBe 00Jbe YIO3HAje W aHAIM3UPA]y C€ HEMOCPETHU Y3POIH
MpoMeHa- TadyHa MyTanuja ojapeheHor reHa. Tume 3HaAMO NPENU3HO KOjU (PYHKIIMOHATHHU
npoTenH He (QYHKIMOHHUIIE afekBaTHO W 3amrto. Ca Apyre crpaHe, KajJa ce paaud TeHeTcKa
aHallM3a, 3Ha ce KOju I'eHU U Ha KOjUM Xpomo3zomHuMa Tpeba 1a ce aHanu3upajy. Ha xpajy, He u

HajMere OHTHO, TEPAITHjCKH MOIATUTETH ce IHpe M HHAMBHAYann3yjy. ()

Kpanuocunocmo3ze (Ouzocmose kpanujannux kocmujy)

O3HayaBa TPEBPEMEHO CpacTame jeAHE WM BUIIE KpaHUjaJHUX cyTypa. MHuuaeHna oBuX
crama je mmehy 1/2000 1o 1/4000 mopohaja (7). Oe Mandopmanuje Mory aa 6ymy mpEMapHe,
aJli U TOCIeANLIa XpOMO30MONaTHja, pe3yaTaT MeTaboNInYKuX nopeMmehaja WM ycien JejcTBa
TepaToreHa (MHQeEKIja, JIEKOBa, 3pauema). YApyxkeHe cy ca cuHapomuma y 15-40% cnyuajeBa

(®). Hajuemrhe matoanaromcke gopme Mory fa Oyay:
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- ckadouedanuja je MpeBpeMEHO 3aTBapame CaruTajHe CyType, Tako Ja TJjaBa ao0uja
nonuxonedanmyan 00auk. OBO cTambe HEMa MPOMEHE Y MHTPAKPaHHjaJTHOM IPUTHCKY,

- Tpuronouedaauja je MaTOJOMIKO CpacTamke (POHTAIHE CyType, Tako 1a Jiobama mo0uja
00MK Koju mojceha Ha TPOYTJIACT; Kao MOCIEANIIa HACTAje XHUIIOTEIOPH3aM; OBa aHOMaIHja Yy
pa3Bojy Moxe na Oyae yapykeHa ca xoJionpo3eHiedanijoM, MUKPOPTAIMHUjOM M PacIerom
HETIa,

- mIaruonedanuja y mpeBoAy 3HAYM Koca Jo0ama, M TO je aHOMAJIHO CpPacTame jeaHe
KOpoHapHe cyrype (mpeama miaruouedanmja) wiu jeaHe aMmOIougHe cyType (3aama
miaarunomnedanuja),

- Opaxunedannja je IPEBPEMEHO CpacTame 00€ CTpaHe KOPOHAPHE CYTYpe, IITO 3a MOCICIUILY
uMa ,,KpaTKy* TJaBy, ca HCTAKHYTUM 4YeJIIOM W XHUIEPTEIOPU3MOM; HYECTO je yIpyKeHa ca
MOBHIIIEHUM UHTPAKPAHUjATHUM TIPUTHCKOM, €r30()TaMycoM H CTpaOH3MOM,

- okcunedanuja (Mo HEKUM HM3BOPHMa CHHOHUM je Typuuedasuja) je maTroyiomKo CpacTame
KOpPOHApHUX M JIAaMOJIOMJTHUX CYTypa, TakO Ja HacTaje M3Ay)KeHa U BHCOKa Jio0ama, CKOpO
KOHMYHOT HW3JIe/la, HAPOYMUTO aKO je MPHCYTHO W IMPEBPEMEHO 3apacTame CAarHTalHE CYType
(mancuHoOCTO3a MK ,,clover leaf” o6iuk 106ame) 1 OHA je HajTeKa KPAHHOCTEHO3A.

Ocraju THIIOBM KPAaHMOCHMHOCTO3a Cy KJIACU(PUKOBAHM Y TIOJCIUHE CHHIPOME H OHHU
KapaKTepUCTUYHHU cy cieaehu:

- AneproB (Apert) cHHAPOM ce jolll O3HauyaBa Kao AkpoledanocuHaakTuiavja i [ u
KapaKTepHUIle Ta MaTOJOIIKK O0JIHK JIobame (oKculledanrja), paBHO JIMIIE, Maba TOPHha BIIIAIIA
U CIIOjeHM MpCTUIIaKa W cTomnana, Hacielhyje ce ayTo30MHO JOMHUHAHTHO, MyTHpaH TeH 3a
FGFR2, nokyc je Ha 10q25-10026 (cmartpa ce Aa je MyTalyja UCTOT JOKyca OJrOBOpHA U 3a
Kpyzonos u ®ajdepoB cunapom),

- KapnenrepoB (Carpenter) cunapom, uinu Akpouedanocungakrunuja tun Il ce ommukyje
NaTOJIOMIKMM OOJIMKOM JioOame y cmuciay Opaxunedanuje, yrHyra HOCHa KOCT, HHCKO
[IOCTaBJbEHE YIIM, KaO0 W aHOMajMje MNpCTHjy IIaka U cTonajua, Haciehyje ce ayT3oMHO
pelecuBHO,

- Saethre-Chotzen cunapom, jom ce 308e u Akpouedanocuraakrunnja v 11 ce mpeosnaje mo
KPaHMOCHMHOCTO3U Hajuerthe KOpOHapHHUX CyTypa- Opaxuuedanuja, acUMETpUju JHIa (ako je

cpacia caMO jeAHa KOpOHapHa CyTypa) M NOIWAAKTUIMjM; Haciehyje ce ayTo30MHO
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JOMUHAHTHO, Tlocyieuia je myranuje reda 3a TWIST dakrop Tpanckpunimje Ha gokycy 7p21-
22,

- Kpy3onoB (Crouzon) cunapom ce 30Be u Kpannodanujansa nuzocros3a tum | je aHomanuja
IJie je U3MEHEH O0NHK Jolame (Hajuenrhe KOPOHAPHHUX CYTypa), CMAmbEHO JIMIE, HarylalleHe-
CIYIITEHE OYM M MaJId HOC, Haclielyje ce ayTo30MHO JoOMUHAHTHO (MyTarija reHa 3a FGFR2),

- ®dajdepon (Pfeiffer) cunapom i AxpodarijanHa 130cTo3a je joun jeJHa KpaHHOCHHOCTO3a
3a KOjy je oaroBopHa mytanuja rera 3a FGFR2 na nokycy 10q25-q26, npeMpa je 3a Heke deTyce
Moryhe na je myranuja 6mina Ha xpomoszomy 8pl1.22-p12; rmaBHe ocoOMHE OBOT CHIHPOMA CYy
aHOMaJHU 00JMK Jo0ame (okcuiedanuja win Opaxunedanuja), CHHIAKTHINjA W HarJallCHH
HOJKHU T1aJTYCBH,

- Autiu-bukciepoB (Antley-Bixler) cunapom ce jom o3HauaBa kao Tpamesoumponedainuja:
MPUCYTHA je u3paxkeHa Opaxunedanuja, XUIoImIia3uja CPEAULIHE JTHHHUjE JIHIA, KOHTPAKTYpe U
BUIIECTpYKe (y3uje CkeleTa, MOXe Ja ce Haciehyje 1Mo ayro30MHO JOMHHAHTHOM WJIH TIO
ayTO30MHO PEIIECHBHOM THUITy HaciehuBama, a MOXE W Ja je IOCIeAHlla WHTpayTepycHe
M3JI0KEHOCTH (DITyKOHA30I7Ty.

Hexu y oBy rpymy cBpcraBajy u Iljep-PoounoB (Pierre Robin) cunapom, xoju mpeacraBiba
aHOMAJIMjy JIMIA- CMAaWkEHY JOKY BHIHUILY U CAMHUM THM IOTHCHYT je3WK Ka (hapHHKCy, IITO
JIOBOJIM JI0 OTEXAHOT JMCamka; OBO je HeKaJla XUTHO CTamke KOje 3aXTeBa HEOJIOKHY HHTYOAIIN]y

WJTU TPAXEOTOMH]Y.

Yecte KOMIUTMKAIMje KPAaHUOCHHOCTO3a Cy TMOBMIIEH HMHTPaKpaHUjaJIHU MPUTHUCAK,

OINICTPYKTHBHA amnHea y CcHy, ApHonn-Kjapu mandopmanuja, BEHTpUKYJIOMEranuja U CMambeHa

WHTEeNTUreHIMja. M30m0Banu nehekTn ce XUPYypIIKH JIede ca COIMIHUM PE3yJITaTHMA.
Hnousuoyanne anomanuje excmpemumema (OU30Cmose eKcmpemumema,)

To cy mandopamuuje y kojuMa HeJ0CTaje KOMIUIETaH Y[ WM CETMEHT ekctpemutera. OHe He

yIpoXKaBajy caMm *HBOT, ajld MpEeACTaBbajy MamU Wiu Behu cTeneH uHBanuautera. Petko cy

pe3yaTar reHeTckux naedekarta, Beh cy mpe pe3ynaTar JenoBama CIOJBHUX (GakTopa (CHHAPOM
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aMHHUjalTHe Tpake, TeparoreHu). OBe ONMucyjeMo Koje TO aHaTOMCKUA MOTY Ja Oyay BapHjaHTe U
KaKO Ce OHE O3HAYaBajy:

- ameJIdja je TIOTIYH HeJJOCTaTaK jeTHOT MM BUIIE yI0Ba

- XeMHUMeJIMja je JCTMMHYaH HEAOCTAaTaK jeJAHOT WJIM BHILIE EKCTPEeMUTETa HUCHOA JaKTa,
OJTHOCHO KOJICHA,

- (hoxomenuja npeacTaBiba OACYCTBO TYOYJIApHOT CKelleTa, TaKO Jia IaKa I0JIa3u ca paMeHa, a
CTONAJIO Ca KyKa

- XHIIONJIa34ja je HEeTIOTIIyHA T'eHe3a CKelleTa y/10Ba,

- aXeMpHja je HeloCTaTaK jeIHe UK 00e IIaKe,

- anoJMja je oJICyCTBO jeIHOT UK 00a cromarna,

- aXeHPONO/JHja je NICTOBPEMEHH HEJIOCTATaK IIaKe U CTOTaa,

- MUKpOMeJIHja je ckpaheHOCT jeIHOT KOMIUIETHOT Y/,

- pu3oMesnja je ckpaheHOCT IPOKCUMAITHOT CErMEHTa EKCTPEMHUTETA,

- Me30MeJInja je ckpaheme HHTepMearjapHor Jena ya,

- aKkpoMeJja je ckpaheme qUCTaTHOT CeTMEHTa eKCTPEMUTETA.

Kacuuje he Outn onrcane aHoManuje make ¥ CTormana.

Peoykyuone anomanuje excmpemumema

Hajuemiha nesuja je Cunapom amuHujadaHe Tpake- Amniotic band syndrome. JaBma ce
penatuBHO petko, oko 1/1200- 1/15000 mopohaja. Hactaje kao mocienuia aedexra aMHHOHA
HETOo3HaTe €THOJIOTHje, T€ 32 XOPUOH KOjH C€ Hajla3M UCIOJ Iera aaxepupa (eTaaHu CerMeHT.
3anermbeHn CerMeHT ce Jajbe Ne(PEeKTHO pPa3BHja jep CE€ HEroBO TKHBO YKJbYUYHM Y HpoOIec
pemnapaiiije XopuoHa. 3aBUCHO O] jesia (peTyca Koju ce 3aJenuo U OJf eMOPHOHAIHOT Mepruojaa
Tor jgorahaja, MOXe Ja HacTaHe IMUPOK Aujana3oH Jjesuja. Opx creneHa omrehema 3aBuUcH U
HCXO/1 ¥ POTHO3a OBOT CTamAa.

OBze Tpeba MOMEHYTH M peAyKIMOHE aHOMalluje paaujyca, kao mro je Xoar-Ogamos (Holt-
Olam) cuHAPOM KOjJU je €eKCTPEMHO PETKO ayTO30MHO JOMMHAHTHO 00O0JbEeH-€ (MyTallMja reHa
TBXS5) rae je yBek oAcyTaH paaujyc y3 NPUCYTHY cpuaHy MaHy. Takole ce moBpeMeHO jaBiba U
Cunapom TpomOouuToneHuja- amjasuja paaujyca (TAR syndrome) koju ce Hacnelhyje
ayTO30MHO pEIeCHBHO, Takohe y3 OJCYCTBO paaujyca, 4YeCcTO M XHUIOIUIa3uja YIHE Y3

Tpombonuronenrjy. @ankonujeBy (Fanconi) anemujy kapakrepuiie Xumnoriazija paamjyca ca
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MaHIUTONICHW]OM, KOja WMa TeHJeHIHjy na mpehe y neykemujy; Haciehyje ce ayTO30MHO

PCUCCHUBHO.

Koneenumanne konmpaxmype HacTajy Kaja y emOprorenesu (psa Tpu Mecena TpyaHohe) Oymy
Ha HEKM HAYMH OHEeMOryheHW MOKpeTH Iuloja Koju TUMe oMoryhaBajy ca3peBame 3Ti1000Ba.
Orpannyema MOTY Ja Oyay mocjienuia CTPYKTypHE JTUMHTaIuje (OJIMrOaMHHOH, BUIICTUIOAHA
TpyAaHoha, aHOMalHje yTepyca, CKTONMYaH TIPaBHIUTET), aHOMaldje (eramHe MycKyrnarype,
nopemehaju WHepBanuWje IUIOJAa M MATOJOMIKK pa3Boj Be3MBHOI TKuMBa. OBO TOCIEOmE je
Konrenuranna myntumia aptporpumo3a. OBIe IMOCTOjU OACYCTBO TOKpera (eryca 300r
natosoiike Gpudpo3e mummhHor Tkua. To orpaHMYaBa MOKpETE IJIOAA U MOCICAUYHO HACTA]y
KOHTpPAKType 3riI000Ba of oHemoryheHor caspeBama (360r nuMuTHpanux mokpera) (7).
[IpumapHa HeypoJiOIIKa W MYCKyJapHa 00OJbeHa Ca OBHM HAaja30M C€ O3Ha4yaBajy Kao

CUHAPOMMU.

Anomanuje warxa u cmonana cy cneneha:

-MOJIMAAKTHIINjA je MPEKOOpOjaH MPCT pyKe WM HOTe, MOKe Ja Oyjie ca MeIaujaiHe CTpaHe
(mocTrakcujanaHa MONUIAKTUIIM]A) U ca JaTeallHe cTpaHe (MpeaKcujatHa MoJIUIaKTUI]ja),

- CHHAAKTHJIMja Cy CPacii MPCTH, OTHOCHO CTajamhe MEKUX WJIH KOIITAHUX JIeJIOBA MPCTH]Y,

- KJIMHOAAKTHIIM]a j€ KOHTPAKTypa IIaKe y OOJIMKY MECHULIE,

- Talipes equinovarus (Club foot) je ymyrpamimba HCKPUB/BEHOCT M IUTAHTapHa (HUKCaIHja
cTomaia win Tabana; gocta je yecT Hama3 (1/250-1/1000 mopohaja) u BucoKa je yapyKEeHOCT ca
Xxpomo3zomonaTrjama (Tpusomuja 18. XxpomMo3omMa) U HEXPOMO30MCKHM CHHIPOMHUMA,

- Rocker-bottom cromasio je npoMHHEHIMja TeTe ca 3aKpUBJbCHONINY (KOHBEKCHTETOM)

TabaHa; 4YeCcTo je yApyKeHa ca Xpomo3omornarujama (TpuzoMuja 18. xpomozoma).
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1.1.9. XPOMO3OMOINIATUIJE U HEXPOMO30OMCKHN CUHAPOMU

Jlaynos cunopom

To je Tpuzomuja 21 xopomozoma. OBa aneymioauja je y 95% ciyudajeBa nocieauia npucycTsa
npekoOpojHor 21. xpomo3oMma, a y 5% ciyuajeBa je pesyarar Hebanancupane PobeprcoHose
TpaHcIoKaluje win mo3annu3ma. Mamunenna je oko 1 y 500 deryca y 20. Henespu TpyaHohe.
Pusuk ce moBehasa ca roguHama Majke, 3Ha4ajHO Tocie 35. roaune xuBota. CyMmba MOXKe Ja ce
MOCTaBU OMOXEMHUjCKUM CKPHHUHTOM Ha aHEYIUIOJHUje y MPBOM H JIPYTOM TPUMECTpPY TpynaHohe,
a MOTBphyje ce TeHEeTCKOM aHaiau3oM KapuoTumna ¢eryca. [IpuinukoM ynrpa3By4dHOr mHperieaa
Buje ce ciaeaehe major anomanuje: cpuada Mana (ASD, VSD), ractpouHTeCTHHAIHE aTpesuje,
oMasiokesa; MINOr aHoMaiuje Cy: 3aae0sbabe HyXaJIHOT Habopa, XUIOIIa3hja HOCHE KOCTH,
JUIIaTalje ypUuHApPHOT TPaKTa, HAPOUUTO Onara XuapoHdpo3a. Mopdoiomku coghm Maprepu
Cy: BpaTHH €JIeM, OJICYCTBO Ha3aJIHE KOCTH, XHIIEPEXOTreHH (OKYC y CpPILYy, XHIIEPEXOreHa 1IPeBa,
OJICYCTBO Jipyre (hajlaHre Ha IEeTOM MPCTY MIake (BpJIo TEHIKO 3a MpUMETHTH). [ 1aBHU mipobiem
KOJI OBe MajdopMallmje je MTO CBU IOKa3aTeJbu (Ja0OpaTOPHjCKH U YJITPa3ByYHH MapKepH)
MoOry J1a Oyay OJICYTHH WJIM HETIPENO3HATH, T€ Ja CE TEK Ha pol)erby yCrocTaBy mpapa JnujarHosa.
[TocTHaTamHO je yBEeK MpHCyTaH ojpel)eH cTeneH MeHTalIHe perapianuje. JKMBOTHH BEK 3aBUCH

O YAPYXKCHUX aHOMaJII/Ija 1 MOXC JJa U3HOCH U 40 TroarHa.

Eosapocos cunopom

To je Tpuzomuja 18. xpomo3oma u Hajuenthe je mpaBa aHEyIUIOUIM]ja, a Y Mamke o1 1% ciydajeBa
j€ y mHuTamy MO3aulln3aM WIH CTPYKTypHHU mopemehaj y camom xpomoszomy. Uunuaenna je 1y
6000 pohenux. Cymma MoOXe Aa ce TMOCTaBH OMOXEMHjCKUM CKPHHHMHIOM Ha aHEYIJIOUIHje Y
IPBOM U JPYroM TpPUMECTPY, a IMOTBphyje ce TEeHEeTCKOM aHalIM30M KapuoTuna ¢eryca.
VYaTpa3BydHo cy mpoMeHe Ha ¢eTycy Hajuenihe JTOBOJbHO H3paXKeHEe Ja Ce MOCYyMMba Ha OBY
ne3ujy. Major anomanmje cy: cpuaHe MaHe (OOHYHO JI€3Uje CeNTyma, KOHOTPYHKAalHE

aHomanuje, Mandopmanuje BanByia), anomanuje LTHC (nedextn HeypanHe LeBH, areHesuja
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KOopIyca KaJlo3yma, aHOMalHje 3adme JI0O0amCKe jame), MuKporHaruja (mpucytHa y 50-70%
ciy4ajeBa), LIMCTHYHH XHTPOM, omdasoKella, aHoMajuje cKenera (armmasuja pagujyca je
cneuupuyna) u IUGR (3acroj y pcary twioma). Minor anomanuje Cy: HUCTE XOPHOUIHOX
IIeKCcyca, 3a7e6Jpa0, BpaTHU HaOop. Uecto HacTynu uHTpayrepycua cMptT ioaa (FMU). Ogo je

TeIIKa aHOMaJivja U y HajBehem Opojy ciydajeBa je JieTaiHa.

Ilamay cunopom

To je Tpuzomuja 13. xpomozoma. OBa aHeyIulonAMja je y ¥4 ciydajeBa je mocjieiula mpucycraa
npekoOpojaor 13. xpomo3oma, a koj Y4 manujeHara je pe3yarar Hebamancupane PoGeprcoHoBe
tpancinokanuje. Muamuaenna je 1/12000- 1/13000 pohema. Cymma Moke 1@ ce IOCTaBH
OMOXEeMHUjCKUM CKPHHUHI'OM Ha aHEYIUIOHMH]je, y IPBOM HJIH JIPYrOM TPUMECTPY IPaBUANTETA, a
noTBphyje ce reHeTCKOM aHaJIM30M KapuOTHIa IUI0/Aa. YITPa3BydHO Ha OBy Mandopmanujy
MOXe Ja ce mocymma Beh y pemaTtuBHO paHoj TpynHohW, ¢ 003MpoM 1a Cy MpHCYTHE
MHOToOpojHE BellnKke U Mame Jiesuje. Major anomanuje cy: anomanuje [{THC koje cy mpucyrhe
kox 50% c¢etyca (xonomnpo3eHuedanyja, areHe3rja Kopyca Kajno3yma, aHoMaiuje nepedenyma),
manopmanmje auna y 80% manujeHara (obocTpaH paclien yCHE W Hemua, aHodranMuja u
MUKpPOTHATH]a), cCpyaHe MaHE KOJ IOJOBHHE IUIOA0BA (JIe3uje cenrtyma,), omdanokena (30%),
CKeJIleTHe aHoMmastije (ToCTaKCcHjaiHa noauaakTuirja). Minor anomanuje: 3a1e0sbambe HyXaaTHOT
HaOopa. VHTpayTprHa CMpT II0Ja je BpJIO 4YecTa, Tako jaa camo 2,5% deryca ca MpeHaTaiHo
JIjarHOCTHKOBAHOM Jie3ujoM Johe 1o TepmuHa nopohaja. [Iporuosa je uzyserHo joiia jep je oBo

CKOpO YBEK JIeTaJIHa aHOMaJIHja.

Tapnepog cunopom

Wi mono3omuja X xpoMo3oma je XpOMO30MOIIaTHja M3a3BaHa MaplUjaIHUM WIH MOTIYHUM
oacycTBoM X xpomo3oMma. Munuaenna je 1 va 2500 o 5000 pohemwa. [AujarHosa ce moctBasba
TEHETCKOM aHanmnm3oM Kapuotuma ¢eryca. OBaj cuHapom Hocu cienehe major anomanwmje:

HEUMYHHU XHUIPOIIC, MUCTUYHU XUTPOM, CpUaHe MaHe (XHUIIOIIa3uja JIEBOT CpIla, KOapKTalvja
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aopTe. YeCTo IMOCTOje M MPHAPY)KEHe MINor mandopmaiyje: aHomanuje OyOpera u Kparak
dbemyp. Kon Hajeeher Opoja obOonenux ¢eryca HACTymd HHTPAyTEpyCHa CMPT, OOUYHO 0
noyeTrka apyror Tpumectpa. Kox ocranmx oOMYHO HACTymH JeTaaHu Xuupornc. Mamu 6poj
OBAKBHX IIJIOJIOBA JIol)e 0 TepMUHA U poju ce. AKO HeMa YAPY>KEHHX CPUaHUX aHOMalfja, OBE
MAIMjCHTKU S UMajU KapaKTepUCTHYaH XaObuTyc (KpaTak IMPOK BpaT, HU3aK pact), MPUMapHY

aMeHopejy, 0Jlary MEHTaJIHY peTapJalijy u J00po MpeKHBIbaBambe.

Di George cunopom

Hacraje kao mocnenuna mukpozenenyje Ha 22. xpomosomy: 22ql1.2. Tako3sanu Jlu Hophos
¢denorun je y 90% ciydaja y3pokoBaH OBOM TeHeTckoM rpenikoM. Ilonekan je moryhe na je
y3pok oBor ¢genoruna monozomuja 10pl4 unu generuja 18q21.33. Petrko oBaj dhenotun moxe
Ja UHIYKY]y HEKH TepaToreHu (JIepuBaTH PETMHOWYHE KHUCEIMHE) U Majke Koje 0omyjy ol
WHCYJIMH 3aBUCHOT nujabereca. Mukpozaenenuja 22011 je oTkpuBeHa KOJ MHOTHUX CPUYaHUX MaHa
W KpaHuodalMjalHUX aHOMajHja. 3aTo ce Tpe cMarpa Ja je KJbYd TPUCYCTBO OBE
MUKpoaenenuje, a aa je Ju bophoB denotun camo jeaHa o BapujaHTH y KO0jOj c€ KIMHUYKU
MaHuderyje. Manuaenna osor cuaapoma je 1y 4000 no 10000 pohemwa u mpencraBmba 5-7%
CBHX HEOHaTyca poljeHHMX ca cpyaHOM MaHOM. YITpa3By4HO Cy HpucCyTHe cieiache major
aHOMalldje: CpyaHa MaHa KOHOTPYHKAJIHOT THMAa W Aedekra Jyka aopTe, XHIIOIUIa3Wja WU
armaszuja Tumyca (yBek mpucytHa). ExocoHorpadcku Ha oBaj CHHIPOM MOKE Ja C€ MOCyMHba
KaJa je ca OBMM Hajlla3uMa YApYyXKeHa HHeka oJ cieaehux mandopmanuja: XuapoHedposa,
MOJIMXUJIPAMHUOH WJIM 3acTO] Y pacty 1wiona. [Ipornoza moxke ma Oyne mobpa U 3aBHCH O]

yApyXeHnX cpyanux MaHa u T- hemmjcke umynonedummjermje (20).

Cri duchat cunopom

OBaj pemak CHUHAPOM je pe3ynTaT Jenenuje Xpomo3oma Sp, 3aTo ce jour u 30Be CHHIpPOM
nenenuje Sp xpomozoma. Hajuenrhe je y nmuramy de novo nenenuja. Manuaenma my je 1 y 50000

KUBOpOheHUX. YITpa3BydyHO MOXKE Ja C€ MPUMETH MHUKpoledairja, XHIepreaoprusam, CpuaHa
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MaHa (cenrtamHu nedext wam danooBa TeTpajordja), MUKpOTHATHja, XHAPONC, ACPEKTH
HeypaiiHe 1eBH (eHuedalonena) U 3acToj y pacTy mioaa. MHOTH 0J1 OBUX IIPOMEHa ce BHJie Beh
y 18. Henessu Tpynnohe. Takole Beh y mpBoM TpumecTpy je mpUCTHA XUTIOIUIA3Hja HOCHE KOCTH
u 3anebspany HyxamHu HaOop. Tadna qujarHosa ce BpJIO TEIIKO MOCTaBjba jep AudepeHInjanHo
JIMjarHOCTHYKA MHOTE XPOMO30OMOIATHjE€ U HEXPOMO3OMCKH CHHJIPOMH MMajy CIIMYaH Hayas.
[Tocne pohema ce mocymma Ha OBaj CHHIPOM 300T KapaKTEPUCTHYHOT IUIada HeoHaTyca Koje
nojceha Ha Mayju, y3 KpaTKy [OBY BWIHIY, TUCMOp(H3aM JHUIa, HUCKO ITOCTABJbEHE YIIH,
pa3makHyTe ouHe jabyuuiie. CMpTHOCT y I€THUECTBY j€ BEIHMKA, OHU KOjJH MPEXUBE CYy U3PA3UTO
xenukenupanu (81).

Tpunnouduja

Kon Tpumiomuja je mpucycTBO LEJIOr MPEeKOOPOjHOT ceTa XpOMO30Ma, OHMIIO TIOPEKIa Of MajKe
wi o omna. Oko 2/3 uma xpomo3omcku cet 69, XXY, a oxo 1/3 XXX. HM3y3eTtHo peTko je
npucytal cet 69, XYY. Unuunenna je 1/2500-5000 pohewa. Hajehu 6poj oBux Tpyanoha ce
3aBpIIM paHUM IoOadajeM. YITpa3ydHo je MPUCYTaH paHU M M3PAXKCHH 3aCTOj Y pcaty ¢eryca,
XUIMOTOHMja IIo/a, onuroamHuoH, anomanuje IIHC (arenesmja kopmyca kamo3yma, [lenmu-
Boxkep BapujanTa, xononpo3seHuedanuja u xuapouedanyc), cpuane mane (nedext mel)ykomopHe
nperpaje), MUKpoTrHaTHja, LIUCTUYHA AucIuIa3uja OyOpera. [IporHosa je jorma, oBo je jeTanHa

aHoMaJIuja.

Meckel-Gruber cunopom

Nummnennia Mexken-I'pybepoBor cunapoma je 1 y 9000 pohema. I'eHeTcku ce cacToju o
XeTeporeHe rpymne myraunuja. Kiiacuuan Tpujac Koju YHHHM 0Baj CUHAPOM CY:

e okmunurtanHa ennedanorena (80%),

e [ocCTakcHjaiHa moymaaktTuimja (75%),

e IUCTHUYHA AMcIUIa3uja 6yopera (95%).
Hujarnozy je wmoryhe mnoctaButu Beh y 11. Hemesbu TpyAaHohe Hajla30oM MOTHJbadyHE
eHuedasnonene U NOJUAAKTHINjE. YApYXKeHe Cy M JIpyre aHOMalMje BHJJbUBE YITPA3BYKOM:

[MHC-a (mukpounedanuja, uepebenapHa xunormiasuja, Jenau-Bokep mandopmanyja,
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BeHTpUKyJaoMmeranuja, Apuonn-Kjapu wmandopmanuja), anomanuje smma (MUKpodTaiMuja,
MUKPOTHATHja, paclen Hemla), CpYyaHe MaHe. Y YITpa3BydyHOM Haya3y INPUCYTaH je U

OJIMTOAMHHUOH. TIPOTHO34 j€ JIOIA, OBO j€ JITaJIHA aHOMAJIHja.

Goldenhar cunopom

WNununenna osor cuaapomaje 1y 3000-5000 pohema. I'eHeTcku ce cacToju 0l XETEpOTeHE
rpyrne Myrtanuja. llpema KJIacM4YHOj KIMHHMYKO] CIUIM joml ce 3oBe u OKyio-aypHKyso-
BepreOpanHu crektap. OCHOBHAa OCOOMHA OBOT' CHHJPOMA je acHMETpHja JIMla U YIIHUjy, 4eCTO
yapykeHa ca aHoManmjoM kmume. OBe Jieswje cy mocienuia mopemehaja pasBoja MpBOT U
JpyTOT MIKP>KHOT JyKa. Hamnas je cienehu: yHumaTepanHa XUIomnia3uja MaHIuoyIie, jeJHOCTpaHa
aHOMaJlvja CIIOJbAIllbEr yBa, YHUJIATEpaTHa MUKpo(dTaniMuja, acCHMETpUja MEKOT TKHBA BUJIMIIC
(0BO CBe 3ajeHO ca MOBPEMEHHM pACICIIOM yCHE W HEIIla ca jeJHe CTpPaHe CTBapa YTHCAaK
xemuanujarHe MUKPO30MHje), XeMUBEpTeOpa, momxuapaMHuoH. Pele ce Buie u cpuana mana
(VSD), BenTpukynoMeraivja u jemHoctpaHa Maindopmanuja miayha m OyoOpera. Ilporaosa je
no0pa Kaja Hema yApyKeHux aHomanuja. Hajuemrhe je odyBaHa MHTETUTeHIIM]a, TaKO J1a je KO

OBHX 0co0a IIaBHU TPETMaH IUIaCTUYHA XUPYpIUja JIULA.

Cunopom maujux ouujy (cat-eye syndrome)

To je penmatuBHO peTka aHoManuja. JaBjba ce€ Kao TOCIEAUIIA XPOMO3OMCKOT AedekTa Ha 22.
XpoMO30MYy, TJe A0ja3u 0 NMPEeKOOpOJHUX CaTeIMTCKUX JeloBa p U q Kpaka (22pter—qll),
mpemjia ce MOoHerie y TUTepaTypy TO 03Ha4yaBa Kao MHBEp3Hja M AyIUIHKaIuja peruona 22ql1.1
u 22q11.21 (invdup(22)(q11)) (®?). Hasus moTuye ox BepTHKATHOT KoNOGOMa (IIPHCYTaH KON
oko 50% mamnujenara). To je ycTBapu BEPTHUKAIHO TOCTABJBEH HPHUC KOJOOOM (BEPTHUKAITHH
nedext gyxuie oka). OBaj CHHIPOM ToJIpa3zyMeBa cliefiche aHomanuje: cpuana MaHa (Hajuenrhe
MATOJIONIKA JIOKaJIM3alyja miyhHuX BeHa), aHOPEKTaIHA aTpe3uja, MpeaypuKyIapHU BUCYJBIIH,
yporeHuTaNHe aHomanuje. J(ujarno3a ce MHTPAyTEPYyCHO MOCTaBJba KaJa ce BUIU yTOK IuTyhHE

BEHE y KOpPOHapHHM CHHYC (IuiaTalyja KOPOHAPHOT CHHYCa) y3 IpHKa3 BUCYJbaKa MCIOJ YBa
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(wto je u3BoasbuBO 3D ynTpasBykom). Ilpornosa je moma. Y panom netumctBy ymupe 20%

nere. Ox ocranux koa 50% moctoju MeHTallHa peTapaaiuja, 1 ko1 5-8% je Temkor odauka.

Jlpyru, WHa4Ye MO3HATH CHUHAPOMHU HHUCY JeTajbHO omucuBaHu (Apert-oBcuHapom, Beckwith-
Wiedemann cunapom, Holt-Olam cunapom, Neu-Laxova cuHapoMm, Kaou MHOTH JPYTH) jep ce
OHM H3y3eTH peTko cpehy ykimunukoj mpakcu- pehe ox 1 y 70000 pohema (mTo je mpema
CTAaTHCTUYKMM H3BEIITajUMa OTIPUINKE YKymaH Opoj skuBopohenux y CpOuju y TOKY jemHe

TOJINHE).

1.1.10. KOHI'EHUTAJIHU TYMOPHA

JINIakTHYKM MOMEHAT KaJa HEKy INPOMEHY Ha3MBaMO TYMOpPOM MOXe na ce onpehyje mo
pe3MMUM3UM KpuTepujymMuMa. JlaTuHCKa ped TymMop O3HayaBa OTEKJIMHY KoOja je Hacraia
yBehameM TKMBa WM OpraHa Kao pe3yiTaT yMHOXKaBama henuja uiu cTBapama OTOKa (enemMa)
TKHBa 300T 3ajJpXKaBara WM CTBapama TEYHOCTH WIIM KpBapema YHyTap TKHBa. MM JaHac
TYMOpPOM 03Ha4aBaMO HEOIIa31jy WX HOBOTBOPUHY, OJHOCHO HOBHU PacT. AKO OMCMO CTPUKTHO
MOIITOBAIM OBY JIe(UHHIIN]Y, MHOT€ aHOMaiKje 6u Tpebaso JAa yBpCTUMO Y OBO Moriasjbe. To
Cce HApOYMUTO OJHOCHM Ha NPOMEHE OpraHa LEHTPAIHOT HEPBHOT CHCTEMa, IJIaBe W BpaTa U
KMUMEHOr cTy0a (UMCTUYHM XWrpoM, YyBehawme HyxalHe TpaHCIylLeHle, uedanouerne,
MEHUHTOMHUjesonene- cnuHa ouduna, uta.). Cynehu mo nuteparypu, oBa AuiieMa je MIUPOKO
pacripocTpameHa. Tako Ja MHOre IoJiesle W CaJpkaju TorJlaBjba HEKH ayTOpHU Tako
OCMHIIUbABaJy Ja M30erHy oBy Takopehu 3amMKy y mpHKa3y CTPYYHOT W HaydHOr Tekcta. Ca
Ipyre cTpaHe Qopmaiuje Koje cy IHocieauiia pacta M yBehaBama XHCTOJIONIKM H3MEHEHHX
henuja crtBapajy Tymope y yxem cmuciy peur. Opne he 6utu nmpukasanu Tymopu (O€HUTHU U
MAQJINTHH) KOJU HUCY JIO caja pa3MaTpaHH, a CTPUKTHO UX MOXEMO JAe(UHUCATH Ka0 TyMOpe Y
yKeM cMHcTy Tor nojMa. O mopexity ¥ pa3Bojy (eTaqHuX TyMOpa 3HaMO KOJIMKO YOIIITE 3HaMO

0 TymMopuMa. A uMa HekuXx mocedHoctH. [lopes Tora mro Hekn QeTaHu TYMOPH MOTY Ja 1ajy
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MeTacTa3e jomr y TOKy (eraqHor pa3Boja y npyre (ertasiHe orpaHe W y mocrejbuily (Huje
3a0eJeKeHO J1a Cy Ce JECHIIC METAacTa3e M KOJ MajKe), MMa HEKUX TyMOpa MajKe KOju MOTy Ja
METACTa3upajy y MOCTEeIbHILY (JICYKeMHja, KapIIHOM JI0jKe, MEIaHOM), a MOTyhe je 1a MelTaHoM
na meracraze u y ¢eryc. [locroju jomn jeman nHTepecaHTeH EHOMEH Be3aH caMo 3a (eTyce u
ManurauTeT. OnpeheHn TyMopH IU10/1a KOjU Cy MO CBOjO] XMCTOIMATOJIOMIKO] IPUPOIN MATUTHHA
HE J1ajy MeTacra3e TOKOM (eTajHOr IepHoja, a HEKM 4YaK HU y TPBOj TOAWHU JKUBOTA
(HeypobiiacTomMu, XenaTon0IacTOMU, CAKPOKOKIIUTeaTHU TepaToMu). Tako J1a OHU YIIPKOC CBOjO]
MQJINTHOj rpal M NpUpPOAH, WMAjy OCHUTHO TMOHAIIAKkE JOK je€ IUIOJ y MaTepHiu. YKYyIHa
MHIIMJICHIIa KOHTeHUTATHUX Tymopa je oko 1/12000-1/27500 >xuBopohenux (0e3 HUCTHYHOT
xurpoma u xemanruoma). Oko 40% oBHUX TymMopa MMa MAJIMTHH Kapakrep. Hajuemrhu Tymopu y
TOKy (hpeTaIHOT pa3Boja Cy, HOpe] MUCTUYHOT XUIpoMa, TepaTtomu u Heypobmactomu (%), Heke
TyMOpE Kao ITO Cy JMM(AHTHOMH U XEMAaHTHOMH JIMIIA U BpaTa OW Mpe MOTJIU JIa CBPCTAMO Y

Masgopmanuje Hero y Heornasuje (24). Muore TymMope npati HOJTHXHIPAMHHOH.

Lucmuunu xuepom- numgpaneuom

Ako GuCMO ra mporjiacuiu TYMOPOM, OHJA jeé OH JajeKo Hajueurthu Tymop y ¢eTtaiHom ao0y.
WNununenna my je 1 y 6000 >xuBopohenux u 1/200 mehy cnontanum noGavajuma. Panuje je
JeTaJbHO OMNHMCAH KajJa je JIOKaIM30BaH y mpeneny Bparta ¢eryca. Kama je numdanruom
JIOKAJM30BaH APYTIe CEM Y MpeeNy BpaTa, HUje BE€3aH 32 XpOMO30MOIATH]e U MOXKE JIa C€ JaBU
y OMJIO KOM Oprany WiM Jieny tena (abaoMeH, rpyAHU KOIll, pETPONIEPUTOHEYM U €KCTPEMUTETH).

OOuuHO ce PCTKO jaBJ’ba 1 UMa NUCTUYAaH CCIITUPAH U3TIIC.

Xemanzuom
To je yecta 6enurHa BackynapHa je3uja. Hajuemrhe je mokann3oBaH y mpejeny IJIaBe U Bparta, a

MOJKE Jla C€ jaBU y HEKOM BHCLEpaJHOM opraHy. Mory na Oyay ¥ Ha MymuYaHUKY W MOBPILIWHU

IIOCTCJbUIIC. Kaﬂa Cy BCOMa IMpOomurpeHU, MOTy a Yyrpo3€ 1jioa HaKOH nopoljaja.
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Paboomuom cpya

To cy najuemthu mpumapHu TyMOpH cpia Koj Qeryca, HeoHaTtyca U y aedjem no0y. Y 50%
cilydajeBa cy yApPYXKeHH ca TyOeposHoM ckieposoM (%). Mory nabyay conurapHm Wi

MYJITUIUIA. UCXOJ 3aBUCH 0] Opoja, JIOKaIu3aluje U BeIMYMHEe OBUX TyMOpa.

Heypobracmomu

OBo je jeman op Hajuemthux Tymopa y detanHom a00y u jassa ce y 1/20000 mopohaja. Bonu
MOPEKJIO 0] Henu(pepeHTOBAHOT HEPBHOT TKUBA HAAOYOpEeKHE JKIIE3[e WM CHMIIATHYKUX
ra"rija y abJoMeHy, Tako Jia My je HeKala JioKaluja Ay KhuuMmeHor ctyOa. IlojaBibyje ce y
BUJly COJIMJIHE M KOMIUIEKCHE dopMaliije y npeaeny HenOyOpera, Tj. u3Haa OyOpera u HCIOA
nujadparme. Temko ux je uaeHTugukoBary npe tpeher Tpumectpa rpasuautera. HTepecanTan
jé Mo ToMe, IITO YIMPKOC XMCTOJOUIKO] rpahu Koja My MOTBphyje MaJMTHY NPUPOAY, Y TOKY
¢eTamHOT TIEpUOoIa U TOKOM TIPBE T'OJMHE JKMBOTA HE Jaje MeTacTaze. Tako na je OMTHA merosa
OnaroBpeMeHa nujarHoctuka. Ilpornosa my je o/uinyHa ako ce 0JaroBpeMEeHO OTKpHje W Jieun
(u3neuemwe mpeko 90%). Anu ako ce OTKpHje Mociie MpBe TOJUWHE KHUBOTA, MPEKUBIbABABE j€

camo xox 20% marujenata (%°).

Tepamomu

OBu TyMOpH ce jolll 30By U repMHUHATUBHU TyMopH (germ-cell) Tymopu. To cy Tymopu Koju cy
MIOpEeKJIa CBa TPU TepMUHATHBHA cjoja (E€KTOJAEpM, Me30JepM, eHaolepM). Mory na Oyay
coiujHe rpahe, UCTUYHE, WK KOMIUIEKCHE cTpyKType. Hak Moske Ja mpeoBialyyje BacKyaapHa
KOMIOHeHTa. TKuBa Koja ce cpehy NpuiIMKOM MaTONOMIKE aHaiW3e Cy MAacHO TKHBO, KOCTH,
HEPBHO TKHBO, JEJIOBU PECHHPATOPHOT TPAaKTa M XPCKaBHIA. Y3 TEPaTOME C€ YEeCTO jaBiba M
NOJMUXUAPAMHUOH. Mory na Oyay JOKaJM30BaHU Yy pa3IMUUTUM JenoBuMa Tena (Mo3ak- 50%
CBHX TyMOpa MO3ra cy TeparoMHu, opodapHHKC, TPyAHU Koll, abJIOMEH, roHaje), a Hajuyemha

JIOKau3aluja UM je y cakpokokiureaaHom aeny (50-70% cBux ciiydajeBa Teparoma).
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Caxkporxoxyueeannu mepamomuce jaBbajy y 1 y 40000 pohema. To je Heommazma koja ce pa3Buja
U3 IUTypHUIIOTEHTHHX henrja XEeHCEHOBOT YBOpa, KOjH je JIOKAIM30BaH HCIPE] TPTUYHE KOCTH.
Yemrhe ce jaBiba Kox KeHCKHX (peryca ca ogHocoM 4:1. Y ¥4 ciaydajeBa cacTaBbeH je M3 TKHBA
MopeKJia CBa TPW KIWIMHA JmcTa. [Iprkasyje ce kao Belnuka er3opuTHYHA Maca y CPeIUllbO]
TUHUjU y Tipeaeny nepuHeyma. [lo rpahu je Hajuemthe wim conmIHa WM MENIAHO COJIMIHA U
[UCTHYHA, a PETKO CaMO IHCTHYHE CTpPYKType. Jlomiep MepemeM ce IMokasyje IojadaHa
BacKyjapu3anuja oBe Jiesuje. Moke y TOTIYHOCTH Ja Oynae JIOKanu30BaH crosba (tum I-
knacudukanyja mo AITMany), HoJjeHaKo crojka U ynyrpa (tun II), Behum nenom ynyrpa (TH
IIT) wim y normyHnocTu yuytap ¢eryca (tum [V). OBaj Tymop MOXKe Y IPHIIMYHO] MEPH J1a YTPO3HU
deryc. C 003upom Ha J0OpY MPOKPBILEHOCT Jie3nje U rmoBehan oOuM metabonn3ma, JeliaBa ce
na yBene Qeryc y cpuaHy uHCypumujeHnmjy. Tama ce BHIE XUAPOIC, KapIuOMeEraiwja,
MOJUXUAPAMHHUOH M MTOTKOXXHHU eieM. OBa aHOMaJIHja MOJKE J1a Ce TMjarHOCTHKYje Beh moueTkoM
apyror TpuMectpa. Mcxos 3aBucH o] ynypKeHux Mandopmaiigja, Kao U OJ XHCToJomKe rpahe
npomerne. Oiyka 0 HaYMHY ¥ BpEMEHY 3aBplllaBama TpyaHOhe Ko Jie3uja Koje Cy KacHHje
JMjarHOCTUKOBAHE 3aBHCH OJ] AMMEH3Hja Jesuje u crame mioxa (°'). Y nujarHoctuim je on

BEJIMKE TOMOhHM MarHeTHa Pe30HAHIIA.

1.1.11. IOPEMERAJU I[TIOCTEJBULIE, ITYITHAHUKA 1 AMHUOHCKE TEUHOCTU

3a HeKe 0J] OBHX €HTHTETa MOXKJa MOXKE Jla Ce CMaTpa Jia Cy NpeAMET U3y4yaBama HEKOT JIpYyror
nena Ilepunaronoruje, ¢ 003upoM Ja HHUCY Je0 caMor (eTyca y YXKEeM CMUCIY peud, ajlu
CBaKako jecy neo (eroraneHTHe JeAMHUIE KOja je y LeIuHU mopekia (eramHor Tkusa. U
Takohe je JoOpo carjiefaTd IaToJIOIIKE IPOMEHE Ha OBUM CTpyKTypamMa U U3 yria

MasipopMmarmja.
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Ilopemehaju nocmenuye

Cenapauuja MeMOpaHa je cTame Kaja nocie 16. Heesbe recTanyje aMHUOH M XOPUOH OCTaHy
MehycoOHO pasnBojeHu. OBO OBOIM A0 PYNType aMHUOHA M IMOCICIUYHO MOTY Jla HACTaHY
amMHHjaiHe Tpake. Kama cy 3ajelHO pa3[IBOjeHM O JCIHIye U aMHHOH M XOPHOH, TO j& CTame
PETPOXOPHjAITHOT XEMAaTOMA.

3ageb/patia mocTe/bMIA je TOCTEIUIIA UMYHOT XHJpOIca IUIoJa, cpuaHe ciaboctu deryca,
XpoMO30MonaTHja (TPUILIONAN]€) U HEKUX HHEKIHja.

Tanka mocre/bMIA yKa3yje Ha IUIAIGHTHY WHCY(PHUIMjEHIIH]Y, 300T XUIIEPTEH3H]e MajKe WU
nH(papKTa MOCTEIBUIIC.

Hucko ycal)ena nocrespbuua u npeamaveha nocresbuia cy crama Kajia MmocTejbulila MpeKkupBa
MOTITYHO YHYTpalIme marepuyHo yiihe (placenta previa centralis), nenmumudano (placenta previa
partialis) unu gonupe 10 Wwera- yaabeHa Ao HajBumie 20 mm (placenta previa marginalis).
OmyossuBame nocrespune (abruption placentae) je oapajame mocresbuIie 01 MUOMATPHjyMa,
MoKe J1a Oy/ie IeTMMUYHO HITH TOTITYHO. M3a mocreuntie ce BUIU peTPOIUIAIICHTHU XEMaTOM.
AHeX0reHa moJba y MOCTEJbHIIN TPECTaBIbajy GUOPUHCKE IEMO3UTE, XEMAaTOME WIIA [IUCTUIHY
nereHepauujy nocresbune. Buhajy ce y 10% tpynnoha.

XeMaHruoM mnocresbune (XOPMOAHTHOM) MOXe Aa Oye MamwH, KaJa HeMa yTHIaja Ha TOK

TpyaHohe, u Behu kaja MOry Ja rpaBe LIaHT YUME J1e0 KPBU 3a00MJIa3U MOCTEJbUILY, ILITO MOXKE

Ja yrposu QeTyc.

llopemehaju nynuanuxka

BesiameHTO3Ha MHCepUUja MYNMYAHMKA O3HA4YaBa MCXOAMIITE YMOWJIMKATHUX KPBHHUX CYyJOBa
Ha ¢eraaHuM MeMOpaHaMa. Hajuenrhe je mocienuna pacta nmocrespulle y jeIHy CTpaHy, Jajbe 01
MecTa caMe HHcepuuje myndaHuka. OBo crame moBehaBa puU3MK 07 onpeheHuX yapyxeHHX
aHoManuja (cnuHa Oudunua, e3odareanHa arpesuja, pacien ycHe, ONCTPYKTHUBHA ypomnaTuja),

PETKO je yApyXKeHa ca XpOMO30MIIaTHjOM.
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IIpaBu uBop nmynuyanuka (nodus verus) je pe3yirar mpoJjiacka IuioJa Kpo3 HaBoj IMyMmYaHUKa y
paHoj TpyaHohu. ako johe 10 3aTe3ama MyMYaHHKa, MOXE J1a CMamHU WIK 00YyCTaBH MPOTOK
KpBHU.

Arene3mja jenne ymomiauxanaHe aprepuje (SUAS- single umbilac artery syndrome) je
MyIMYaHUK CacTaBJbeH U3 J[Ba KpPBHA Cyna (jelHE apTepHje U jellHe BEHE) yMecTo oA Tpu. Moxke
Ja ce jaBW Koj Onm3aHauke TpyaHohe. OBa mandopmaliyja je yapyKeHa ca XOMO30MoIaTHjaMa
(ameymutonamje 13. mimm 18. xpoMo3oma) U ca HEXPOMO3OMCKHM CHHIpOMHUMA (CpYaHe MaHe,
nujadparmania xepuuja, anomanuje [{HC-a, ne3uje yporpakra, CKeleTHE TUCIUIa3Hje).
XeMaToOM NMyMYaHUKA CE PEIATHUBHO 4yecTo cpehe, mHIMACHIIA oBe Jiesnje je oko 1 y 10000
nopohaja. IlpenctBasba kpBapewme y BapToHoB ren. Moxe aa HacTaHe jaTpOTEHO, IOCIE

KOPOILICHTE3€ M Kao MOCIIEANIAa UHTPAYTEPYCHE TpayMe.

HopeMehaju Y KOJUYUHU AMHUOHCKE MEYHOoCmu

OnMroaMHHMOH j¢ CMamCHA KOJIMYMHA IUIONOBE Boje. MHnmmeHma omor Hamasza je 1y 500
TpynHoha. Hajuemhu y3pouu cy pyntypa amHujainHe MeMOpaHe, aHoManuja OyOpera u
yTepoIialeHTHa UHCYDUIMjeHIIja Koja TI0BOIM 10 XPOHUYHE MaTHhE MI0Aa (XUIOKcHja). JaBiba
Ce U y OKBUPY MHOToOpojHux curiapoma: Meken-I'py6epos, ®@pejsepos, [Ipyne-benu, Cunnpom
KayJlajiHe perpecuje, Meranucra-MUKPOKOJIOH-WHTECTHHAIHA XHUIOTIEPUCTAITHKA CHHIIPOM.
Moryhe cy u uHdpexnuje nuromeranoBupycoMm. IloceOHO Joma mporHo3a je ako je Hanmas
CMameHe KOJMUYMHE MJI00BE BOJE Mpe 26. HeJlesbe recTalyje.

IMoauxuagpaMHUOH je cTame moBehaHe KOIMYMHE aMHUOHCKE TEYHOCTH. VHIMmeHIa oBOT
Hanaza je 1/200 tpynmHoha y npyrom Tpomeceujy recramnmje. Iloctoje nBa mexaHu3ma Koja
JIOBOJIE /10 OBOT CTama:

- CMambeHO TyTame WM CMameHa arcoplilyja IMJI0J0BE BoJE: aHeHLedalyc, TYMOpPH JHIA,
OTICTPYKIIMja FaCTPOMHTECTUHAIHOT TpaKTa, KOMIpecUBHU nopemehaju ruiyha, cykeH ckejler u
KOJI CTama aknuHe3uje deryca.

- noBehana mponykiuja QeranHor ypuHa: aujaberec Majke, ypeMuja Majke, aHeMHja Qeryca
(360r yOp3aHe nMpKyJanuje), TyMOpH IUIoJa U moctesbuie. Jleo je KIMHUYKE CIMKE KO/ HeKHX

xpoMo3oMornatuja (Tpuzomuja 18. xpomo3oma, TeTpazomuja 12p, koja ce 30Be jour u [lamucrep -
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KunmnjanoB cunapom). JaBiba ce WM y OKBHPY MHOTOOPOJHHUX JPYrUX CHHApoMa: BekBUT-
Bajamanos, Ilepamanos, ®@pej3epos, ['onnenxapos, Munep-/lukepos, Hajuepos, Hey-Jlakcora,
[Tjep-Po6unoB, PoGeprcoB, Kuucros, Jynos, Ilena-lllexkepoB, AHTIH-BukciepoB, MajeBCKH
cuHIpoM, Takohe m koxm Xwuaposerainyca, AtenocteoreHese, LlepedpokocromanaubynapHor
cunapoma, Jlnactpoduune nucrnasuje, Tanarohopuune nucrasuje, Luctuane pudpose, Anda
Tajacemuje, Maranucra-MUKPOKOJIOH-UHTECTUHAHA XHUIIOIUIa3uja CHUHApOMa, MYyNTUILIN
NTEPUTHjyM CHHIPOMA, HH(EKIIMja IIUTOMETaIOBUPYCOM, Bapruyelia BHPYCOM U TApBOBHPYCOM.

[Iporuo3a oBUX cTama 3aBUCH O] Y3pOKa U YAPY>KEHUX CHHIPOMA.

1.1.12. AHOMAJIMJE UM1JU JE Y3POK BUIHEIUVIOAHA TPYIHORA

Bumennogne tpyaHohe wuMajy cBoje MHOroOpojHe IepuHaTojouike wusza3oe. OBae ce
pa3MaTpajy OHa cTama Koja moBehaBajy pu3uk op ¢ertamHux mandopmanuja. MiMa HEKOJIHUKO

acrieKkaTa OBUX PH3HKA.

Xpomo3zomcke anomanuje u HeXpOMO30MCKU CUHOPOMU

JusurotHe TpyaHohe came mo cebu HUCY y3pok moBehaHe MHIMACHIE (eTaTHX aHOMaHja.
JenqHOCTaBHO cy y MMTamy JIB€ OABOjeHE TpyAHohe (WM BHILE OJIBOJEHMX KOJ BHUILIEIUIOJAHUX
recraiuja) Koje ce y UCTO BpeMe JellaBajy y UCTOj MaTepulld. 3aTO C€ PU3HLIM PayyHajy KakKo je
To neduHmMcano mnpasmmuma cratuctuke (%%). Pmsmk ma je Gap jemam deryc obomeo y
MynaTU(ETaNHO] TpyAHOhM je jeIHaK PHU3UKY KOJ MoHOo(deramHe TpyaHohe NMOMHOXKEHHM ca
opojeM (etyca. Ca apyre cTpaHe, pu3uK ja cy oda mioza omreheHa y 0J11M3aHadykoj TpyaHONH je
BPEHOCT pU3HKa 3a MOjeAMHAYHU (DeTyc Ha KBajJpaT, Tj. 3a TPH IJIOJAa PU3UK j€ IMOjeTUHAYHH
pusuk Ha KyO, uta. Kox oBakBux TpyaHoha NEpUHATONOMIKK PU3KIHM, MOPOMAMTET |
MoOpTaTuTeT eTyca U HeOHaTyca, Kao M KaCHUjUX CEeKBella Cy mocienuia npemarypurera. Kon
MOHO3UTOTHHMX TpyaHOha pu3uKk oja Mandopmaridja je 3a Major anomanuje aBa myra yBehan

(cpuane mane, anomanuje [{HC-a, mopemehaju racTpoMMHTECTHHAIHOT TpaKTa IJI0Ja) U CKOPO
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HCTO TOJMKO 3a MINOr jesuje. CBaku (peTyc y AU3UTOTHO] TPYAHONM MMa MCTH PH3HMK Kao U Y
MOHOQETaTHOj. AJIM je pas3iuKa ynaJJbuBa KOJ MOHO3MIOTHUX IUI070Ba. OHM WMMajy HCTH
kapuotun. Kon mux ce demhe jaBipajy XojomposeHredanuja, nedeKTH HEypalHEe IEBH,
KJI0aKaJiHa ekcTpoduja u HapouuTo cpuaHe mane. Ca apyre CTpaHe, FOAMHE CTApOCTH MajKe
UMajy U3 CTaTUCTHYKUX pasiiora cacBuM jpyraunju epekar. Ctapoct majke nmoBehasa pusuk ox
aHeymonuja, nocebno pmsuk ox JlayHoor cuuapoma. Kako je Beh moMeHyTo, MOHO3HTOTH
¥UMajy MCTH KapuoOTHUI, T j€ Taj PU3MK UCTH 3a 00a ¢eryca, He pacTe 300T OKOJHOCTHU Ja je
TpyaHoha O6mm3aHayka. AjM KO AU3UTOTHHX (peTyca, ako je Majka cTapuja, pacTe pU3HK CBAKOT
M0jeIMHAYHOT IIJI0J[a O]l AaHEYIIOUIH]ja, @ KAKO MM j€ KapUOTHUIl Pa3jIHyuT, TO je YKyIaH PU3UK
cTaTuCcTUYKU Behu (Kako je paHMje Yy UCTOM IOJHACIOBY O0jallllbeHO). Y CilydajeBUMa paHe
CMPTHU jeTHOT OJM3aHI[a, aKO CE JAOTOJIU KpajeM MPBOT WM MOYETKOM JPYrOr TPUMECTPA, MOXKE
na ce m3ryosbeHn deryc pecopOyje (vanishing twin) wim na octane camo nmanupHartu mwiof (fetus
papyraceus). Kon MoHOdeTanHux TpymHoha TO c€ MHOTO Y€CTO 3aBPIIM CIIOHTAHUM T'YOUTKOM M
JPYTOT IJI0/A.

Hledexktn Koju HacTajy moceOHO KOJI MOHOXOpPHjaJHHX TeMela Cy pe3ysiTaT acHMETPUYHOT

pa3ziBajamba TOKOM paHe eMOpHOreHe3e, Kao M MPUCYCTBO aHACTOMO3a Y MOCTEIJbUIIH.

Cunopom unmepeemenapte mpaucghysuje

(TTTS- twin to twin transfusion syndrome)

OBO crame KapaKTepUCTUYHO CKOPO HCKJbYYMBO 3a MOHOXOpHjajiHE TpyJHOohe je MpUCyCTBO
apTepruO-BEHCKE aHACTOMO3€ IUIAlEHTHUX KpPBHUX cyaoBa o0a mioma. OBo  cTBapa
HEpaBHOMEpHY pacriofiennry kpBu mehy derycuma koja 6u mHaye Tpebajo Ja je paBHOMEpHA.
Tako Hacraje cunapoM ¢etoperanHe TpaHchysuje. TokoM TpyaHohe OBaj CHHIPOM JTOBOJH 10
crmabujer pas3Boja Qeryca IoHOpa (OH TMOCTaje aHEMHUYaH, 3a0CTaje y pacTy U pasBojy,
XUTIOBOJIEMH]a IOBOIH JIO OJIUTYPH]j€ U OJTMTOaMHHOHA, Kao 10 Xxunorensuje). Ca apyre crpaHe
IUI0J] PELMIMJEHT j€ YIPOKeH Ha CAacBUM JpPYyrd HayuH (OH HMMa XUNEpTPO(PHUUHU pacT,
xurneprneppysujy, XUNepTeH3njy 1 MOJTUXUIPaMHHOH, IITO BPEMEHOM BOJU y KapIUOMETalujy,
NoMNyIITame cpia u xuaporc). OBo cTame nMa JIOIIY IPOTrHO3Y, TOCEOHO aKo ce pa3BUje PaHO Y

TpynHohu W a0Boau A0 cMpTu 00a Ommzanma y 70-80% ciyuajeBa. Tepamujcka ommmja je
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JlacepcKa CKiepo3airja u eHI0TpoMO03a MaTOIOMIKIX aHACTOMO3a Y MOCTEJbUIIH (PETOCKOIH]OM

1 Moe 1a Oyne ycrneniHa y yak 70% tpynnoha.

Axapouja

Kao mocnenuna aprepujcko-apTepHjCKOT MaHTa y HUBOY MOCTEJHHUIIC MOHO3UTOTHHUX OJM3aHaIma
MOJKe J1a HaCTaHe U aKap/uja, CTame y KOME jé KPBHH MPHUTHUCAK Y jeHOM remeny Behu ox oHOr
y apyrom 6nm3aniy. [lopemehaj Hactaje y panoj TpyaHohu. To je BpcTa Kpajmber, Tj. EKCTPEMHOT
obnuka uHTeprpancdysujckor curapoma. MunuaeHmna my je oko 1 y 35000 mopohaja, amu ce
jBasba ko1 1 o 100 MOHO3UTOTHHX TecTanuja. 300T HaBeICHE Pa3jIvKe y MPUTUCIIIMA KPBOTOKA
1Ba Onm3aHIa, KO APYror TreMesa MOCTOjyu PEeBEpP3HU MPOTOK KPO3 apTePHjCKU CHCTEM, TaKO Jia
Cy OOMYHO TOpH-U JETOBH APYTOr remena ciabo cHabaeBeHH KpBiby. Taj mopemehaj noBoau a0
pa3Boja aHoMalMje ApYyror O6au3aHia (pelunjeHTa) Tako MITo ce Hajyemhe riiaBa u rOpmHU 10
TeJa YOIIITe HE pa3BHjy, a JOWKH JIC0 TeJia TI0CTaje U30JI0BaH SHTUTET 0€3 CpIia U ca U3PAKCHUM
oToIMMa. 3aBUCHO O] CTCIICHa HEePa3BUjCHOCTH TOPI-ET Jieja Tella MOCTOje Pa3InIUTH OOJIUIN
akapauje, o]l OHE ca MOCTOjambEeM JIeJIOBa TJlaBe, JIMla U Mo3ra, anu 6e3 cpua (acardius anceps) 10
MOTITYHE HEPa3BHjEeHOCTH Topmer aena Tena (acardius aecephalus). OBa HajTexxa dopma je
yjenHo u Hajuemha u jaBiba ce y 60-75% cBux cimydajeBa akapauje. OnucaHo CTambe UMa JIOITy
nporuo3y. buTHO je pasznukoBaTH OBY Jie3Wjy OJ WHTpAyTepyCHE CMPTU jeAHOT reMena U y
JMjarHO3U MOXe J1a oMorHe mparehu monuxuapaMHuoH, kao u Jlommep npaheme kpBoToka 00a

Onu3aHIa.

Dy3uonucanu cemenu
Kon MoHOXOpHWjaTHHX TeMellapHuX TpyaHoha CTEmeH OJBOjEHOCTH JIBa TUIOJA M HUXOBHX
OBOjaKa 3aBHCH Ol BpeMeHa ojpajama (59). Bpmo perko Moxe na mohe 1o HakHamHE (u3yje

eMOpHOHA y paHOM eMOpPHOHATHOM TMEepPHOy. AKO 0JIBajarbe HacTaHe mocie 13. maHa omioame,

¢derycu he y mamoj win Behoj mepu na Oyny crnojern. OBO je BpJIO peTka aHOMajiHWja U
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uHmaeHna joj je ly 50000 xo 1 y 180000 mopohaja. 3aBucCHO 011 MecTa Hepa3aBajama, IJI0J0BH
MOTY Jia OCTaHy CIIOjeHU Ha PAa3JIUYUTM HUBOMMA:

- Topakomnaryc (thoracopagus) cy crnojeHu remMenu y mpeneny rpyaHor xoma. OOH4YHO je u
Cplie YKJbYYEHO y OBaj CII0j, taKo Ja MOTEHIIMjaTHO OJ[Bajae MOpa3yMeBa KPTBOBAKE JIPYrOT
remerna, jaBjba cy 18% cBux ciyuajesa,

- ompanonaryc (omphalopagus) je crioj Ha HHUBOY abiomeHa. JaBmwa ce y oko 10% ciyuajeBa u
Onmu3aHnu OOWYHO WMajy 3ajeJHUYKy jeTpy, HeKaJa W Jpyre a0JAOMUHAIHE OpraHe u
aujacpparmy,

- Topako-oMmpanonaryc (thoraco-ompahlopagus) je najuentha mandopmanuja u jaBjba ce y
28% cBUX ciydajeBa CIojeHMX Onm3aHana. [17I0J0BH Cy CHOjEeHH LEIOM JYXXKHHOM O]l BpXa
TpyAHOT Koma 7o gHa abnomena. Hajuenrhe oBu derycu mmajy 3aje ITHUYKO CpIIe, jeTPy U APYyTe
abTOMHHAITHE OpTaHe,

- KpaHuonaryc (craniopagus) je IpuUCyCTBO clloja Ha HHMBOY JioOama. Croj Moxke aa Oyne
cnabuje win jaye uzpaxkeH. derycu Mory aa Oyay MOBE3aHH 3aABUM JElIOBUMA JIoOame, ca
CTpaHe WM YEOHOM PErHjoM, ajli HE U JIHIIEM.

VY 3aBHCHOCTH OJ TEeKMHE Hepas[Bajarmba, HEKala je Moryhe XUpYpIIKH OJBOJUTH ONU3aHIIE
nocne pohema. To 0OMUHO 3HAYM KPTBOBaWKE jeHOT ONM3aHIA, a HEPETKO U 00a cTpaaajy
TOKOM H IOCJIe XUpypUIKOT 3axBara. Ty ce Hamehy eTnuke auieme, ¢ 003UpoOM J1a Hepa3IBajame

HE TaKO PETKO MOKe J1a Oy/ie CIIOJUBO ca )KUBOTOM.

Anomanuje came mynmughemannocmu

CaMo mpHUCYCTBO JIBa WJIM BHWIIE TECTAIMjCKUX MeEIIaKa MOXeE Jia JIOBEJC 10 CHErU(UIHIX
cutyanja. OHe HUCY aHOMallMje y Y>)KeM CMHUCITY PEeUH, alli Cce Kao TaKBE jaBJbajy CaMO y TAKBUM
OKOJTHOCTHMAa U TMOTpeOHO HX je OnaroBpeMeHo mpemo3Hath. To Moxke na Oyae MoJia
XHJAaTHI03a 000JIETIOT TeMela, YeMy je y3pOoK Hajuemrhe Tpuruionauja. Jpyru ciydaj koju ce
cpehe y KIMHUKO] TIpakcu je xereporonmudHa TpyaHoha. Mummnenna je 1/30000 tpyaaoha u
aKo ce He Mpermo3Ha Ha BpeMe, MOXKE J1a Yrpo3ud MajKy M JaJbu TOK TpyAHOhe 3apaBor (Tj.

aJICKBAaTHO J]OI_[I/IpaHOF) remMciia.
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1.1.13. TEPATOI'EHU KAO Y3POYHUIIU ®ETAJIHUX AHOMAIJINJA

OBne hemo mpukaszatu yTuiaj Hajuemrhux TepaToreHux ¢akropa (crospammux (akTopa) Ha
HacTaHak mandopmanuja deryca:

- Uudexmuje peryca

- Guznuku pakropu

- JICKOBH M OCTaJI XEMH]CKH Y3POUHUIIH

- XopMOHH

- Bonectu Mejke Koje TUPEKTHO M3a3uBajy Masipopmanuje peryca

Unghexyuje ghemyca

Mmuoro6pojae nH(]EKIHje Koje T0BOIE IO PYNTYPE IJIOIOBUX OBOjaKa MOTY YCXOJHUM ITyTEeM Ja
MHQUIUPAjy U OLITETE IUIOA, a U JAa Yrpo3e IUIOJ CaMOM PYNTYpOM aMHHUjaJTHUX MeMOpaHa Koja
BOAM Yy MpeBpeMeHy TEepMHHALM]y TpaBuauTera. Benuku je 6poj MHPEKTUBHUX areHaca Koju
MOJKE J]a YrpO3u U TPYIHHILY U CAMHM THM M IUIOJ TIOTOPIIAmhEM MajuYMHOT 3[JpaBCTBHOT CTamba
(mocebHO cenTHYHA cTama). [lejcTBO HEKMX MUKpPOOpraHuW3ama HHUje caMo MO0 ceOM TepaToreHo
WIN je CTBApHU PU3HK M3Y3€THO HU3AK, alld M3a3UBambeM MH(PEKTHBHOI CTamka CKOKOM TEJEeCHe
TeMIepaType ce 3a IUI0J CTBapa CTame XUIIepTepMUje KOje JeCTe TepaTOreHo (BUpYyC MH(ITyeHIIE,
kokcaku Bupyc, ECHO Bupyc, BUpyC XemaTuTuca, MyMIIC BUPYC, BUPYC TOJHMOMH]JEITUTHUCA).
Bupyc nHdyneHme Moxe y IeTHIBCTBY Kao KacHYy CEKBENy Jia h3a30Be JieykeMmujy aerera. OBie
hemo HaBecTH Heke o MH(PEKTHBHMX Y3POUHHKA KOjU MOTY Ja MMajy TepaTOreHu yTHIa] Ha
¢eryc. I'maBHa rpyna mHMEKTHBHHX areHaca je mobpojana mojmom TORCH: Toxoplasmosis,
Other: Hepatitis B virus, Mumps virus (Parotitis), Treponema pallidum, Rubella,
Citomegalovirus, Herpes simplex virus. Y3 BHX Kao IJIaBHE y3poUyHHKe (ETaTHHX JIe3Hja Tpeda
nomenytu Parvo B19 virus, Varicella Zoster virus, a kako Tpyanoha ommmuye, mpumar y
IITETHOCTH y3UMajy Oaktepujcke uHpekimje (Streptoocuccus group B).

PyGesia Bupyc moxe na y ¢ha3u eMOproreHese U KaCHHje y JICIOBAkEM y IPYTOM TPUMECTPY J1a
n3a3oBe mMandopmanrje mwioaa. Hacrajy nesuje oka (MukpodTaiiMuja, KaTapakTa), YHYTpaIImheT

yBa (riyBoha), cpuane mane (ductus arteriosus persistens, MHOKpaJIuoIaTHja, aHOMaJIHje CpUaHX
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3anmcaka). Ako mHQEKIMja HacTaHe TOKOM Jpyror Tpomecedja moryhe cy anomanuje I{[HC-a.
[Topen Tora 3apaxeHa Jiena in utero mogu Mory mnocie pohema j1a Meceuma U roJuHaMa Oyny
3apazHa. Kox jpokazane mH(pekmuje pyOoeroM y MPBOM TPUMECTPY T'paBHAUTETA CaBETYyje ce
NpeKu] TpyaHohe.

Huromeranoupyc (CMV) je nokazanu tepatoren. OH ko1 ¢eTyca n3a3uBa MUKpouedaimjy,
MIEPUBEHTPUKYJIApPHE KalU(pHUKaIMje, BEHTPUKYIIOMETallnjy, yBehame ucTepHe MarHe, aciur,
XEMaTOCIUICHOMETalHjy, omTehema ciyxa, cienmwio u xopuopeTtuHuruc. [Ipodiem je mro cy
Majke o0MuHO acumnromarcke. Ha mHdekujy ce mocymma Kajga ce eXoCOHOrpad)CKu mpuMeTe
OBE Jie3Wje, Mma ce ypaau ceposiorrja. Behm pusmk on omrehema (eryca mmajy majke Koje
HETNOCPEeHO Tpe WM TOKOM TpydHohe mgoly mpBH MHyT Yy KOHTAaKT ca BUPYCOM
(mpumounHQeKIHja), HAPOUUTO y MPBOj MOJOBUHU TpyaHohe. Kako Ou ce TayHO MpOoIeHmIo Kaaa
je nomuto xo wHdpeknuje, mopen IgG anTuTena (MO3UTHBAH PE3yNITAT TOBOPH Y MPUIIOT PaHH]|O]
unpexkunju) u IgM antuTena (MO3UTHMBAH PE3yNTaT KOJ IpUMOMH(GEKIIMje KOja ce Oourpala
aKTYeJIHO WJIM Hajjlajbe y IMOCIEeAmUX TOJUHY JaHa), paau ce aBuauteT IgG, a pesynratu ce
Tymeue Ha ciiefiehn HauuH: BUCOK aBUAMTET (>65%) 3Ha4M 1a je 10 WH(MEKIH]je OO0 MPE MECT
W BUIIEC Mecenw, HU3ak aBuamreT (<35%) mokasyje ma je mo 3apaze CMV gonuio mpe 2-4
Mecena. boyiecT decTto OBOAM IO MHTpAyTepyCHE CMPTH IUiofa (KoJ WHQEKIHja Yy paHoj
TpyAHOhH), a Heka Jiena nocie nopohaja (ako je nHgekuja 6ua KacHuje y TpyaHohn) mory na
000s1€ 071 MEHUHTOCHIIehaTUTHCA KOJU Oy/e Y3pOK MEHTAIIHO] PeTapalli]u.

Xepnec cumiuieke Bupyc (HSV) ce Ha mion Hajuemrhe mpeHocw Kajga je MajkaoOosiena of
TeHUTAJHOT Xepreca. Tako J1a je ¥ pU3MK O 3apa3e mioja Hajsehu unTpanapranio. MHoro pehe
ce BHpYC MPEHOCH BEPTHKATHOM TpaHcMHUcHjoM (5%) U Taaa mpaBu Jie3uje yoOudajeHe 3a cBe
TORCH wundpextuBHe areHce: Mukpouedannja, MuUKpodTamTMuja, HHTPAKpPaHHUjaTHA
Kanuuukanydja ¥ xopuopeTuHuTHc. MHTpanapraaHo cTedyeHa MHQeEKUUja je oouyHo Onara, u
peTko Moxke Ja fohe 10 MeHTaJIHe peTapalyje, enuierncuje 1 XOpuopeTHHUTHCA.

Bapuuena 3ocrep Bupyc (VZV) je BeoMa mreraH HoIwiof ako MH(EKIHja HacTaHe y MPBOM
TPUMECTpPY TpaBUIMTETA: Tajla je PU3MK Of aHoManuja pa3Boja 20% u oOMYHO AeTe uma
MEHTAJIHy peTap/alujy pa3InduTor cTeneHa, ciadoct ynoBa U mumuha. KacHa cexeBena oBor

BUpYca y TpyaHohu je pa3Boj Tymopa LIHC-a ko nerera.
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XHUB Bupyc (HIV) je cnab tepaTorex, mpemaa MOXe J1a BEpTUKATHOM TPAaHCMHUCH]OM Ha TUION
M3a30Be 3acToj y pacTty ¢eryca, mukporedainjy W aHOManMje Juna. Takohe Moxe ma
HOBOpoleHue Oyze 3apa’kKeHO OBUM CMPTOHOCHUM BHPYCOM.

IMapso 519 Bupyc (Parvo B19 virus) y tpynnohu Moxe 1a u3a30Be HHTPAYTPUHY CMPT (eTyca
U XUApOIc. XHUAPOIC je MOCIeanlla MUTOTOKCHYHOT JIejCTBa BHpYyca Ha MpeKypcope hemuja
€pUTpOIIOe3e, TAKO Ja HacTaje aHemHja ioga. OBO CTamke MOXKE Jla CE JICYM WHTPAyTEePYCHHM
TpaHcdy3ujama KpBH.

Xenatutue b Bupyc (HBV) kao kacHy cekBeny H3a3uBa IPUMapHU XEMATOLENyJapHU
KapIIMHOM JIETETa WU [IUPO3Y jeTpe.

Tokcomnazma je mapasuT KOjU Ce ca JKUBOTHEbA NMPEHOCH Ha Jbyje. M3a3uBa MHQEKIH)y U
JIe31jy TUIO/Ia CaMo aKo y TOKY TpyaHohe HacTaHe mpuMonH(pEeKIrja Majke. Y TIPBOM TPUMECTPY
CIIOHTaHW 1Mo0ayaj Hacraje koxm 17% TtpymHuna, a y apyrom tpomecedjy 25%. Kom deryca
omrehewa mory na Oyay: xumpouedanyc, kanuudukanuje [{THC-a, xenarocreHomeranmja, a
KOJI HEOoHaTyca c€ BHUIM JKYTHIA, XOpPUOPETHHUTHUC M aHemuja. C 003upoM na MHPEKIHja
TOKCOIUIa3MO30M MOJXKE€ Ja C€ JIeYd CHUPOMHIMHOM, OUTHO je Tpe HEro IITO C€ Pa3BH]jy 3HAIH
ne3rje Qeryca 3armoveTd Tepanujy TPYAHHIC. 3aTO jejeTHAKO BAXKHO YPATUTH TadyHY MPOIEHY
Kaja je MHpeKIja HacTynmwia. ¥ TOM CMHCIY ce HcnuTyjy BpenHoctu IgG, IgM anturena u
asuauteT [gG. Bucok aBuauTteT y npBux 12 Henesba TpyAHOhE MCKIbyUyje aKyTHY MHQEKIIH]jY

HacTaJly TOKOM I'paBUUTETA.

Crpentokok rpyne b (GBS) je 6akTepuja koja ce ca Majke MpeHece Ha IUI0Jl MHTpanapTalHoO U
HOCH BEJIMKH PU3HK OJ] BEOMa OMAaCHUX KOMIUIMKALja KO/ HEOHATyca: MHEYMOHHUja, MEHUHTUTHC
U cerca, Koje Mory aa Oyay (daranHe mo HoBopoh)eHue WK 1a CTBOPE TPAJHHU XEHIUKETI.

Cuduauc (Lues) mnzazuBa TpenmoHema NaluayM MOKE KOJ 3apa)K€HOT IUIoAa Ja JOBEAE 0

¢bubpose ryha u jeTpe, Kao U 0 MEHTAIHE peTapAalllje U TiyBohe JeTeTa.

Quzuuxu paxmopu

VYTHunaj xuneprepMmuje je MOMEHYT KOJ BHMPYCHUX HMH(peKIHja. AJM CBaka H3JI0KEHOCT

MOBUIIIEHO] TEMIIEpaTypH Tejla, a He caMo WH(]EKIHja, MOTY Ja IOBEAY 0 MCTUX IMOCICAUIIA.
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buio na je ¢pebpunHocT y3pokoBaHa MHPEKTHBHUM areHCOM, WJIU j€ XHIEpTepMHUja MOCIeanIia
cayHe, Bpelle KyIKe, 4Yak ¥ eJeKTpUIHOT heOeTa, adeKTupaHu PeTycH Cy MMaJIH MOBHIICH PU3UK
on nedekara HeypallHe [IEBH, HAPOYUTO aKO je J0 M3JI0KESHOCTH JONUIO0 Y npBuX 14 no 28 mana
HakoH 3aueha. [lopen Tora, Koj HeEke Jele je MPUCYCTBO 3acToja y pacTy, MUKpoledanuje,
MEHTAJIHE peTapjalje, XUIMoToHHje, MUKpOodTaIMuje, MUKPOTHATH]E, paclielia yCHE W HemIa U
aHOMaJIMja YIIHjy T0BOHEHO y BE3y ca XUEPTEPMHU]OM.

VY cnospamme pu3nUKe y3pouHUKe yopaja ce u 3pademe. [lo3Haro je na jorusyjyhe 3paueme (X-
3paiy ¥ rama 3paiiy) Kajaa Jenyjy Ha ¢etryc y $ha3u eMOproreHe3e 0OOM4HO JTOBOJIE 10 TyOUTKA
TpyaHohe, a Kaja je TUIoJ] U3JI0KEH BHUXOBOM YTHUIIA]y Y KaCHH]O] TpyJAHOhM HAcTajy aHOMAaJIH]je
pa3Boja. Hajuemrhe mandopmanuje cy mukpouedanuja, omreheme kanBapuje, aneHuedanuja,
cnuHa Owmduma, pacmen Hemma, omreheme Buaa W ekcTpemuTeTa. HbUXoBH MexaHU3MU
omrehema cy MHOroOpOjHH, Ha HHMBOY TIeHa, heNnMjCcKuX perenTtopa, Murpandje hemnuja,
dopmHpama TKHBa M OpraHa, Ka0 U OMeTama (U3NOJOMIKOr (QyHKIUOHUCama. OBle Tpeba
HATIOMEHYTH Jla Pa3jMyYUTe CTYyAMje MPBEHCTBEHO CTaBJbajy aKIICHAT HA J03Y 3paycka U JIeO
TeJa MajKe TJIe je 3padere MPUMEmeHo. Y (PHU3HIM ce TOMUEE HEKOJIMKO MT0jMOBA, Kao IITO je
aKTUBHOCT M3Bopa joHm3yjyher 3pauema u y Sl cucremy ce m3paxkaBa y Oekepenuma (ctapa
jenuHuna je pagepdopa v OH je MUIMOH myTa Behu oj Oekeperna, a paHHje je jeAMHHULIA 3a
u3paxkaBame OWila KHPH), eKCIIO3MIIMja MM M3JI0KEHOCT HUje jequHuna Sl cucrema u u3pakaBa
ce y peHTreHuma, a arcopOoBana no3a ce y Sl cuctemy o3nauaBa y rpejuma (1 Gy= 1 J/kg).
Panmje ce 3a o3y ancop6oBanor 3pauema kopuctuo pan (1 rad= 0.01 Gy, ognocno 1 rpej= 100
pana). Jlo3a ancopmiuje 3a oapeheHo moske 3pauerma 3aBUCH O] MaTepujaia Koju arncopoyje te
3pake. CmaTpa ce na u3noxeHocT deryca gozama mawum oa 0,05 Gy (rpeja), ogaocHo 50 mGy
(MunUrpeja) y mpBOoM TpOMEced]y He J0BOJAM JI0 TepaToreHor edexra. AKO ce 3Ha /Ja peHTIreH
CHMMaK TpyAHOT Komra nperocu opranusmy 0,08 mGy, caumame ropmer adnomena 3,6 mGy,
xoneuuctorpadpuja 3 mGy, a ryrame O6apujyma u npareha peHrreHorpaduja u (hiayopockonuja
racTPOMHTECTUHAIHOT TpakTa 3ajeHO JoHoce Terny 8MGY, oHza je Kpajibe OCHOBAHO IMUTAaHE
KOJIMKO je 3aucTa JoHu3yjyhe 3paueme y AMjarHOCTHYKHUM J03aMa ITEeTHO Mo 1o, Unak tpeda
HarJacuTH Ja je y LWJby MpPOIHE CTBapHE IITETe IO JbYIACKH OpraHM3aM Mepa CTBapHOT
ouomnomkor edekra joHusyjyher 3pauema exgusarenmua 0oza (u3paxana ce y Sl cucremy y

CI/IBepTI/IMa) KOja CC H3padyyHaBa oceOHOM (I)OpMyJ'IOM n npcacTraBJba pPCIaTHUBHU OHOJIOLIKH
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edekar morohenux TKuBa 3padewmeMm. Ca Apyre cTpaHe, TEpamHjcKe 03¢ CBAaKaKO TpPajHO

omrehyjy deryc.

Jlexosu u ocmanu xemujcku y3pouHuyu

VY mocnenmux TpUAeceT ToAMHa 3HaudajHO ce moehao Opoj TpyaHMIIA KOje y TOKY Tecraiuje
npuMajy jenaH uiaM Bumie JiekoBa. Ca npyre cTpaHe ce OMTHO MOOOJBIIANIO HAIlle 3HAWKE U
PAcCIIOJIOKUBY O/ O BPCTHU JICKOBA M HAYMHY Ha KOjU OHH TOTCHIIMjAITHO UMa]jy T€pPaTOTeHH
edekar Ha miofa. Jlanac usmely 65-95% tpyanuna Tokom TpyaHohe mpumu Oap jemaH Jek. A
mux 70% TpuMH Hekn (apMakolomky mpenapar Beh y Toky mepumoma opranorenese (). ¥
MPOCEKY TPYAHHUIIA KOPUCTH TpU JieKa TOKOM TpynHohe, a oko 50% TpyaHuna ynorpedspaBa
yetupu Jieka. [lopea Tora, U OCTalM XEMHUjCKH TpenapaTd, Kao ITO Cy aJKoxXou (Kaja je y
MUTaky MpaBH ajgKkoxonuszam), apora (kokaumH, LSD) u neku nectunuau (DDT) mory na umajy
TeparoreHu edekat. JIOrHuHO je MOMUCIUTH J]a ¥ HEKH IPYTH OIUjaTH, Kao IITO Cy MapHXyaHa
¢enmmukmmaua (PCP) mory na ucmosbe MITETHO JA€jCTBO Ha (eryc, amu TO 3a caaa HUje
noy3aano notepheno. Konsymaruja nyBaHa He H3a3MBa BEIUMKE aHOMANMje pa3BoOja, aild
JI0Ka3aHo JIOBOJM JI0 3acToja y pacTy (eryca u u3zazupa npeBpemMenu nopohaj. Jlekosu cy npema
nporieHn 0e30enHe ynotpede y TpyaHohu 1979. on ctpane Amepuuke FDA moaessenu y mer
KaTeropuja:

- 'pyna A: KoHTpoJMCcaHe CTyHje HUCY TIOKa3alle pU3UK MO IUIOJ,

- I'pyna B: crynuje Ha XMBOTHEAMa HUCY MOKa3aje IITETHO EjCTBO HA IUION, Y XYMaHO]
TIOTTYJIAIMj W HUCY CIIPOBEJICHE TaKBE CTYyH]e,

- I'pyna C: koHTponMcaHe CTyJuje Ha )KUBOTHH-aMa Cy Mokaszayie Moryhe HenosxejbHe eekTe Ha
deryce M y XyMmMaHO] MOMyJalUju TakBe CTyAMje HHMCY pal)eHe, alu KOpPHCT 3a TPYIHUILY
NpeBa3uia3u PU3HK 110 TUIO,

- 'pyna D: moctoju oka3aH MOBHUIIEH PU3HK MO (QETyc KOJ JbYAH KOjU CE IMOKa3a0 TOKOM
CTy/IMja MJIM TOKOM YTOTpeOe, ajli KOPHUCT OJ JIeKa 3a TPYIHUILY MpEeBa3wiIa3d TOTSHIIN]jaTHA
PH3HK I10 TUIO,

- I'pyma X: crymuje Ha JbyniuMa WIM JKABOTHEAMa Cy JiOKaszaja I0jaBy (eTaTHuX

Maidopmaluja NpuIMKOM yrnoTpeOe Jieka U3 OBe Ipyle WM MOCTOJU BPJIO jaka M BepoBaTHA
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Be3a ymoTpede OBOT Ipemapara ca aHoMajlrjaM IJI0J1a, TaKO Ja PU3UK HE OINpaBiaBa yrmoTpeoy
OBOT JICKa y TPYAHONU (MJIH JIAKTAILU]H ).

JacHo na je Hajmamu Opoj JIEKOBa Y IPBOj M MOCIEH0j TPyNH (OHU KOjU Cy J0Ka3aHO 0e30eaHH
3a IPUMEHY U OHH KOjU Cy J0Ka3aHo Tepatorenu). OBa mojena je MUPOKO MPUMEHEHA U BaXKH
jomr ox 1979., ronune, anu je FDA u3Bprmwia Benuky pesusnjy 2015. rogune, Tako a ce cana
JICKOBH JIeJla Ha TPYIe Koje Cy BUIIE OMUCHE, KaKo OM ce TO000JhIIANIO0 Pa3yMeBame KOjU JICK U
Kaga Moxe na ce ynorpebu. Cama mmamo mozgeny Ha cienehe kareropuje (y OKBHUPY KOjUX
MOCTOj€ TIOJIKATErOPHje):

- Tpynnoha,

- JlakTanuja,

- MymiKku ¥ KeHCKH PenpoAyKTHBHH MOTEHINjaJl.

OBe mpomeHe cy pesynraTr Behe moTpede 3a pasyMeBameM PACIIONIOXKHUBOT MEIUKAMEHTO3HOT
Jeuemha CTama Ije OW MPEeKWa Tepamuje MOorao Ja JIOBele 10 030MJbHE IITETE MO 3pPaBibe
TpynHuIle (SMUiIencuja, MCUXHjaTpujcke 00JiecTH), a U 300r HACTaBKa aJeKBaTHOI TpeTMaHa
XPOHUYHUX CTama U 00JIECTH KOjUX je CBE BHUIIEC ¢ 003UPOM Jia Cy KEHE KOje OCTajy y IPYroM
CTalky JaHac 3HA4YajHO CTapHje y MPOCEKY HEro mnpe HEKOJHMKO JeleHhja. 3a caja OoBa HOBa
kinacuuKalyja HUje ylula y mupy KIMHUYKY npakcy. He ymasehu nasbe y pasmarpame Koju
JIEKOBHM M T10/1 KOJUM YCJIOBHMA MOTY Jla c€ KOpHCTe y TpyIHONH, KaJia jé TO HEONXOIHO , a Kaja
Hens0exHo, npukazahemo aHoOMasnHje Koje MOTy Ja y3pOKYjy HEKH NOTEHLHJaTHO TepaTOTeHU
MEIUIMHCKA ¥ HEMETUIIMHCKH TTpeTapaTu:

AHTHOMOTMIM: MEHTPOHH/1a30J1 (AaHOMANM]j€e JIUIA, MOTryh MOBHILIEH PU3MK OJ1 HeypobiacToma),

KUHUHM (aHOMallyje cpla, JIMIA, KUYMEHOI CTy0a, BEHTPUKYJIOMEranuja), CTPENTOMHUIIUH

(rmyBoha), TerpammkiauHu (mpebojeHOCT 3yOa, Xumocmaauja, nopemehaj y pas3Bojy KOCTH]Y,

ckpaheHoCT y0Ba), cylnpoHaMman (KEpHUKTEPYC), HUIpodIokcannH (BEHTPUKYIOMETaln]a);

HuTocrarnum: Merorpekcar (Mukpuuedanuja, nopemehaj KpaHUjaIHUX KOCTH]Y, XUIOILIa3Hja
MaHauOyne, nedekT HeypajdHe LEeBH, 3aCTOj y pacTy, JeKCTpoKapiuja, CHHIAKTHIN]A),
azatuonpuH (MOJIUJIAKTHIIMja, 3aCTO] y pacTy, CTeoH3a IUIyhHOT 3alucKa, XUIMOCHaauja),

muknodochamua (damooBa TeTpanmoruja, CUHAAKTUIW]A W TOJUAAKTUIH]ja, Topemehaju

npcrujy), duyopoypammn (amiasuja paaujyca, Mandopmanuje ayojleHyma H - e3odaryca),

THOryaHuH (mopemehaj mpcTHjy, 3acToj y pacTy), HpokapbasuHe (mopemehaj npcrujy,

MHTpaKpaHHjaJHa XeMoparuja);

87



AHTHKOATYJIAHTH. ALCTWICAIUIINIHA KHCEIWHA- aCIHUPUH (TMOBUIIEH PH3UK OJ paHOT
CroHTaHOr moOauaja, MHTPAaKpaHUjaJlHA XeMOparvja, 3acTtoj y pacty), BapdhapuH (aHoMaiuje
[MHC-a, cnuaa 6udua, cpuaHe MaHe, aHOMaJIHje JIUIA, 3aCTO] Y pacTy, nopemehaju ckenera);

AnTnenwientunm. kapbamasenun (ASD, pacien Mekor Herila, HeaudepeHInpane reHuTamje,
club foot), benurtoun (Mukpouedanuja, kpanuodaiujanne Maapopmanmje, 00JIECTH CpiIa, 3aCTOj

y pacTy), BaJimponyvHa kucenanna- Edtun (Mukpornedanvja, MEHUHTOMHU]jeJIOKeIa, MUKPOTHATH]a,

danujanHe aHomanudje, 3acTOj Y pacTy, HeJocTaTak paaujyca, DamooBa TeTpayioTHja,
yporeHuTaiHe Manadopmaliyje), XUIaHTOUH (paciiell MEKOT U TBPJIOT HEIIla U 0CTaie aHOMAJIH]e
JIMIIA, 3aCTO] Y PACTy, XHIIEPTEIOPH3aM, aHOMAJIH]€ MPCTH]Y- hemannu XuoamouncKu CUHOpoM),
ETOCYKIIMMU (CpYaHe MaHe, pacien JIMIa, MEHHHTOMHU]JEIOKENa, BEHTPHUKYJIOMETalH)ja,
XHUIIEPTEIOpH3aM, XHUIIOIUIa3hja Hoca, nep3ucteHTHH ductus arteriosus), Tpumeramon (VSD,
ASD, anomanuje nmma, Mukporedandja, 3acToj y pacTry, arpe3uja e3zodaryca, TeHUTAIHE
masnopmalije- gemantu mpumemaouoHcKu CUHOPOM);

AHTHTHpOHIIHI/I JICKOBH: I'yIIIaBOCT;,

AHTHIENpPeCUBH.  XJOpAMAa3enokcwj  (CcpyaHe  aHOManWje,  arpe3dja  AYyOJeHyMa,

MUKpoledanyja), aMUTPUOTHINH (MUKPOTHATH]a, aHOMAJIMje eKCTPEMHTETA, IIaKa U CTOIala),

Menpobamar (cpuane MaHe, oOocTpaHu JnedeKkTH yaoBa), UMUOpaMuH (erseHuedanuja,
nvjadparmManHa XepHuja, ULUCTMYHA Oojern OyOpera, MaindopMmaiuje eKCTpeMHUTETa),
xayonepunoa (mopemehaj yaosa), dbayokceTuH (IpeBpeMeHu Mopohaj, Mama TelecHa maca Ha
pohemy, pecriupaTopHH JUCTPEC CHHAPOM);

OcraJiu JIeKOBY W aKTHBHE CYICTaHIle: HHIOMeTallMH (3aTBapame ductus arteriosusa in utero,
¢deranHa cMpT, (hoKOMENHja, XeMoparuja), alerazojJamMujl (3acToj y pacTy, CaKpOKOKIUT€aTHH
teparoM), amunontepun (Manpopmanuje [[HC-a, aHomManuje ekcTpeMuTeTa, 3aCTOj Y PacTy),
KojenH (cpyaHe MaHe, pacuen JIMIa, BEHTPUKYJOMErajauja, CTeHO3a Mujopyca,
MyCKylockeneTHe Mandopmanuje), Genuneppun (ymOunukanHa xepHuja, club foot,

MaipopMmalje OouMjy W YIIM]y, CHHIAKTHIWja), XJopdeHUupaMuH (BEHTPUKYJIOMETaluja,

raCTPUHTECTUHAJIHE M TEHUTAJIHE aHoOMaluje, MOJUJAKTWINja), (EeHUIIponaHoJIaMUH

(monmumakTUiIMja, aHOMaWja TpyaHE KocTH, auciokanuja kyka), ACE mHxuOGuTOopu (3acToj y

pacty, oIMroaMHHoH, nopemehaj GpyHkuuje 6yopera, HHTpayTepyCcHa CMPT IUIO/Ia- CMaTpa ce Ja
Cy CBe Iocjenulle cMambeHe nepdysuje Kpo3 NOCTeIbHILY, a HE Pe3ysTaT JUPEKTHOT YTHIaja Ha

MJI0/1), OPOMpPAHOJON (3aCTOj y pacTy, XHUIIOTJIMKEMH]a, Opaaukapanja, Mama TOCTEJbHIA),
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KapOOH MOHOKCHJ (BEHTPHUKYJIOMETaiauja, WHTpayTepycHa ¢eraaHa CMpPT), JUTH]YM (CpyaHe

MaHE€), OpraHCKa ]e/iMbeha JKMBE (ITOCTHATATHO CHUMIITOMH KOjU JIMYe Ha IepedpaaHy

napanusy), 0JIoBO (3aCTOj y pacTy, HEypoJIOMKH mopeMehaju HakoH polema), U30TPETUHOMH-

BUTaMUH A (CpyaHe MaHe, MUKpPOTHATHja, paclen Hemia, MandopMaiyje YyImjy), aaKoXo
(anomanuje nuia, Mukporedanuja, cpuaHe Mane, Mmajipopmalije oka, 3acToj y pacry- ¢pemanru
anxkoxoanu cunopom), amberamunu (cpuaHe MmaHe, erseHiedainunja), KOKauH (aHOMajHje Cplia,
Mukporedanuja, ckpaheme ymoBa, 3acToj y pcary, aHomanuje OyOpera, ractpommsa), LSD

(anomanuje ITHC-a, mandopmaryje ekcTpeMuTeTa), ynorpeda uurapera (cpuane 0oiaectu, Mama

TeJecHa Maca, IOBUIIeHA ITepUHaTalIHA CMPTHOCT, a0pyIiliKja MOCTEJbULIE).

Xopmonu

Hako cy (apMakoIOmK1 XOPMOHHU TaKohe JIEKOBH, OBJIE c€ HaBOJIE OJJBOjEHO Ja O ce HarJlacHo
3Ha4aj MPHUPOJHUX M CHHTETCKHUX Iperapara y MOTEHIUjaIHOM YTUIAjy Ha IJI0J: KIoMHubeH
(cpuane Mane, aHeHnedanuja, MUKporedaivja, MCHHHTOMH]CIIOKENa, aTrpe3nja e3odaryca,
NOJMUJAKTWIN]ja M CHHIAKTWIHWja, XUIOCHAaAWja), KOPTU30H (BEHTpUKyinomeranuja, VSD,
KoapKTalgja aoprte, karapakra, club foot, 3actoj y pacry), tammmomun (ckpahewme ynoBa-
amMenvja WM MepoMelHja, cpyaHe MaHe, aTpe3uja ayoJieHyma), ecTporeHu (Oosiectd cpiia,
ckpahewe ynoBa, mopemehaju ouMjy W ymMjy), mporectareHu (Behum Opoj cpuaHux MaHa,

aHeHledanrja, BEHTPUKYyJIOMeraiyja, cCliMHa Ouduaa, XUIocnaauja), OpaaHu KOHTPALENTHBH

(renutanHe aHomanuje, ckpahewe ymoBa, cuHiapoM VATER: BepreOpannu nedexTtH, aHaiHa
aTpe3uja, Tpaxeoe3odareanna ¢ucrtyna, e3odareaiHa aTpe3uja, paadjaTHa U PEHAIHA

JUCIIIa31ja).

Bonecmu majre xoje oupexmmuo uzazusajy mangopmayuje hemyca

[ujaberec majke je mopemehaj perynanuje yrjbeHMX XujpaTa, KOjU 3a MOCIETUIy HMa
MOBMILIEH HHUBO TJYyKO3€¢ Yy KpBM Majke, a caMuM TuM u ¢eryca. To noBoaum m0

MOJINXUIPAaMHUOHA, MAaKpO30MHj€ II0/1a, Behe y4ecTalloCTH HHTpAayTepyCHE CMPTH II0Ja U
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TeXe MoCTHaTajmHe ananrtanuje. Takohe moBehasa pusnk o peramnux mandopmanuja 3-4 myra.
Hajuenthe cy cpuane mane, anomanuje [IHC-a u mopemehaju ckeneramHor cucrema.

DeHNIKETOHYPHja je HEeJOoCTaTak eH3uMa (DeHWITaJaHWH-XUAPOKCHIIA3e KOJ MajKe, IITO 3a
nocienuiy uMa noBehan HuUBO (eHmnananuHa y KpBu. [loBUIEH HUBO (eHHIATaHUHA KOX

(deryca noBoau 10 MUKpoIedanrje, aHoMairja cplia ¥ MOCTHATAIIHO IO MEHTAJIHE peTap/ialuje.

1.1.14. 3ACTOJ ¥V PACTY IIUIOJA

[TocToje nBa eHTHTETa y BE3W Ca OBHM HACJIOBOM. JeIaH je MHTPAyTepPyCHH 3aCTOj Y pacTry
¢deryca (intauterine growth restriction- IUGR), a apyru je Majium mjiox 3a recramujcky
crapoct (small for gestational age- SGA). 3actoj y pacTy jeqHOCTaBHO 3HA4M Ja IUIOJ HUjC
crioco0aH J1a TOCTUTHE CBOj HacleheHu moTeHIHjan pacta. Mamnu ¢eTryc 3a rectaiujcky cTapocT
je mion ymja je maca ucnox 10 mepreHTHIA Yy OJHOCY Ha Macy HOPMATHOT (eTyca HUCTe
reCTallMjCKe CTapoCTH, Win 4uju je ooum TpOyxa (abdominal circumference- AC) ucnox 5
NepLUEeHTHIa Yy OAHOCY Ha oOuM TpOyxa ¢eTyca HOpMalHE BeJMYMHE (110 CTaHAAapAM30BaHUM
tabenama) 3a JaTM CTapocT TpyaHohe. MHora on Te Jele ce poje CacBUM 31paBa. 3aro
nedpeHulja 6asupaHa Ha JECETOM MEPLEHTUITY CITY>KU caMo J1a oApeau (eTyce KOjUu cy y Tpynu
ca nounieHuM pusukoM. Etnonatorenercku IUGR moxe na 6yne mopekina mMajke, OCTEIbUIIS
WM 11078, Y MPakTHYHOM CMHCITY, KaJa HauheMo Ha ¢eryc koju 3aoctaje y pacty (mana AC),
MIOMUCIIMMO Ha jenHy of cieaehux MoryhHocTH: morpemaH JaTyM MOCIeIe MEHCTpyaluje
(morpeurHo aatupaHa TpyAHoha), HOpMAJIHO Majy IUIOJ, IO/ KOjH ,,[J1aayje’, WM NaTOJIOUIKU
Manu ¢eryc.

Ioepewno oamupana mpyonoha ce yTBphyje neTaJbHHjOM aHaMHE30M, HaIa30M T€ j€ TUIOJ 10
CBUM Me€paMa CHUMETPHYHO W MPOMOPLUOHATIHO MamkH, M Ha TMOHOB/BEHOM YITPa3ByYHOM
Iperyiefy 3a JBe HeJesbe MOCTOjU (U3UOJIOUIKK TpeH ]l pacTta. [IpuTomM cy mpoTOonH M IJI0J0Ba
BOJIa ypEIHHU.

Hopmanno manu nnoo je Bpio 4eCcT KOA MajKH KOje Cy HUKET pacTa, a €eXOCOHOrpadcKu Hajas je

BpJIO CJIMYaH KaOo KOJ MOTrpCIIHO AATHUPAHC recmunje, C TUM WITO jC HCKaaa MOFYBC Ja Cc€
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MPUJIMKOM KOHTPOJIE KPO3 JIBE HENEJbe pasiimKa y 3acTojy y pacTy ¢eTyca TUCKPETHO Mpoayoun
(amm W jajke ca HOPMATHOM KOJMYMHOM IUIOJIOBE BOJIE, HOPMAJTHOM JIHHAMUKOM H
Mopdoorujom mIoaa, ypeaHuM npotoruma mpu Jloriep mepemnuma).

IInoo koju ,enadyje 3Ha4M 1a TOCTOjU HEAJIEKBAaTaH INPWIMB KHCOCHHWKA U XPaHJbHBHUX
marepuja ¢erycy. Ilpucyran je T3B. acMMETpUYaH 3acTOj y pacTy Iuioaa, jep 300r
peaucTpubyIMje MpoToKa, MPBO ce CHa0JIeBamkhe cMamyje Ha epudepuju, na je Hajpehu 3actoj y
pCcTy Ha HUBOY 0oOMMa abJOMeHa, HEIITO Mamke M3PAXKEH KO/ Ay)KHHE OyTHE KOCTH, a HajMambe
KoJl OMoMeTpuje TliaBe. HapaBHO, Ca MPOJIOHTHPAHOM MaTHOM (eTyca, Ta acUMETpHja je CBe
Mamhe H3PaXKEHa, y3 CMalkbeHy KOJIMYUHY TUIO/IOBE BOJIE, pe)uUM U MambHUM IMOKpPETUMa TUI0JIa, KAo
Y MMaTOJIOMIKUM BpeaHocTuMa Jlormep Mepema mpoToka Kpo3 a. umbilicalis u a cerebri media.
Kox oBakBux ¢eryca HemMa OWTHUX OJCTyNama y MOpP(OIOTHjU, OJHOCHO HHUCY IPHCYTHE
Magopmaryje mioa.

Iamonowxu manu gemyc Kao y3poK MPUCYTHOT 3aCTOja y pacTy UMa HEKY XpOMO30MOIATH]Y
WM HEXpOMO30McKH cuHipoM. OHM HeMajy o0aBe3Ho nopemehaj y Jloruiep MepemrMa poToKa
KpO3 YMOWJIHMKaIHY W IiepeOpaliHy IUpPKYIalujy, Ka0 HA CMameHy KOJHMYMHY IUIOJIOBE BOJE.
Hajuemmhu xpomozomcku mopemehaju xoju may ca IUGR cy tpummommuje u Enapacos
curzpoM. Ca apyre cTpaHe, 3aCTOj y pacTy IUIoJa je MPUCYTaH Ko HeKoluko cunapoma (bekep-
Bajnemanos cunapowm, I[lepnmanoB cunapom, Cmut-Jlemnu-Onun cunapom, HynanoB cunapowm,
PacenoB cunapom, CexenoB cunapom, Kopuenwuja ne Jlanr cunnpom, nujadberec Majke).

Tpeba umatu Ha ymy ciejiehy Tabeny IpHJIMKOM CyCpeTa ca OBOM JHjarHO30M:

Tabena 9. Y3pomu 3actoja y pacty deryca (IUGR)

MaTEpHAJIHU Y3pOLHU deTanHu y3pouu

0oJiecTn MajKe

JIOIIIa UCXpaHa reHeTrcku nopemehaju
Kap/noBacKyapHe 601ecTu manopmariuje
nujaberec uHpexuje

HHCy(puUujeHnnja nocre/bue

XHUMepTeH31]ja U MpeeKiiaMIcHja

MaTOJIOIIKA [ITalleHTallrja

aHOMaJIje MymyaHuKa

yrnoTpeba apore, ajikoxoja, JyBaHa MeTabonanuku nopemehaj
BHIIICTIJIOIHA TPYAHONA

ayToMMyHa 6osecT

HETI03HAT Pa3jor
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1.2 IJMJATHOCTUKA ®ETAJTHUX AHOMAJINJA

Cactoju ce u3 cieaehux Kopaka u oniuja: OMOXEMH]CKH CKPHUHUHT TPBOT U JIPYTOT TPUMECTPA,
yITpa3By4YHa JWjarHOCTHKA, MAarHETHA PE30HAHIIA, IEHETCKAa aHaju3a KapHOTHIIA IUIoNA, a y
cllyyajy TepMHUHalMje TpaBHIUTETa M ayToncuje Iuona. Ipeba momMeHytH W MoryhHoct
¢derockonuje. Takohe ce y okBupy mpahema TpyAHHUIIE pajud PEJOBHA KOHTPOJA KPBHE CIUKE,
(dakTopa xemocTaze, OMOXeMHje, YpUHA, Kao W OaKTepUOJIONIKMX aHainu3a Opuca rpiauha u
BarMHe W YypuUHOKyaType. Jlonase y o03up W Apyre JONYHCKE mperpare (XeMaTOJOIIKe,
HMMYHOJIOIIKE, BUPYCOJIOIIKE,...). OOMYHO Ce MpEeHATAIHO TeCTUpame O0a3upa Ha JBa KOHIICNTA:
MpEeHATATHU CKPUHUHT U IpEHaTajlHa IujarHocTuka. [IpeHaraian CKpUHUHT MajKe ToApa3yMeBa
npahembe MHOTOOPOJHUX Tapamerapa EHECHOT 3[[PaBCTBEHOI CTama, KA0 U HEKE TECTOBE (TECT
ontepehema riyko3om- oral glucose tolerance test- OGTT). ®etaiHu CKPUHUHT CY YJITPa3BYuHH
npernean, y Tpehem tpumectpy U NST (non-stress test, Koju ce y KIMHHYKO] Ipakcu yemihe
o3HavaBa kao kapaumortokorpadmja- CTG), ka0 W OMOXEMHjCKM NPEHATATHH CKPUHUHT Ha
¢deranne anomanuje (Double, Triple i Quadriple Tect). Kog IVF- a y o03up nonasu u
MPEUMIUIAHTAIIMOHA TEHETCKAa JUjarHOCTUKA KOja je y OJHOCY Ha caM (eTyc HEHMHBa3HBHA,
npeMza ce eo MPOIEC BAHTEIECHE OIUIOAE CAacTOjH M JIEJIOM OJ MHBAa3WBHUX ITOCTYIIAaKa.
[ToceOHO cy 3aHMMJbHMBE METOJE€ KOje Cy HOBHjer JgaTymMa M mpema ¢erycy cy HOTIYHO
HEMHBA3MBHE, a pa3yJTaT UM je BPJIO €r3aKTaH, a He CTATUCTUYKH. Ty ce MPBEHCTBEHO MHCIIH Ha
reHeTCKy aHanu3y cinobonse ppakuuje peranne [JTHK y nepudeproj kpu majke (cell-free fetal
DNA, nmn kpahe cfDNA). IlpaBunnuje je oBaj meron o3HauaBaTu ca cffDNA, xako Ou ce
pa3IMKoOBaJIO O/ APYTUX aHallM3a Be3aHux 3a cnoboany ¢ppakunjy JJHK y nepudepnoj xpsu (To
Cy aHajgu3e NPHUCYCTBAa TYMOPCKHMX henuja), mTO ce y MpakCH HE YMHHU jep je BpJIO jacaH
KOHTEKCT Yy KOME C€ aHajlu3a BpUIM (TpyAHHMLA, ¢eTyc). 3a caja ce oBa METO/a MIIAK CMaTpa
CKMPHMHTOM, TpeMJa MOTEeHIHjanHo aaje MoryhHocT amammse nemor reHoma (*1). Ca apyre
CTpaHe Io/iefia je Ha HeMHBa3WBHE M MHBAa3MBHE METO/IE. JaCHO Ja Cy MHBAa3WMBHE METOJIE 3HATHO
Ipeuu3Huje U aajy MoryhHOCT Ne(UHUTUBHOT U3jallllkbaBama, ald HOCE M TMOBUIIEH PU3UK O]
KOMIUIMKaIMja Jajber Toka TpyaHohe. Heke HOBHje MeTose €y Yy jacCHO HWHAWKOBAaHUM

cITydajeBrMa, Kao IITO je MOMEHYTO, CACBHIM HEMHBA3MBHE U BPIIo moysaane (%),
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1.2.1. BUOXEMUMICKU CKPUHUHI'

OcHoBHa Wj€ja je Aa ce MPOIEHU PHU3UK O] HEeKuX (peramHux aHomanuja. /[Be oCHOBHE Tpyrie
Mandopmaimja deryca Koje MOKEeMO Ja MPOLIEHUMO Ha OBaj HAYMH Cy JACPEKTH HEeypaTHe IICBU
U aHeymioauje, Hapouuto JlayHOB cHHApOM. Y Ty CBpXy Cy C€ UCIpBa KOPUCTHIIC
MOjeTHUHAYHE BPETHOCTH HEKUX IapameTapa Jo0OMjeHMX U3 KpBH Majke. 3aTUM je TO
yHanpelh)eHo MOoCeOHUM yNTPa3BYUYHUM IMPETIEAOM KOJUM CE€ Mepe €XOCOHOrpadcKu MapKepu
pusuka oj moctojama onapehene rpyme anomanuja. Ha kpajy cy oBM Hamasu, Tj. J0oOHjeHE
BPEIHOCTU COPTBEPCKU OOjeMIbCHE Yy CKPUHHHI TecToBe. [lopen mwHX, moctoju MOryhHOCT
u3osoBama ciaobonne dpakuuje peranne JJHK u3 Bencke kpu majke (cell-free DNA unu kpahe
cfDNA). OBa ananu3a jecte de facto remercka aHanm3a, a He CKpUHHUHT TecT. [loy3naHocT oBe
aHanm3e Ha aneymonauje 21., 18. u 13. xpomo3oma je 98%, a JaKHO MO3UTUBHU PE3YJITATH CY
0.5%. 3a cana je craB Ja ce y CJIy4ajy MO3UTUBHOT Haja3za 00aBe3HO paju aHaIW3a (eTaTHor

kapuoTuna u3 hennja no6ujennx nusasuBHOM aujaraoctuom ().

Buoxemujcku ckpunune npsoe mpumecmpa mpyounohe

3oge ce jour 1 Double screening test. Moske na ce pagu usmel)y 11 Heaesbe 10 kpaja 13. Henesbe
(13 Hemespa u 6 1aHa) CTAPOCTH TPy AHONE MO YITPa3BY4YHO] HporeHn. OBaj CKPUHHUHT CE CacTOjH
U3 JBa Jena:

- yATpa3By4YHU Iperies je oapehuBame exocoHorpadceke crapocTy TpyiHohe MepemeM ayKHUHe
mwioga (ayxuHa riaBa- Tptuna, ogHocHo CRL: crown-rump lenght). 3aTum ce mpornemyje
3anebspame BpatHor Habopa (NT- nuchal translucency). butHa je Bu3yanu3zaiuja HOCHE KOCTU
wioga (Bpio moysaaH mapkep) kao u Jlorutep mpotok kpo3 ductus venosus (Mame MOy3iaaH
rapaMmerap).

- CepyMCKe aHajiu3e: XyMaHH XOPHOHCKU T'OHAJIOTPONUH, 00U4YHO cinoboana ¢pakuuja (free B-
hCG) u ca tpyaHohom moBe3anu mia3ma npotenn A (PAPP-A: pregnancy-associated plasma
protein A). Bpeanoctu B-hCG wuznag 2.0 MoM wmm Bpennoctu PAPP-A wucnox 0.5 MoM

cyrepunty Ha [layHoB cunapom. Kom EnBapacoBor u Ilaray cuHapoma BpemHocTH o00a
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napameTpa cy cHmwkeHa. OBe BpeIHOCTH YAPYXKEHE ca cpeamoM BpenHocTy 3a NT majy nporeHy
pHU3MKa 3a MOMEHYyTe aHeyIuiouauje ca Taynourhy on ckopo 90%. Mamwe noysnaHe cy nporeHe
HUCKHX BPEIHOCTH OBa JIBa CEpyMCKa MapKepa y pPHU3UKY 3a moOadaj, MpeBpeMeHH mopohaj,
3aCTOj y pacTy IIIoJa U NPeKIaMIICH]y, ali ux He Tpeba 3anemapusatu (°4).

AKO ce He MmIaHupa U OMOXEMHUJCKU CKPUHUHT APYror TPUMECTpa, MPEnopywbHBO je ypajauTu
Mepeme BpeaHocT anda ¢eronporenna y cepymy majke (oFP nmn AFP, Hernme ce o3nauaBa u
ka0 MSAFP). IberoB ckok je Be3aH 3a pu3uK O] Je(eKTa HEeypalHe IIEBH, U CBE BPEAHOCTU
npeko 2.5 MoM Ttpaxe naby aujarHoctuky(). HajcensutuBHuju je usmely 16-18. Henmerbe
TpyaHohe, mpemMja je moysaan Mapkep cBe on 15-22. Henesbe recranuje. AKO ce paau y IpBOM
TpUMECTPyY, U J100Mje ce Hala3 OJaro MoBHILIEHE BPEAHOCTH, OHJA pe3yaTaT Tpeba MpOBEPUTH
MMOHOBHUM Yy30PKOBAmkEM Y JIPyroM TpuMecTpy. IberoBa CEH3WTHUBHOCT y CKJIONY HEKHUX
aHeyIUIoWUja je WCKopuinheHa 3a Kpeupame TeCTOBa OWOXEMHJCKOT CKPHHHHTA JPYror

TpUMecTpa.

Buoxemujcku ckpunune opyeoe mpumecmpa mpyouohe

VY npyrom Tpomeceujy TpyaHohe, usmehy 16. u 18. Hepesbe, cTapocT TpynHohe mporemyjemMo
YATPa3BY4YHUM IperyieZIoM- OMOMETPHjOM IIJI0Jja MepewmeM OunapujetanHor aujamerpa (BPD),
obuma rnase (HC), obuma abnomena (AC) u nyxune 6ytHe koctu (FL). Ilpatumo BpenHocTu
Tpu Mapkepa y kpBu Majke (Triple test) mnu Bpennoctu yetupu mapkepa (Quadriple test mnm
kpahe Q test). Ananusupajy ce BpenHoctu oFP (anda ¢eronmporenHa), XyMaHor XOpHUOHCKOT
roHajsorponuHa (ykynHor win ciobogne B ¢pakuuje- hCG mmu B-hCG), HexoHjyroBaHor
ectpuoina (uE3) u y oxBupy Q-testa m BpenHoctu nHxuOuna anda (inhibin A). Tpynuohe ca
Haynosum cungpomom umajy AFP camxken ucnoa 0.7 MoM, hCG nosuien uznazg 2.0 MoM u
HeKoHjyroBaHor ectpuosna ucnox 0.8 MoM, kao u noBuiieH naxubuH A u3Hana 1.8 MoM. Cama
no cebM MOBUILEHA BPEAHOCTH aida (eTonpoTerHa yKa3yje Ha BHCOK PH3UK O]l Aedexra
HeypanHe 1eBd. OBaj Haja3 3aTUM MOXKE Jia C€ JONYHHU YITPa3BYYHHM IHJbAHUM IPETIICIIOM
yTBphUBama nocrojame cruHe ouduae (eneMeHTH cy HaBeleHU Koj onuca ApHonna-Kjapu tun
Il mandopmanuje). Yak u kKaga ce UCKIbYYH TOCTOjame OBe Maldopmaiuje, Kaja je BPeIHOCT
AFP npeko 7.0 MoM, y 40% cnyudajeBa je yapykeHa Heka aHoManuja pa3Boja. Koa tpyanoha ca

EnBapacosum cunnpomom Bpennoctu AFP, hCG u UE3 cy cBe Tpu cHmkene. CraTucTHUKa
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noysnaHoct Q-testa 3a mporeHy pusuka on aHeymiaonauja je oko 80% u oHa ce moBehaBa ca
crapouthy TpyaHuIe. Y TOM CMHUCIY HAjIIOY3JaHHjH MPUCTYII je YPATUTH U CKPUHHUHHT TPBOT
TpumecTpa u Q TecT, jep 3ajelHO UMajy MOY3IaHOCT 0/ ckopo 95% Ha mpucycTBo Tpuzomuje 21.
xpomo3oma. [loumene Bpenoctu hCG-a Hoce moBehany BepoBaTHONhY 0/1 HEMOBOJHHOT MCXOMA
TpyaHohe, Hapounto ako je ucroBpemeHo mnoehana m BpemHocT AFP. IbuxoBe moBuieHe
BPEIHOCTH yKa3yjy Ha PU3UK OJI 3aCTOja y pacTy IUIOAa, IMPEBPEMEHOT pohema, IpeeKiIaMIIiCHje,
nobauaja wim ¢etanHe cMptu. OBe BPEACHOCTH HEMa]y BEJIMKY CTaTUCTHUKY MOY3JAHOCT, ajH
BUXOB pe3ynraT Tpeba yzetu y o03up. CHikeHe Bpeanoctu ectpuoia ucnon 0.25 MoM Hoce
PH3UK OJf HEKHX HeXpomo3oMckux cuHapoma (Smith-Lemli-Opitz syndrome, X-linked

ichthyosis).

1.2.2. CJIOBOJHA ®PAKLINIA ®ETAJTHE JTHK

Nneja ma ce u3 kpBu Majke u3onyjy deramde henmje xoje OM 3aTuM MOTJIE Jia C€ MOJBPTHY
aHaJM3U KapHOTHIIA IJI0AA j€ Iyro MmocTojaia. TeXHUYKH je 0Baj METOA OMO TEIIKO M3BOIJBUB U
Ha kpajy u Huje saxuBeo (*°). Amm ce kpajem XX Beka MojaBuIa HOBa HJeEja: aHAIH3A
cno6omuux dparmenara deranne JHK y cepymy (nepudepuoj kpeu) majke (°°). Opu nenosu
JHK mnoma cy mnopexinom wu3 hemuja Tpodobmacta (y TOCTEBHIM), U JIAKO HUX J€
UICHTUQUKOBATH, jep cy OykuHe camo oko 200 6a3HUX mapoBa, IITO j€ 3HAYajHO Mame HEro
¢parmentu JIHK majke. ¥V cepymy Mmajke uma J10BOJbHA KOJIMYMHA OBUX (hparmMeHara, jep OHU
yuHe oko 11-14% cBux crnobonnux ¢paxnuja JHK y kpBu majke. Bume ¢dakropa ytuue Ha
Ta4YHy KOJMYMHY, ¥ CBaKaKO 3aBUCH O] TE€CTAIIM]jCKE HelleJbe, Ka0 M O/ CTAPOCTH U KOHCTUTYIIH]E
tpymamne (%) Jlpyra GutHa ocobuna je na Beh mocie Hekonmmko catém on Tmopobaja y
nepudepHoj KpBHM Majke wuirde3aBajy ¢parmentn ¢deranne JHK (). Tako je oBo, y3
yCaBpILIABAk€ TEXHUYKOI acleKTa, MOCTao IMOY3JaH METOJ IUjarHOCTUKE MHOTHX Te€HETCKUX
nopemehaja, a moce6no ameymmouauja (%°). Amanmse mojequmaunmx reHa cy Behm u3a30B,
MOCKYIJbY]y €CaM METOJl M TOY3JaHOCT UM je Mama, ald je U Jajbe TO CTBapHa MOryhHocT
HEWHBA3WBHE JMJarHOCTUKE TEHETCKUX 000Jbema ¢eryca. CBakako /1a Cy MO3UTHBHU Haja3d

MOy3J1daHH, Jep je CCH3UTHUBHOCT BHCOKa, alli CC noBehasa MOFthOCT JJaA’)KHO HCEraTUBHUX
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pesynarata. C o03upom 1a je koimunmHa cioboaHe ¢pakmuje deramne JIHK ommyayjyhm y
MOY3aHOCTH pe3yJiTaTa, UCTPaKHWBama Cy IMOKa3ana Ja y TOjeJJMHUM CIy4ajeBHMa IOCTOje
yemhy HEycnecH OBOT TecTa 300T CHIKEHUX KOHLeHTpanuja pparmenara JJHK mnona y cepymy
Majke. HoBu pamoBu mMoOKasyjy Ja je TO CIy4aj U KOJ MOHO(ETATHUX TpyAHOha moOWjeHHX
metonoM IVFE, Te je moysmanoct y mumjarnosu Enpapacosor u Ilaray cummpoma mama (1%0).
WHTepecanTHO je a U HeKa JIpyra CTama MOry Ja Oyy Mperno3HaTa OBOM TEXHUKOM, Kao IITO je
npeexinamiicuja. OBa OosiecT y TpyAHOOH je pe3yaTaT MaToJIONIKE IUIANCHTAINje KOoja ca coooM
Hocu u moBumieH HUBO CffDNA jomr y panoj dasu Tpyanohe, mrTo je moryh mpemaukTop
npeekaamIcHje y kacuujoj rectarmju (°1). Heke mpyre HoBHje cTymuje HaBoje 6am CympoTaH
pe3yInTaT, OJHOCHO J1a je cHukeH HUBO (eranne ppakuuje [JHK y kpBu Majke IpeIuKTOp JOLIer
1ICX0/1a, OJHOCHO TIPeeKIaMIICH]e 1 3acToja y pacTy mioaa kacHuje y Tpyanohu (1°2). Takohe ce
y audepeHnnjaaHoj IujarHoCTUIM Koa pu3nuka ol Rh anmonMynnsanuje, 0THOCHO XEMOJIUTHYKE
6onectu (eryca u HeoHaryca aHanuzoM ¢eranne [IHK moxe na yrBpau mpucyctso Rh (D)
anTurena koj mwioga Rh meratusme majke (1%%). V cmyuajeBuma xana je cfDNA TecTupame
MOKa3aJI0 PU3UK OJ1 HEKOT reHeTcKkor nopemehaja (aHeyruioauja, reHeTCKIX 0OJIECTH ) HEOTTXOTHA
jé KapuoTHNHM3alMja W aHaimM3a reHa w3 ¢eTanHux henuja JA0OMjEHUX HMHBAa3UBHOM

JINjarHOCTHKOM.

1.2.3. TEHETCKA AHAJIM3A

Cactoju ce W3 TMpeHaTalHe M MpeUMIUIaHTalMoHe JaujarHoctuke. IlpemmmuianTannoHa
JIMjarHOCTHKA j€ pe3epBUCAaHa 3a ciy4ajeBe in vitro ¢epTuinsanuje, kaga ce U3 eMOpHoHa
(TauHHje U3 oruTol)eHE OOIUTE) y3ME MOJIAPHO TEIO WK U3 OjacToMepe eMOpHOHA Ha CTaIHjyMy
on 6-8 henuja u3onyje jeqna henuja (6actomepa) Koja ce Aajbe TEHETCKU aHaIu3upa. AHaIu3a
ce BpIIM In situ xuOpuauszanujoM. Y oaHOCY Ha (eryc, cMarpa ce HEMHBAa3UBHUM METOJ0M
TeHETCKE aHaIM3e reHoMa IJI0/1a.

[IpenaTanHa WHBa3WBHA JHMjarHOCTHKA MOJpa3ymMeBa TpPU TEXHHMKE: OMOICHja XOPHMOHCKUX
YyIuia, TeHeTCKa aMHUOIIeHeTe3a U KopaoleHTe3a. OBe MeTojie Hoce MalH, ajau nosehaH pusmnk
01 JaJbUX KOMIUTUKAIMja TpyaHohe, Te je ’UXO0Ba MPUMEHA JaCHO MHAWKOBaHa. MHauKaiuje 3a

IpeHaTalHy TeHeTCKY AMjarHo3y cy NMpHuKa3aHe y cienehoj Tabenu:
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Tabena 10. Unaukanuje 3a npeHaTaiHy I1djarHOCTUKY

WH/MKAIje 32 IPEeHATaIHY JI1jarHOCTUKY

CTapoCT MajKe

yiITpa3By4HoO Bul)eHa aHOManuja eryca

MPETXOIHO JIETE Ca XPOMO30MOIIATHjOM

MPETXOJIHO JIeTE ca ypoheHnM MeTaboImYKuM rmopemehajem
MPETXOIHO JIeTe ca Ne(eKTOM HeypaHe LeBU
XPOMO30MCKE aHOMaJIHje POJANUTEIhA WK OJIMCKUX pohaka
TEHCKE MYTAaIlHje y OPOIUIIH

OanaHcHpaHa TPaHCIOKAIHMja POAUTEIhA

MyATH(AKTOPCKH AedeKTr

nedekTH n3azaBaHu CroJballbUM (haKTopuMa

EKCITO3UIM]ja TUI0/Ia TEPATOTeHNMA (3paducthe, NH(]EKIHje, ICKOBH)

Kana je muramy nocrynak [VF-a, y 003up mona3u mpeMMIUIaHTAIMOHA JMjarHOCTHKA TpemMa
OBHUM HHJAMKAIlMjamMa, a TaMO IJIe TO HUje Ccy4aj, paJu ce aHanu3a ciobonHe gppakuuje dpeTtanHe
JHK u3 cepyma majke (axo oxpeleHa reHeTcka mMyTanuja MOXe Jja € UCIIHTa OBOM METOJIOM)
WM MHBa3WBHA MPEHATaIHA IujarHocTuka. OHa ce yBeK 00aBsba 101 KOHTPOJIOM YITpa3ByKa.

Buoncuja xopuonckux yynuua (CVS- chorionic vilus sampling) je naBa3uBHH METOA KOjUM
ce y3uMa y30paK U3 TOCTeJbMYHHX uynuma (0a3a moctesbuiie)- chorion frondosum,
TpaHCAOIOMUHAITHAM TYTEM IO KOHTPOJIOM YITpa3ByKa I/ C€ TOJ| CTEPHIIHUM YCIOBHMa Ha
onrosapajyhy mo3unujy miacupa uria aedspuHe 18-20 rejpa. 3aTUM ce acUpUpPaHU CaIPKaj
majbe Ha aHaiu3zy. XOpHOH (pPOHA03yM HMMa HCTe XpoMo3oMe kao U (eryc, jep cy
TpodoOnacTHe henuje MACHTUYHE KapUOTHUIICKE CTPYKType kKao u henmje miona. Moxe na ce
npumesbyje Beh ox 10. recranmjcke Henesbe. TeopeTcku Moxe aa ce u3Bene Beh ox 8. Henesbe
TpynHOhe, ajli TIOCTOJU PU3HK OJ jaTporeHe nedopmaiije ekcTpeMuTeTa u npctujy. OBaj MeTo
HOCH pU3MK O] TyOuTka TpyaHohe- mnobauaja y Oap 0,7-1,5% cnyuajeBa. Panmje ce
NpUMEUBalIa ¥ TPAHCIIEPBUKAJIHA TEXHUKA Y3MMarmba y30pKa TKHBA, allil Cy TaJa KOMILUIHKALHU]je
owre jom uermhe. Jlpyra o30uMJbHA 3amMepkKa je INTO TOCTEJHMYHO TKUBO MOXE Ja HMa
GU3MONONIKY TPUILUIONAN]Y WK TeTpamionaujy. Taxohe je mpobrmem mro ako ce noluje
pesyaTar aa je ¢eryc xeHckor nosa, He Moxke ca 100%-tHoM curypHouthy a ce mOTBpAH J1a
nobujenu pesynrat Huje o marepHanHe /JJHK. OBa merona mma u cBOjUX HpeAHOCTH. | 1aBHa
MPETHOCT je ITO MOXKE paHHWje Na ce MPHUMEHH O]l APYrMX TeXHWKa, Te ce Beh y mpBom

TpUMECTpYy JA00HWja peJieBaHTaH ToJlaTaKk Koju oMoryhaBa OJUIyKy O €BEHTYAIHOM TIPEKHUIY
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tpynnohe. ITocie 12. Henmesbe ce 03HaYaBa Kao IJIAIEHTOIICHTE3a, U PETKO Ce MPUMEY]e, jep je
Beh u3ryOspeH oBaj rimaBHM OeHeHT paHe AUjarHOCTHKE. J[pyra mpemHoCT je MTO je TEeXHUYKU

pEaNTHBHO JIaKO 03BO/JbMBA, CEM HApaBHO KaJa ce IocTejbuia (opMupa Ha 3aImbeM 3HUILY
yTepyca.

I'enercka amuumouente3a (amniocentesis- AC) je HajmMpe NpUMEmHBaHA HWHBAa3HBHA
MpeHaTaJHa JWjarHOCTHMKAa W JaJieko je Hajoe30eqHuja y KIMHHYKO] TpakcH. JloBOJBHO je
CUTYpaH METOJl, Tako Ja y HajBehem Opojy cHUTyammja KOPUCTH OJ HEHE NPHUMEHE IalIeKO
IpeBa3uiia3e pu3MK caMe MHTEepBeHLHUje. TexHuKa noapa3zyMeBa y3uMame y30pKa IUI0J0BE BOJE
(aMHUOHCKE TEYHOCTH) TI0J] KOHTPOJIOM YJITPa3ByKa U y CTEPUIHUM YCIOBUMA UTJIOM J1eOJbHHE
20-22 rejia. Y3me ce kosm4yuHa 01 0KO 20 mL aMHHOHCKE TEYHOCTH W IOIIaJbe Ha TEHETCKY

aHayim3y. Hajuenthe nnaukaiyje 3a TeHETCKY aMHHOIEHTE3Y ¢y ciezache:

Tabena 11. Muaukamuje 3a TeHETCKY aMHHOIIEHTE3Y

T'JIaBHC I/IHI[I/IKaI_II/Ije 3d 'CHCTCKY aMHHUOLICHTC3Y

crapoct TpyaHute (35 u Bulie roguHa)

MATOJIOMIKH HaJla3 OMOXEMH)jCKOT CKPHHUHTA IPBOT TPUMECTpa
MIOBHUIIIEH PU3HK OMOXEMH]jCKOT CKPUHHMHTA IPYTOT TPUMECTpa
MO3UTHBHA MOPOAMYHA aHAMHE3a 33 aHEYIUIOHU]INje U TEeHETCKe 00JecTr
nH}EKIMja MajKe Koja MOTEHIMjaJTHO YIrposkaBa IIIoj1
[UCTHYHH XUTPOM BpaTa

3a71e0Jpay BpaTHU Habop Mmpeko 5 mm

areHesuja KopIryca Kajro3syma

XoJjonpo3eHiedanmja

BEHTPHUKYJOMETaluja

MHTPAKpaHUjaIHU Xuapouedatyc

ypoheHe cpuaHe MmaHe

nujadparManHa XepHuja

aTpes3uja e3odaryca

aTpesuja 1yoJeHyMa

omdaroiiena

XHUJIPOIIC MJI0/1a (HEMMYHOT ITOpeKJIa)

TeHEPAJIN30BaHa aTPOTPUTIO3a

HpeMa CTapoCTHU FCCTaI_[I/IjC, TCHCTCKa aMHOIICHTE3a C€ MACJIM Ha paHy aMHUOLCHTC3Y H

aMHHOIICHTE3Y JIPYToT TpuMecTpa (,,KJIacuuHy" aMHHoLeHTe3y). OcTalie HHANKAIUje 32 aHATU3Y
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IJI0JIOBE BOJIE HUCY TPEAMET OBOT M3Jarama (MpoileHa aHeMuje (eryca, MPOIEHA 3pEIOoCTH
(deranHux miyha, aMHHOEpUBAaI]ja, aMHUOMH(DY3H]ja, UT/T.).

Pana amnuoyenmesa ce npumemyje no 15. Henesbe Tpyanohe. Hekonmko je pasnora 3amro ce
JlaHac OBa METOJIa BEOMa PETKO ynoTpedspaBa, YIPKOC TOME IITO MOTEHIMJaIHO J1aje BPJIO paHO
y TpyaHohu notpebne mHpopManuje. Marna je KoJuduHa aMHUOHCKE TEYHOCTH U MajH je Opoj
aMHHOIINTA, TaKO Jia j¢ OBa aMHMOIICHTE3a YeCTO HEeyCIIelHA 300T Heycrele KyJITHBAIHje
henuja. Ilopen tora, Hemro cy u vemhu ¢erannu ryounm. Ilokasano ce u 1a je mpuMeHa paHe
aMHHOIICHTE3¢ TOBe3aHa ca IMOBUIICHUM pPHU3WKOM of talipes equinovarus-a 300T MpoJa3HOT
3HAYajHOT CMamCHkha KOJIMYMHE IUI0J0Be Bojae. Mcra komiumkaiuja mMoxe na Oyzae pasior
Apyrux aeGopMUTETa EKCTPEMUTETA MK XUTIOIUTa3Kje (heTanHux ruryha.

I'enemcka amnuoyenmesa y opyeom mpumecmpy ce u3Boau on 15. Henespe TpyaHohe, naeamHo
m3melhy 16-18 recramujcke Henmesbe. AKO ce NMPUMEBYje Y OBOj CTApOCTH TPYAHOhe, pU3UK O]
nobayaja je oko 0,5%. Tana je konuuuHa moaose Boae oa 150-300 mL, ona caapku AOBOJEHO
BUjabmiHux henuja (meckBamupaHux QeTtanHux henuja- aMHHOIUTA) KOjeé MOry Ja ce
aHanmm3upajy y kynrypu. [locie 16. Hegesba aMHUOH M XOPHOH HOTIYH CPacTajy, na je ¥ 3HaTHO
CHIDKEH PHU3UK O] jaTpOreHe cemapandje mMeMmOpaHa. AHajm3a KapuoTUla MOXe jaa Oyxe
JeTajbHA [IUTOTCHETUYKA aHallN3a, Kaja Ce aHAIM3HMPajy MPOMEHEe Yy Opojy M CTPYKTYPH CBHUX
XpoMmo3oma, uiu Op3a BapHjaHTa Koja ce o3HauaBa kao QF-PCR wmeronma, rae ce pesynrar
aHanu3e nobuja y poky on 24 uaca, u yTBphyje mocTojame IMpoMeHa y Opojy Xpomo3oma
OJITOBOpHUX 32 Hajuenthe xpomo3omomnatuje (13, 18, 21, momuu xpomo3omu). OBa Op3a MeToaa
MOJKe J1a ce MpUMemYje 1 mnocie 21. recranujcke Heslesbe U YOIIIITe 3aXTeBa y30pak o]l camo 3-5
mL mionose Bozae. [IpuiukoM aMHHOLIEHTE3€ MOTY Jla C€ aHaJu3ypajy M JApPYrH MapameTpu
OWTHU 3a MPOIEHY NMPHUCYCTBAa Majdopmallrje 1mIoaa,Kkao MTo cy napameTpu aedekra HeypaaHe
uesu (anda geronporenH- AFP u anermnxonunectepaza- AChE). Iloumene Bpennoctu AFP
u/unu npucyctBo AchE (kora y ¢pu3nonomkuM ycioBumMa Hema y IJ10/I0BOj BOJM) Y AaMHHU]aIHOM
JMKBOPY yKa3yjy Ha Ae(eKT HeypaiHe LIEeBU.

Hexn Hama3m KoJ TEHETCKE aMHHOIICHTE3€ HUCY TaKO jeJHOCTABHU 3a MHTepIpeTanujy. Jeman
Cllydaj je KaJa ce IUJarHOCTUKY]y JIB€ WJIM BHIIE henujcKux JMHUja, KOja ce O3HayaBa Kao
Mo3anuuzaM. OJulyka 0 JJaJbeM TPETMaHy ca OBaKBUM Haja30M MOXKe J1a OyJie BpJIO HEU3BECHA.
Jlpyra cutyanuja je Kaja je HEOYEKHMBAH pacropel]l TeHETCKOr MeTapHjajia, OJHOCHO Kajaa je

Jpyraydje apaHwkKupaH oOJi OueKkuBaHor. To cy cllydajeBH pEeLUIIpOYHE TpaHCIOKaluje,
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PobGeprconoBe Tpanciokanyje wim uHBep3uje. [1oTpeOHOo je yTBpAUTH J1a I HEKU O] POJIUTEIha
MMa UCTy aHOMaJMjy KapuoTuma. AKO Hema, OHJa ce o3HayaBa kKao de NOVO, W OHA HOCH
onpehenu pusuk ox mojase ypohene mandopmanuje. Tpeha omnmuja je mpucycTBo T3B. MapKep
XpOMO30Ma, OJHOCHO (hparMeHTa XpOMO30Ma KOjU CaApKH IIEHTPOMEPY, alh KOME je OCTaTak
TaKO Malli Jia HEe MOJXeE JIa C€ YTBPAH O KOM XpoMo30oMy je ped. OBa mojaBa uje y3 MO3aullnu3am,
anu je OWTHUja YM-CHUIIA J1a 0Baj Hana3 y Oap 10% ciyuajeBa ykaszyje Ha JIOLI UCXOJ, YakK U
KaJa HeMa MO3auli3Ma.

Kopnouentesa (cordocentesis- CC) je acniupaiuja y3opka (etaiiHe KpBu U3 mymuaHuka. Opa
MeTola ce MpuMemyje mocie 18. Hemesbe TpynHohe, a HajonmuTuManHuje je mocie 20.
recTalujcke HejeJbe JI0 Kpaja TpyaHohe. Y naHallmke BpeMe ce M3BOJM MEepPKyTaHa aciupalyja
(deTayHe KPBU TEXHUKOM CIO00HE PyKE MO KOHTPOJIOM YITpa3Byka. 3a OBY HHTEPBEHIU]Y CE
KopuctH uria aedssune ox 20-22 rejua. [Ipunukom acnimpanuje ce ysme 1-4 mL ¢deramne kpBu.
Pusuk on koMIuIMKanuje Oajber TOKa TpyAHOhe HHje 3aHeMapuB. 3aTO Cy W HHIHMKAIIH]je
crpuktHe. OBaj METOJ| 3aXTeBa NMOCEOHY BEHITHHY OHOTA KO W3BOJM MHTEPBEHIIU]Y. 3a pas3iuKy
OJ1 IPETXOHO MOMEHYTUX MHBA3UBHHUX MPEHATATHUX TEXHUKA, KOPJIOLEHTE3a Jajé MHOTO BHUIIIE
nHpopmanuja o cramy mioga. CeM aHanu3e KapUOTHIIA, aHAIM3UpPA Ce KPBHA Tpyna U KPBHA
CllMKa, Mo0OWja Ce YBHJ Y €BEHTAJHO NPUCYCTBO MHOTHX XEMAaTOJIONIKUX CTama, (hakropa
3rpyllaBama, METabOIMYKOr cTamba M mnopemehaja deryca, deranne mndexnuje. Tako ga cy
WHJUKaIuje cruenaehe:

- aHanu3a (eTaJHOT KapuOTHIIA,

- TEXaK 3aCT0] y pacTy IIoja,

- kpBHa rpyna u Rh ¢akrop ¢ertyca,

- peranne uHpEKIH]E,

- HacJIe/IHU XeMaToJIOMKHU nopemehaju,

- XUTIOKCHja 1012,

- (hetasiHa MHTpayTepycHa TpaHcdy3uja,

- peTayiHA METMKAMEHTO3HA TEpanuja.

HajjennocraBHmja BapujaHTa 3a n3BOheHe OBe MHTEPBEHIM]E KajJa j€ MOCTEJbUIIa Ha TIPEIHEeM
3UIy yTepyca, IOK Cy OCTajH CIy4yajeBH CIOXEHHMjH 3a paa. Vcxoa 3aBHCH U O]l KOJIWYHHE
IJI0JIOBE BOJIE M KOHCTHUTYIMjE MalldjeHTKumbe. Kommuukanuje cy maHoroopojue. Hajuemthe ce

JienaBa poja3zHa Opaaukapanja mioaa, pehe crmasam mymuyaHuX KPBHUX CyJ0Ba, yMOMIIMKaIHA
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XeMoparvja, XeMaToM IMyIMuaHuKa, KpBapewe U3 MOCTEJbUIIE, KA0 U XOPUOAMHUOHUTHC WM YaK

nobauaj (pU3UK KO HCKYCHOT YJITpa3ByducTe He mpenasu 1-2%).

1.2.4. VJIITPAZBYUHA INJATHOCTHUKA

Vaimpaszeyk je 3ByK (ppeKBEHIIC M3HAJ TOPHEr Mpara 4yjHOCTH, Koju u3Hocu 20 kHz.
[IpBu KOpak y NMpUMEHHU YNTpa3ByKa y MenuuuHu je 6mo 1937. romune y AycTpuju, Kaga cy
opaha Jlycuk (DussikK) mokymanu 1a mpukaxy MoKIaHe KoMope ojpacie ocode. ExcriepuMeHT
Huje ycrneo. Hakon [lpyror cBerckor para OuWiio je BUIE HWHOBAIHMja, KOje CYy pe3yiTupaie
pHUKa3oM JI0jke, U KoHauyHo 1956. romuue Jan [onanm (lan Donald) je yBeo ynrpasByk y
aKymrepcTBo, a 1958. romuae m3mepno Gunapujeraman npeudnnk (1°4).0x Tama g0 maHAIIBUX
JlaHa yATpas3BYK je y MOrjieqy xapaBepa, coTBepa, 3Hamba U TEXHUKE paja JIekapa U y Moriieny
caMe Hayke BeoMa MHOro HampenoBao. CTalmHO CMO CBEJOLM MHOBAIMja W JaJbuX MPOAOpa y
YIATPa3By4YHO] AMjarHOCTHIM W Tepanuju. Hampenak je Takolhe momepwo rpaHHIe Ka paHH]oj
TpyAHOhM y cMuCITy mITa 1 ca KojoM moysaasomhy Moxemo fa aujarsoctuxyjemo (1°). Jlo cana
HUCY Hal)eHHW INTETHM YTHUIAJU YIATpa3ByKa Ha IUIOA W TOK TpyaHohe, W KacHMjU pa3Boj
nerera.Cama mpunpema MalyjeHTKHbE U TeXHUKa YITPa3BY4HOI Iperiena osne Hehe ma ce
nocebHo pasmarpa. [Ipe mpernena TpyaHuim tpeba 00jaCHUTH MOTEHIUjATHY TUjarHOCTHUKY
TA4HOCT TIperJiefia, MPUPOY CaMOr YJITPa3BYYHOT Tperiiefa Kao W OTrpaHuYeHha OBE METOJIE.
Taxohe Tpeba npenounTH Aa mperiea Hema yHampes J1eUHHCAHO BpeMe Tpajama, IITO 3aBUCH
ol Buule (GakTopa, O KOJUX HAa HEKEe HEe MOXE Jia ce yTHue (KOHCTUTYIHMja MallijeHTKUHE,
€BEHTYATHU OXKHJBITU OJ] MPETXOJHUX JIamapoToMHuja, mosioxaj eryca). Kako ce passuja dertyc,
Tako je u onapehen Opoj aHOManWja JOOCTyMaH YJATPa3ByYHO] JWJarHOCTHIH, OJJHOCHO
Busyenuzanyju. Ilocroju onTumanHo Bpeme Kajga HEKM AEPEKT MOXKe Ja Ce AMjarHOCTHUKY]e
(10BOJFHO TMOY37JaHO M JOBOJBHO OnaroBpeMeHo).OBe je KpaTak TNpuKa3 Hajuemhux

MasipopMalja v 'y KOM Nepuoay TpyaHohe BUXOBO OTKpUBame je Moryhe u Hy»KHO:
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Ta6ena 12: AnexBaTHO BpeMe BH3yeIn3alloHe aujarHoctrke oapeherux manpopmarmnia (1)

aHoMaJmja <18 H.r. 18-21 nr. > 21 H.r.
Amnennedanuaj +++ -(4) -
Xunporedanyc + ++ +++
Mukporedanuja / + +++
Xoomnpo3eHuedanuja ++ +++ -
AreHe3nja KopIyca Kajio3yma / + +++
Hennu-Bokep KoMmIIeKC / +++ +
CruHa 6uduna + +++ +
Ypohena cpuana maHa ++ +++ ++

Hujadparmanna xepauja + ++ ++
[ucTtruna ageHOMaTOHIHA ooJect rmyha / +++ +

ATtpesuja e3odaryca / ++ ++
JyonenanHa atpesuja / ++ +++
/

ATpe3uja TaHKOT LIpeBa + +++
lactpocxmusza +++ +++ +
Omdanokena +++ +++ +
Oboctpana arenesuja 6yopera / +++ -
[Totepos cunapom tun 1 + ++ +
MynTtunuctuanu 0yopesu + +++ +
ITocTepuopHa yperpaiHa BaJIByJa +++ + -
Pe,IlyKI_II/IOHe aHOMaJ'II/Ije E€KCTpPEMHUTETA +++ +++ +
Heumynu xunpornc ++ +++ -
Tymopu deryca / + +++

[Ipecenn kpo3 Koje y TpaHCBEp3adHOj PAaBHU carjiegaBaMO MOXAaHE CTPYKTYpe Cy:
TPAHCBEHTPUKYJIAPHH, TPAHCTAJIAMUYHU W TpaHClLepeOesapHu Mpecek. EXOreHocT MOKIaHuX
CTPYKTypa Kao mTO Cy (UIYHIHU W COJNUIHU JEJIOBU Ce HE MpHUKazyje YBEK Ha YITPa3BYyYHO
KOHBEHIIMOHAJIAaH HA4YMH, TaKo Ja ce HMHTepleperalnrja exocHorpadCckor Hajlaza KpaHHjyMa
deryca He TyMauyu yBEK IMpeMa CTaHIAPAHUM PEIUOTOMIKUM TpaBuinMa. Kako je ouekuBaHU
caZpKaju MOXIAaHUX KOMOpa IepeOpoCnrHaIHa TEYHOCT, OYEKHBajIo Ou ce nga ce OouHe
MOXJJIaHE KOMOpE MPUKaXy Kao TpPaHCIApEeHTHAa IMoJba. AJNM TO HHje ciydaj, jep ce 300r
MPUCYCTBA XOPHOUTHUX IJIEKCyca KOJU Cy XUIIEPEXOTEHHU MPHKA3yjy Kao CONMIHE CTPYKTpE.
Hacynpor ToMe, Heke conmaHE CTPYKTpE Kao MITO Cy HEypaldHa TKHUBAa BEITUKOTI MO3Ta,
Mehymo3ra W cpemmer Mosra ce exocHorpad)ckM TpHKasyjy Kao Ja HMajy XHUIOEXOTeHY
CTpyKTypy. OB IIpHKa3u Cy Ha CHUMIITMMa MarHeHTHE PE30HAHIIC CACBUM JIpyraddjer usrieaa u
TIOTIYHO OJr0Bapajy AEH3UTETY mocMaTpanux crpykrypa (1°7).

N3paxeHOoCT BEHTPUKYIOMETalije je y Be3H ca MEePUHATOJIONIKUM PU3HKOM 33 XEH/UKET, U OH je

KOJl BeHTpukyiaomeanuje Omaror creneHa (10-12 mm) je oxo 4%, Kog ymepeHe
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BeHTpuKynomeranuje (13-15 mm) je 14 %, a xon uzpaxkene (>15 mm) je npucyTaH XeHIUKEN Yy
oxo 50 % cmyuajesa (1°8),
Y okBupy ynrpa3BydHor mnpahema tpymHohe, moceOHO ce paau yATpasBYK KpajeM MHpPBOT H
MMOYETKOM JPYTOT TPUMECTpa Yy IUJbYy CKPUHHUHTA HA Heke aneyruionauje ([laynos, Ensapacos u
[Tatay cuHapoM), Ka0 W Ha PU3MK OJ IoOadaja, MPEBPEMEHOr Iopohaja, MpeeKIaMIichje U
nedekara HeypanHe 1eBu. KpajeM npBor Tpomecedja rpaBUIUTETa PAIH CE MEPEHE TOTHIHAYHOT
Habopa, T3B. Hyxanue Tpanciyuenne (NT). Ycnosu 3a oBo Mepeme cy (1%9):

1. Tecrammja usmehy 11. u 14. venespa (CRL 45-84 mm),

2. MakcumalHo yBehame mioja (mion 3ay3uma 75% expana),

3. Y3IyXHHU Ipecek miojia (jacCHO BUAJBUB MpaBUiaH MpoQu),

4. mnon ynajbeH Ol aMHUOHa,

5. wmepu ce Hajpeha ne6puna U3A BPATA.
OBO Mepeme MOXKE Ja ce TyMayd CaMOCTAlIHO, WM Yy OKBUPY OMOXEMHjCKOT CKPHHUHTA
dberannux anomanuja (Double screening test).
Hopmanmue BpegHOCTH Bapupajy 3aBUCHO OJ CTapocTH TpydaHohe, W Kpehy ce y omcery
Bpeanoct ox 1,0 1o 2,5 mm. butax je u HauMH Meperma, OJJHOCHO KAJUIIEPH CE MOCTaBIbajy 1O

MPUHIINITY ,,YHYTpa/crosba’:

VYirpa3By4yHa BU3yaiM3alMja cplia U BeJIMKHX KPBHUX CyA0OBa Mouume ca 2D mpukazom.
C o03upoM ma cem y camoj rpahu cpiia U BEIMKUX KPBHUX CynloBa rnopemehaju Mory ga Oymy u'y
MOJIOXKAjy Cplia W apTepuja y TPYAHOM KOIIy Kao W MpeMa OCTAIMM OpTaHUMa, Carjie/aBambe
CTpyKTypa a0JOMeHa M HUXOB OJHOC MpeMa exy cpla je HpBU Kopak (BHCLEpO-aTpHjaTHU
cutyc). Y akcHjaJHOj PaBHU j€ CTaHAAapAHO carjieflaBambe YeTBOPOLIYIIJBUHCKOT IIpeceKa cpua (1
,,[IETONIYTIJBUHCKOT). ¥ KOCO] paBHHM je 3aTHM IPHKa3 JEBOT cplia (paBaH y KOME C€ BHJIE aopTa
U JIeBa KOMOpa), BU3YyelIu3alnja JIECHOT cpiia (Mpecek y KOMe ce MpHUKa3yjy JecHa KoMopa U
wiyhHa aprepuja), Kao U MpHKa3 HAa HUBOY TpU KpBHaA cynaa (T3B. three vessel view), kana ce

moHoBO Bpahamo y kacujanHy paBaH. Okperamem coHiae 3a 90° moOujamMo carurtaaHy
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(JIOHTUTYIMHATHY) paBaH y KOjOj C€ jacCHO MpHUKa3yjy JyK aopTe W AYKTAIHH JyK. Tume
caryieJJaBaMo CpIie, BEJIMKe KPBHE CYJIOBE U OJHOC IIpeMa TEeJy U OCTaJIUM CTPYKTypama. 3aTum
npenasumMo 'y M MOI KOjU C€ HE KOPUCTH PYTUHCKH, W TpPHKA3yje CaMO jeTHOIHMHH]CKY
uHpOpMaLK]y Y KOHTUHYUTETY (HeMa JBOJAMMEH3MOHAIHOT npukas3a). OH je BpJo MOorojaaH 3a
MPOIICHY PUTMa M TOKpeTa (ToceOHO JenoBa CpyaHOT MHUINMha M cpuaHuMX 3aimcka). Jlomep
npukas je Moryh Ha JBa HaYMHA: MyJCHH W Koyiop aoruiep. Komop moruiep je Bpio 3axBajiaH y
npukasy OOJHMKa NPOTOKA, YCMEPEHOCTH MpPOTOKa M aHATOMHUje CTPYKTypa Kpo3 KOju ce
mocMarpa TpPOTOK (OpHjeHTalMja TOKa KpBHU, aHATOMHja H (U3UOJIOTHjA, CTEHO3E W
perypruranuje, mpucycTBO BacKysnapHor manta). [lyjacHu momep naje uHbopmaiuje o HaYuHy
TOKa, OJJHOCHO CIIEKTPAJIHU OTKJIOH (Kako OW ce MPOIICHUO OTIOP Y KPBHOM CYAy), Op3uHY TOKa
(0THOCHO yTHIIQ] OTIIOpA Ha MPOTOK) U JIaje mpoIreHy nepdysuje oapeheHor TKuBa Wi opraHa.
VY yaTpa3BydHOM NpuKazy abIOMEHa jelaH OJf MPBHX KOpaka je, HaKOH yTBphuBama
WHTAKTHOCTH TPEIher TPOYIIHOT 3MJa BH3yallM3alldja JKelyla. Y cliydajy Ja ce Kelymail

€XOCHOTpa(CKH He BU3AIN3Yje CUTYalllj! IPUCTYIIaMO Ha cliefiehy HauuH:

‘ HE BU/IH Ce€ JKeJayaall ‘

QHAMHHUOH ‘ ‘ HOpMaJlHa IIJI0JJ0Ba BOJa
- PPROM J1a JIM UMa YAPYKEHUX
- texkak [IUGR aHOMaHja?
-areHe3nja o6a Oyopera
na | e |

‘ aTpesmja e3odaryca ‘

JKeynan y TpyaIHOM IIPUCYTHE IIPUCYTaH pacLeln
KOIILY KOHTPAKTYpe Ha JINILY
aujadparmaiHa (eranna akunesuja pacuen ycHe u/Miu
XepHHUja (HeypoapTporpumnosa) Hemua

Cxema 1: JInjarHOCTHYKU JITOPUTAM KOJI HEBU3YaJIM30BaHOT JKEITylla
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AKo y abioMeHy BU3yalll3yjeMO IIUCTHYHY TBOPEBUHY, 3aBUCHO y KOM KBaJpaHTy a0JoMeHa ce

npukasyje umamo cieachu nudepeHnHjaIHO-AMjarHOCTUYKH TPUCTYIT TPU  YITa3BYYHOM

Iperieny:

TOPEU JCCHU KBAIPAHT:

- IMep3ucTUpa JecHa yMOMIMKAIIHA BEHA,
- BapHKO3WTETH ITylTYaHE BEHE,

- IMCTa XOJIeoXyca,

- XemaTu4YHa IHCTa,

- JyojeHallHa aTpe3uja,

TOPH-H JICBU KBAJIPAHT:

- CIUICHWYHA IIHCTA,

- eHTepHYHa IUCTa (AYIUTHKaTypa),
nHGPayMOMITUKAITHA CerMEHT:

- MYJITHLMCTUYHA TuCIUia3uja OyOpera,
- OBapHjaJiHa IIKCTA,

- aJpeHaliHA XeMoparuja,
nepuyMOMIIMKAlIHA perHja;

- IUCTa ypaxyca,

- Me3eHTepHjajHa LKCTa,

- ypereporuena.

ITpunukoM mpoueHe cTamba YpUHApPHOT TPaKTa, MOpeJ carieflaBama O0poja, BEIUUUHE U

nosoxaja OyoOpera, kao u mopdoromke rpahe, crtama yperepa, Beoma OUTaH TPEHYTaK je

BU3yanu3anyja MokpahHe Oemmke. Crnemu anropuTam exocoHorpadcke AudepeHirjaaHe

JIMjarHOCTHKE Y cy4ajy J1a ce OelnKka He IpuKasyje:
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‘ Oemmka ce He BU3yaju3yje ‘

|

|

‘ He BHJIe ce OyOpe3un

‘ adHaMHHOH

o0ocTpaHa areHe3uja
O0yOpera

BHJIE ce OyOpe3u

|

O0yOpe3u HOpMallHE €XOT€HOCTH ‘

‘ XHUIepexoreHu 0yopesu

OJIMT'OAMHHOH
IIaTOJIOIIKHU ITPOTOK

HOpMaJIHa 1jaoa0Ba
BOJa, Mamba TCJICCHA

Mmaca
Texak IUGR ‘ ‘ ekcTpoduja Oemuke
yBehan OyoOper + yBehan O0yOper + cMameH Oyoper +
aHAMHHOH HOpMaJIHa IJ1. BOJa OJIMTOAMHUOH
Sy Potter tum | ‘ ‘ Sy Potter Tum I1I ‘ ‘ Sy Potter Tun IV

Cxema 2: AnropuTam JMjarHOCTUKE KOJI OJICYTHE OCIInKe

Kon ynrpasByuHo mpommpeHe Oemnke TudepeHIHjaaHo- AMjarHOCTMYKU Joja3e ciexaehe

MoryhHOCTH (3aBUCHO 0]1 eXxocoHOorpadCcKor Hajasza (eryca):
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Ta6ena 13: JIludepennunjanna qujarno3a npomypeHe Oemmke

AMjar{osa KOJUYHUHA JJUKBOPa 0yOpe3un yperepu  Oemuka

MMIHS HOpMaJlHa/TIOBUIIIEHAa  XuApoHedpo3a HopMmaian/  MPOIIMPEHa,
TWIATAPAH  yPEIHH 3UI0BU

MandyHknmja 3ail¢  HOpMaldHa/CMambeHa  XuApoHedpo3a TWiIaTHUpaH  MPOIIMPEHa,

ypeTpajHe BaJaByIie umu [lotep IV Ne0Jb1 3UI0BH
ATpesnja ypeTpe 00MYHO OJICYyTHA MaJly, 00HWYHO ce MPOIIUPEHA,

XUICPCXOrcHU HE BUC TaHKHU 3U10BHU
Becukoyperepanuu HOpMaJiHa xuaporedposa 00MYHO MPOLINPEHA,
pediyke JWIATHPAH YPEIHU 3UI0BU
Jlerenna: MMIHS: megavesica microcolon intestinal hypoperistalsis syndromes

VY KoUITaHO-3IJIOOHOM CHUCTEMY je paHMje J0CTa OUJI0 pedr O CIIOKEHO] KiIacu(pUKaIuju
aHomanyja. MHore TpoMEHE Cy BHJJbMBE Beh TOYETKOM JApYyror TpPUMECTpa, HAPOUYUTO
ocTeoxoHaponuciiazuje. Heke mpomeHe ce BuAe TEK OJf CpeAuHe Apyror Tpumectpa (22.
HeZlesba recTalyje) u kacHuje. Mako mocroju gocta airoputama Koju MMajy 3a UJb Ja TOMOTHY
y IpeHaTanHoj nudepeHIrjaiHoj AUjarHOCTHIIM OBUX MajdopMalyja, YHMbEHULIA je Ja ce TeK
nocie pohema paauorpapckd MOXKe MOCTaBUTH MpaBa AujarHoza. Kox yeranHux crama ce
JUjarHo3a Jo0uja ayToncujoM. A HaAcympoT TOMe, HEKe Jie3hje C€ TeK OTKpPUBA]y y KacHHUjeM

ACTHECTBY.

Kana Ham ce mpu yntpa3BydHOM Mperiieay mojaBu HEKa O] Majop aHOMalldja, YaK M aKko
ce WMMa YyTHUCaK Ja je TO H30JI0BaHa MayopMalidja, YBEK J€ HEOMXOAHO MPEIJIOKUTH
kapuotunuzauujy. I To u3 Bume pasnora. Ako je aHOMaiuja JieTajdHa, UJIM HOCH ca coOOM
TeXaK WHBAJUAUTET, Pa3yMHO je Yy CKIIONMY UCIUTHBAmba y3pOKa YpaauTH aHaIu3y (GeTalHoT
kapuotumna. Tume noOujamo oaroBop o moryhem y3poky, a U O pU3HKY Ja ce 60JecT MOHOBO
jaBu kox motoMmMctBa. Ca npyre cTpaHe, CKEJIeTalTHE IUCIUIa3hje KOJA KOJjuX je aHujarHosa
OUHTJIC/IHA HAKOH €XOCOHOTrpa)CcKOr Tperiiesia, HUje HEONXOJ/HA aHaM3a KapuoTHIa. AKO ce
9uHU Ja je mpumMeheHa Je3uja ClojuBa ca KBAJUTETHUM IIOCTHATATHUM >XUBOTOM HIIH j€

KopeKkTuOuiaHa (y TOKy TpyaHohe wiu mociie pohema), CBakako je pasyMHO YTBPAWUTH Ja JIU
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MOCTOJU TEHETCKH Ne(EeKT Yy OCHOBHU JaTOr cTama. Mamu nedeKTH u coPpT MapKepu HMajy
orpaHudeH yTuiaj. Tama je Texxe JOHETH OJIYKY O €BEHTYaJIHO] HHBAa3WBHO] JMJarHOCTHUIIU. jep
MHOTe Maje Maidopmanuje Mory y onpeheHoj Mepu fia yka3yjy Ha HEKy XpOMO30MOIIATH]y, alld
4ecTo TO HHje ciy4aj. M y THUM cuTyauujama pus3uK oJf TyOuTka TpyzaHohe 306or came
MHTEPBEHIIMjEe HEKaja MPEeBa3miia3u peajaH pU3MK Jaa je oapeheHa MUHOP aHOMajHja MmoBe3aHa
ca XPMO30MCKHM CHHAPOMOM. To je OMTHO3aTO IITO HEKH T'€HCKHU Je()EeKTH HE HOCE PU3UK O]

TEXET XCHIUKEeTa KaCHU]e Y KHUBOTY.

Konyenm cogpm mapkepa- cusa 3ona ynmpazeyune oujacHocmuxe

VY KIMHWYKO] MpaKCH ce paad ONTHMH3aIHje TPUCTYIA CBAaKOM II0j€IMHAYHOM TalHjeHTY
OJUTyKE€ O MPOTOKOJY paja JOHOCE Ha OCHOBY IIpOLiEHE pU3uKa. To Ioapa3syMeBa Kpeupame
rpyna naiyjeHara Koje uMajy MOBHILEHU PU3UK 3a ojApeheHo marosnomko crame. OBe pusnyuHe
rpyne cy ¢GopMupaHe HA OCHOBY CTaTUCTHYKE MpolleHe Aa oapeheHa TpyaHUIa WM TOK HeHe
TpyAHONhe MOANIE)KY HEKOM PHU3HKY, T€ CE CAMHUM THM CBPCTaBajy y oApeheHy pu3n4Hy rpymy u
pUMEmbYje ce TaJbH aJeKBaTaH MPOTOKOJ IMjarHOCTUKE U Jieuera. To uMa 3a ik J1a To00JbIIa
OIIaroBpeMEeHO OTKpHBamE€ U CKpaTH MOTPeOHO BpeMe y 3amodumbamy TpeTMaHa ojpeheHor
NATOJIOMIKOI CTama. TUMe ce MOBOJbaH HMCXO0J (aBopHu3yje U HMCTOBPEMEHO C€ CMamyje
HEeTMoTpeOHa IMjarHOCTHKA MAallUjeHTKUILE KOja HHje Y PU3MYHO] TPYyIU. AJIM CBE OBE MIPOIICHE CY
CTaTUCTUYKE, OJIHOCHO HOce ojpeheny moy3aaHoct. Ca ynaTpa3By4yHOT IUIETUIITA, KajJa UMaMo
HEKU JIMjarHOCTUKOBAH MATOJIOIIKM Hajla3, JlaJbl HAMopH Cy YCMEPEHU Ka pacBeT/haBamby
€THONAaTOreHETCKOI MEXaHMW3Ma, IIITO HaM Ha Kpajy Jiaje OAroBop o TpeTMaHy. Ta npobiemMaTuka
HU]j€ Y TOMEHY npolieHe puszuka. Ca apyre cTpaHe, U exocoHrpaduja umMa Mapkepe Koju Mory jaa
HaM yKa)Xy Ha HEKY MaToJIOTH]y, ajld KOJU CaMU MO ceOM HUCY MATOJIOMIKK Haya3. Ty aTUNmuIHu
HaJla3W ce 03HAuaBajy Kao copT MapKepu, U HUXOBO IPUCYCTBO, U30JIOBAHO WJIM BHIIE HUX
HCTOBpPEMEHO, ckpehe HaM Nakiky Ha MOTYhu MOBUINEH pU3UK O] HEeKe (eTalHe aHeyIJIouIu]je
WM pyre HeXpoMo3oMcke MandopMmanyje. brxoBa 3ajeqHuuKa cTaTUCTUYKA OCOOMHA je Aa Cy,
aKo OMCMO MX TpeTHpald Kao MaTOJOUIKM Haja3, 4YecTo JakHO Mo3uTuBHU. Ca Jpyre cTpaue,
MCKYCHU TIEpUHATOJIOT je JTy>KaH Jia MOKYIa Ja pacBeTIIM M03aAMHY IIPUCYCyTBa COPT Mapkepa y
CBOM Halla3zy, MaKO OHM HOce Maiiu pu3uk on omrehema ¢peryca. OBa cuTyaluja je OYUIIeTHO

IyHa HEMOy3JaHUX CMEpPHUIA, I/ie je MOTPEOHO ypaJuTH JOBOJbHO, ald He mpeBuile. Takohe
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HHje NI0 Kpaja jacHO Kaja je Haja3 JOBOJAHO YOeI/bHMB J1a ce JOHEeCe OJyIyKa O JaJbeM
UCTIUTHBAaky Yy MPABIly XPOMO30MOIATHja U HEXPOMO30OMCKHX T'€HETCKUX CHHAPOMA. Y TOIUKO
Ipe MTO je W NpPOIeHa OBMX Hala3a CyOjeKTHBHA W ONKCHA, a PETKO KaJa aJeKBaTHO
kBaHTUUKOBaHa. CopT Mapkepe MOXeMO Ja MoaenuMo y ase rpyne. Ilpea rpyma cy codr
MapKepy 4YHWje MNPUCYCTBO HOCH TOBehaH pH3WK O]l AHCYIUIOMIWje WM TIOHEKal H Of
HEXPOMO30MCKOT 000Jbema. Jlpyra rpyma cy codpT MapKepu KOjU M30J0BaHU HE HOCE MOBHIICH
PU3HK OJ] TMPHCYTHOI TATOJOIIKOT CTama, ald YAPYXKEHH ca JAPYyruM 3HanuMa moBehaBajy
BepoBaTtHOhy omrehema (eryca. OBie HE TOMHIBLEMO CTamka Koja cy paHuje o0jalimeHa, u Koja
3aXTeBajy JAaJby JAMJarHOCTUKY (3a7e0spamke BpaTHOT Habopa Mpeko 6 mm, BEHTPUKYJIOMETaluja
npeko 10 mm, 0AyCycTBO HOCHE KOCTH, MTATOJIOIIKK MPOTOK Kpo3 ductus venosus)

IIpBa rpyna codt Mapkepa.

- Xunepexorenu ¢okyc y cpuy ce Hajuenthe Buam y yeBoj komopu Qerannor cpua (88%), a
pehe y nmecHoMm BeHTpuKyny. To je MHHepaiu3auuja namnuiapHor mummha. Moxe na Oyne
noBe3aH ca /JlayHoBum cunapomoMm (kox 12-16% adunupanux ¢eryca) unu ca Ilatay
cunpoMoM (ko1 ckopo 40% oborenux 1Ioa0Ba).

- XumnepexoreHoCT mpeBa ce pernatuBHO peTko cpehe, y oko 0,2-0,6% deryca. [lo nepunnnmju
OBa JMjarHO3a Ba)XU aKo Cy I[peBa €XONeHOCTH KOCTHM]y Ha yiTpa3ByuHoM mperieny. Huje
CaacBUM jacaH pasjor oBe NoBehaHe €XOreHOCTH, W BEPOBaTHO j€ y Pa3IUYUTUM Je3Hujama
MexaHM3Ma HacTaHka. Moxe Ja ykasyje Ha TpusoMmujy 21. xpomozoma (kox 15% adunmpanux
MJ10/10Ba), Ha IUCTUYHY (Puoposy (oxo 5-10% deryca ca oBUM Halla30M HMa IUCTUYHY
¢ubpo3y) Win HUTOMErajJoBUPYCHY HH(EKIN]y, MOHEeKa  Tokcormaazmosy. Kox 80% deryca oBaj
HaJla3 HUje MOBe3aH ca HEKMM 000JbeHhEM 0.

- IlucTa XOopHMOUAHOr IUIEKCYCa j€ aHTEHATaJTHU Hajla3 KOju je OOMYHO OCHHUTHE MpUpOJe U
npona3aH. Hajuemrhe je mpeunuka 1o 10 mm. PenatuBHO uecto ce cpehy Ha pyTHHCKOM
YATPa3BY4YHOM mperieny (ko oko 2% mionoBa). OBaj Hana3 ce Buau kox 30-50% detyca ca
EnBapicoBuM CHHIPOMOM, a PU3HK Ja IJI0j uMa Tpuzomujy 18. xpomo3zoma je oko 1% ca oBum
Haja30M Kaja je u30JI0BaH, a 0ko 4% Kaja je yApyXKeH ca jornr HeKuM copT mapkepoM. Takohe
ce jaBJba U KoJI miojioBa ca JlayHoBum cunapomoM, KinuedentepoBum cunapoMoM U AuKapau
cuapomoM. Hajeehu 6poj deryca ca 0BUM Haga3oM je MOTIIYHO 3paBo.

- Ckpaheme 1yrux KocTujy mioja ce pexto cpehe, a kaaa je ckpaheHocT ucnoj 3. mepreHTuIa

3a JlaTy TecTalrjcKy cTapocT moctoju Beha BepoBatHOha yrpyxkeHoctu ca JlayHoBuM
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cuaapoMoM. [locebHO cy ko TakBHX (eTyca KapakTepucTH4Ha ckpahema ¢gemypa (moBehan
pusuk 1,5 myTa) u xymepyca (pusuk ce nosehasa yerupu myra). OBaj Hajla3 MOXKe Jia yKazyje u
Ha CKEJIETHY JIUCIUIa3Hjy.

- MekoHHjaJHH TEPUTOHMTHC je mocienuna nepdopanuje peBa. CTepuiaHa XeMHUjCKa
peakmuja JOBOJM JI0 MHTpAINlEpUTOHECATHE KaiuduKaiuje. Y3pok Moxe ja Oyae aHomanuja y
pa3Bojy (arpesmja, BOJIBYJYC), HUCTHYHA (GUOpo3a WM HWH(OEKIHja TUTOMETaJIOBHPYCOM.
Onpehen Opoj oBux nepdopalyja U MOCISIAIHOT aCIIUTEca III0/Ia C€ CIIOHTAHO MOBJIAYe TOKOM
TpyaHohe.

- AOepanTHa naecHa a. subclavia Moxe na ce NOTBpAM Hajla3oM MAarHETHE PE30HAHIIE.
Jlokanu3oBaHa je yMecTo Kao Jieo OpaxuoredannyHor cradna (rae Teda aa je 3ajelHo ca JeCHOM
32jeTHUIKOM KapOTHIHOM apTEepPHjoM) HM3a JIeBE MOTKJbYYHE apTepHje, TE C€ O]l TOT MCXOIUIITA
Bpaha Ha fecHy cTpaHy, Hajuemihe u3a e3odaryca. tbeHo pucycTBO yKa3yje Ha aHOMaJIHje JIyKa
aopte. Mosxe na Oyne jegan oa codT Mapkepa 3a Tpu3oMujy xpomo3oma 21 u 18.

Jpyry rpyny COd)T MapKepa YNHE:

- Injenexkra3uja ¢eryca je crame Kaaa je NMPeUYHUK OyOpexHe Kapnuie Behm om 4-5 mm
(raunuje uzmehy 16-20 H.r. mpexko 4 mm, uzmel)y 20-30 H.r. ipeko 5 mm, a mocie 30 Hexebe
npeko 7 mm), 6e3 pyrux NaToJOLIKKUX Hallaza ypHUHapHOT cuctema (Oemuke, OyOpera, yperpe).
OBo crame je Hajuemhe (pU3MONOIIKO M MPOJIA3HO, CMamyje Ce WM HecTaje Kako OJMHue
TpyaHoha nian HakoH pohema. Anu ce kol oko 25% ¢eryca ca [layHOBUM CHHIPOMOM Hawa3H
Ha OBaj HaJjas.

- Jenna ymoumaukanna aprepuja (SUAS- single umbilical artery sindrome) je BeposathO
pe3yarar arpoduje MpeTXoJHO MPHUCYTHE Apyre yMOWJIHMKAJIHE apTepHje, TUjarHOCTUKYje ce Y
JIPYTOM TPUMECTPY M 4€CTO MOXKE J1a Oy/ie yApYXKeH ca APYruM aHOMallhjama, MoceOHO CpUaHuM
MaHama u Mmaindopmanujama OyOpera ¢eryca. Takohe ce uemihe jaBjba KOJ TPU3OMH]E
xpomo3oma 13 u 18.

- [IpommpeHa nucTepHa MarHa je paHuje o0jalllkbeHa U MOJKe J1a Ce jaBJba Kao M30JI0BaH Halla3
0e3 3Hayaja, WM MOXE Jla YyKa3dyje Ha EaBapacoB CHHIPOM WWJIM IUTOMETATIOBUPYCHY
nHpeKIujy.

- IloBehan pa3mak u3mely manma Ha cTomajly M OCTAJMX NMPCTUjy MOXe aa Oyne Mapkep
XpoMoO30MoNaTHja, Hapoyuto JlayHOBOT CHHIpoOMa, alM je Kao H30JI0BaH Mapkep 0e3

MaTOJIONIKOT 3HAYaja.
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- Kaanudukaumja jerpe ce jaBiba peTko, Moxe Ja Oyae yapyKeHa ca MEKOHHW]jaTHUM
MEPUTOHUTHCOM M YECTO jOj j€ Y3pOK Takohe IHUTOMEerajoBHpycHa WMH(GEKIHja WU IUCTUYIHA
¢ubpo3za. Y 6ap 20% cnyyajeBa adpunupanux (eryca XpoMo3oMomnatujom (Tpuszomuja 18. wium
13. xpomo3oma) Bul)a ce oBakaB Hajia3, a U3y3€THO PETKO CE jaBJba Kao M30JI0BaHA JIe3Hja.

ITocToju u Tpeha rpyma codt Mapkepa yuju Haja3 UMa HejacaH 3HAYaj:

- CtucHyTte necuuue ¢eryca koja je Hajuemhe mponazHa GU3HOJIONIKA BapUjaHTa, ajld Kaja ce
oJlpKaBa MOXe J1a Oy/ie Haja3 IoBe3aH ca HeKMM XpoMo3oMomnartijama (Tpuzomuja 18 u 13) wm
ca HexopMmo3oMckuM cuHapomuma (Smith-Lemli-Opitz u Pena-Shokeir cunapom).

- “Rocket bottom feet” je panuje moMumaH Hajla3 TJIe je U3pakKeHa IeTa CTolaja, a TabaH je
HarJanieHo KoHBeKcaH. Moxke Ja ykasyje Ha HeKy XxpoMo3omornatujy (tpusomuja 18 u 13) wim
Ha apTPOTPHUIIO3Y WK JTe(DEeKT HeypaaHe eBH, TOceOHO criuHy Ouduy.

- Jlobama obsmka jarome (,strawberry sign®) je Bun Opaxunedanuje nobame u uemihe je
MOBEe3aHa ca Tpu3oMHujoM 18. Xxpomosoma.

W wexu npyru Hanmazu Tpeba na Ham moBehajy MO30pHOCT, Kao IITO Cy Bapujauuje rpabe
MyYaHUKa ¥ YMOMJIMKaIHUX KPBHUX CyJoBa (BapUKO3UTETH HWHTPaaOJOMHUHAIHOT Jeja
yMOWJIMKaHe BEHE, MEp3WCTEHIMja JAECHE IymyaHe BEHE, IUCTe IyNYaHuKa Y IPBOM
TpUMECTpYy), Cemapalyja XOpHOHa W aMHHMOHa mnocine 17. Hexesbe rectaunuje, nosehaHa
exoreHocTH OyOpera, HEMOTIYHO Clajame 1epedeapHor BepMHuca.

Tpeba 3Hatu nma Opoj yaApyXkeHUX MajmodopMmaiyja WM TMPUCYCTBA BHUIIE COPT MapKepa

HICTOBpEMEHO 3HavajHo noBehaBa pu3mk of xpomozomomnatuja (110):

Tabena 14: YyectanocT XpoM0o30MoIaTHja y 3aBUCHOCTHU 0J] Opoja YJITpa3ByYHO J€TEKTOBAHUX

,Mandopmarmja‘
Majopmanuja y30paK XPOMO30MONIATHja
1 1128 2%
2 490 11%
3 220 32%
4 115 52%
5 53 66%
6 40 63%
7 16 69%
8 1 BHUIlIE 24 92%
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Kao anrepHaTiBa TOME, paayl CUTYpHE OpHjEHTAIlje U IOHOIICHA aJICKBaTHE OJJIYKE, O/ BEIIUKE
nomohu je Mmoryha ananusa kapuotuna ¢eransne JJHK uznoBane u3 nepudepne kpsu majke (cell
free DNA) (*!1). Ipu pasmarpamy Kojy om1yky TpebGa IOHETH, HMATH y BUAY TOAMHE MajKe U

cTapoct TpyaHohe.

[Iporiena konu4MHE TUIOIOBE BOJIE j€ CYOjeKTHBHA METOAa U MOXKe Ja Cce U3payyHaBa Ha
nBa HauuHa. [IpBM HauMH Mepema je M3padyHaBambe MaKCHMAJIHOT BepTUKaiHOr jerna (MVP-
maximal vertical pocket) amHrOHCKe TeuHOCTH. MepoaaBHe cy ciiefiehe BpeTHOCTH 32 CMAmbCHY
KOJIMYUHY (OJIMTOAMHHUOH):

- o 33. Hezpesbe recranuje < 3 cm,

- 10 TepMuHa < 2 cm,

- Y MOCTTEPMUHCKO] TpyAHOohr < 1 cm.

[ToBehana konuuuHa (MOMUXUAPAMHUOH) ce cMaTpa kaaa je MVP > 8 cm.

Kanma ce u3pauyHaBa yKynmHa KOJIMYMHA aMHUOHCKE TEYHOCTH, Tj METOJla Mepema YeTHpHU
KBaJpaHTa no0ujamMo BpeaHoCT aMHHOTHYHOT mHAekca (AFI- amniotic fluid index) xoju mma
BPETHOCTH:

- onuromanuoH ako je AFI <5-6 cm,

- MOJMUXUpaMHHOH Kana je AFI > 18-20 cm.

1.2.5. MATHETHA PE3OHAHIIA

[IpenaTanHu nUjarHOCTUYKK YATpa3BYK U ¢eramHa MP (MarHeTHa pe3oHaHIA) MPUMEHY]Y Ce
ka0 KommnemenTapHe Texauke (1'?). detamna MP ontumanHO ce m3Bomu mocne 18. Henmesbe
recranuje eryca, 3aT0 MITO y paHO] eMOpPUOHAIHO] (ha3u MOCTOje OTpaHHueHa 300T BETMYUHE U
nmokpera 1ioga. He moctoje onucaHu mITETHH OUONOMIKU €PeKTH 3a MajKy U (QeTyc HUTH je
notpebHa cenanyja Majke u wioga. Hajuemrhe je unankoBan npernies (eraiHor eHA0KpaHujyMa
MarHeTHOM pe3oHaHIOM. PeTko je motpeban MP mpernen npyrux nemosa tuona. [lpernen ce

00MYHO HU3BOJU HAKOH YJITPA3BYUHOT MpCriicaa U MOXE CC MOHABJbATH Y CMHUCITY KOHTPOJIC U
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npahema matonomkux crama deryca (1°). Tpymauia ce mocTaBm y oxrosapajyhu monoxaj
(cynunanuja Ha yehuma uiau 00YHH JEKYOWTAIIHU TI0JI0XKA]), HAUYMHE C€ JIOKAJIaj3epu CHUMAabEeM
abJoMeHa W Maje Kapiuie MajKe, HAKOH 4Yera ce TpU CTaHAap/AHE PaBHU IOJEIIaBajy MpeMa
nosioxkajy ¢eryca. Cranmapaau geramHu nporpam caapxu yrinaBHoMm 12W cekseniie (kKoje cy
BpJo Op3e), anmu mory naa ce kopucrte u SE, GE, HASTE cexBenne. CBu OBM CHUMIM TIpaBe
npeceke ae0bMHE 3 mMm y TOKY jeJHE CEeKyHJIe, a KacHHje ce KoMIjyrepcku obpalyjy. CHara
MarfHeTHor noJba je Hajuemhe 1,5 tecou (T). Huje moTpebHO ammmkoBame raJoMHAjyMa Kao
KOHTPACTHOT cpeacTBa. [Iprka3 MarHeTHOM PEe30HAHIIOM je CYIIEpHOpaH Y OJHOCY Ha YITPa3BYK
y NpUKa3y KOPTHKAHE TpakKe, TUpaldje ¥ KOPTUKAIHHX CYJIKYyca, jep OBOj METOIU KOCTH
no0ame He MPEJICTaBIbajy MPENpPEKy 3a FreHepucame aJIeKBaTHOT NIprKasa. [ TaBHe WHAMKAIW]e 32
¢deraman MR cy ¢eranna OumomerpHjcka OACTymama OJf HOPMAJIHOT Haja3a W (QeranaHa
MaTOJIOIKA CTamba JUjarHOCTUKOBaHA exocoHorpadckuM mpersiegoM. To cy oOHYHO
IMjarHOCTHKOBaHa BEHTpPUKYJNoOMeranuja (yHujatepanHa/o0ocTpaHa) Wik Xuapouedartyc,
areHe3Wja KOpIyC KaJo3yMa W CeNTyma MeNyluIyMa, IUCTUYHE JIe3Hje 3alibEe jaMe MO THUILY
Dandy Walker manpopmaruje, anomanuje uepedenapHor Bepmuca, emopronanan tymopn (114).
Cymma Ha WHTpPaKpaHUjAIHY XeMoparujy y ¢erarHoMm no0y ce Tpelu3HHje IHjarHOCTHKY]e
KOMOHMHOBaWEM YITPa3BYy4YHOT Haja3za 1 MR eHJokpaHujyma 1101a, IpeMa Cy HeKe JujarHose
BENMKHU JUQEpeHIInjaTHo AUjarHOCTUYKY MpoOsieM. Tafa y mpolieHu cTapoCcTy WHTPaKpaHUjaIHe
xemoparuje Tpeba ykpyuntr 1 TIW cexsenmy (11°). Buie oy came TexHuKe mperiesa Texa je
MHTEpIpeTalja Hajasa jep IOoCToje 3HadajHe Mop(OoJoImKe pa3inke Mo3ra IUIoAa Koje
Kopenupajy ca recrangjckoMm crapomthy tpyaHohe. Iloctoju mpodecroHanTHu pHU3MK Ja ce
HOpMaJlHa pa3BojHa M (U3UOJIOIIKA CTamka MPOrjace MaToJOUIKUM, T€ je HEONXO0Ha capa/iiha ca
panuono3uMa KOju HMMajy MCKYCTBa y W3BONEHmY M TyMauelhy Halla3a MarHeTHE PE30HAHIIe
eHIoKpaHujymMa (etyca. MHOTH Hajla3u TIOMaXKy Jia ce JIOHeCe OJUTYKa O aJIeKBaTHOM TPETMaHYy,
Yak M INpuMeHa ojpeheHux uHTepBeHUMja. To je HapouuTo OMTHO Kajxa ce KoJ eryca
JIMjarHOCTHKYje TepaToM. OHU cy OOMYHO OEHHUTHM, W 00Jba MPOIEHA MPHPOJIE, JIOKAlHje U
rpaHula MpeMa OKOJIHOM TKHMBY OBHUX TyMopa ce noctrmxe MP npernmenom. CakpoKOKIUreaTHu
TE€paToOMH y MOjeIMHUM CITy4yajeBUMa MOTY Jla C€ XUPYPIIKH TPETUPajy U UHTPAyTEepyCHO, jep
yKIIamame Jeja TyMOpa MOXe Ja IOMOTHE y IUJby NpeBeHIMje cpyaHe aekommeHsauuje. Ca
Jpyre cTpaHe, MEAMjaCTHHAJIHM TepaTOMU OCHHMIHEe MPUPOZAE MOTY Jla ONCTPyUpajy AUcajHe

MyTeBE HAKOH pohema, ma ce mnpuMemyje moceOHa BpcTa IAPCKOT pe3a Koja ce y

113



AHIJIOCAKCOHCKO] JuTeparypu o3HadaBa kao EXIT (ex utero intrapartum tretment procedure).
OBa omepanuja TOApa3yMeBa OJUIOKEHO Mpecelame IyMYaHuKa TOKOM IapCKOT pe3a JIOK
neMjaTap WK JeUuju XUpypr He oMoryhe ycrnocraBibame AUCAjHOT IyTa KoJ HOBOpoheHueTa
(11%). OBa Bpcra mapckor pesa ce KOPUCTH M Kaja je NPETXOJHO MHTPAYTEPYCHO AIIMKOBAH
EHJI0TpaxealHn OaJloH Ja OW ce TMOCTHUIJIa TpaxeallHa OKIy3HWja KoJ AujadparMaiHe XEpHH]E
(pamm moOoJplIaba paszBoja Iutyha, OgHOCHO pacra IayhHOr TKMBa (QeTyca MOTUCHYTOT
a0JJOMUHAJIHUM OpraHMMa y TPYJHOM KOINy), ca IHUJbEM Ja C€ MPBO YKJIOHU E€HIOTPaXCalTHH

6ajoH, a 3aTUM HOBOpOheHYe 0/1BOjU 071 Majke mpecenameM mymuanuka (1),

1.2.6. AYTOIICUJA TUIOJA

VY cBUM ciy4yajeBUMa Kaja je OAMakia TpyJHoha MpekuHyTa U3 MEAWLIUHCKAX MHIUKAIWja WIN
je JIOIIIo JO CIOHTAHOT Tmobadvaja Wil MHTpayTepycHe cMpTH (deryca, mioa ce ymyhyje Ha
Iperjiel NmaTojory Koju ce 0aBu oBoMm oOumamthy martosoruje. HeomxomHo je ma je maroJior
HCKYyCaH U M3BEp3UpaH y TEXHUIH, 3HaBY U JIa je CII0co0aH Jja JOHOCH KOMIIETEHTHE 3aKJbyuke
0 JIETeKTOBAaHUM OJIcTynamuMa o1 pusnonoike rpahe gperyca. Takohe je morpeOHO na maTonor
npemno3Haje Mandopmalyje u ykiamna ux y eBeHTyalIHy CIUKY oJipeheHuX CHHIpoMa. 3aBUCHO O]1
TEXHUKE TpEeKuaa TpyAaHohe, MaTojor Ha pacrojiarakby MMa KOMIUIETAH IUIOA M TIOCTEJHHILY
(obuuHO Kaja je TpyaHoha Ouina crapuja of 14 rectauujcKuxX Hezesba), WM, aKo je MPeKusn
BpieH 10 14. Heznesbe TpyAaHOhe, M3 TEXHUYKHX pasjora (eTyc HUje Y MOTIYHOCTH OuyBaHe
rpahe (}8). 3a anexmaram pax maTtonora HEOMXOAHO je Ja MMa JOCTYHY KOMILIETHY
MEIUIMHCKY UCTOPH]Y, Pe3yJITaTe TeHETCKUX M Ja00opaTOPHjCKUX UCTIIMTUBAA, YATPAa3BYdHE U
ocTajie MMHUIIMHT Hajla3e (MarHeTHa pe3OHaHIla, (eTockomuja), Kao W TOJAaTKE BE3aHe 3a
nopoauuHy aHaMmHe3y. Kol mpeTrxogHo yTBpheHor pasziora, Tj. KOJA IO3HaTe MHAMKALHMjE 32
NpeKu OAMakie TpyaHohe, ayTOICHja IJIOAa MOXE Ja JONYHH WM €BEHTYaJlHO M W3MEHU
MIPETXO/IHO TOCTaBJbEHY AMjarHo3y. Ako ce Hana3 marosnora 100% mnokiana ca OHUM KOJH je
MPeTX0HO YTBpheH Aok je ¢eryc OMO BUTaNaH, AONPHUHOC j€ CaMHM THM IITO MOTBphyje

TAa4YHOCT zmjarHo3e 1 UCIIPABHOCT U MOY3aHOCT METOJAa KOjI/I cy KOpI/IIJ_IhCHI/I y ,Z[I/IjaFHOCTHI_[H. vy
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6apem 20% ciyyajeBa MPeTXOHO NMOCTABJbEHA JIMjarHO3a j€ AONYHhEeHa HEKUM HOBHM HAlla30M,
KOju HHje HHM Oujgo mMoryhe OTKpPUTH NpPEHATaJTHOM JHJarHOCTUKOM, je€p Cy IpPUMEHEHE
aHTeHaTaJHe MMUIHMHI TeXHHMKE HMIAaK caMo MocpenHa aujarHocThyka cpexctsa (11°). Hamas
[aToJIOra je KOHAuaH M cBeoOyxBaTaH. TH MOJATHHU Halla3u KOjU PaHUjOM JIMjarHOCTUKOM HHUCY
MOIH Ja Oyy OTKpUBEHH, MOTY Jla IIOMOTHY y ITOCTaBJbakby TauHe JIMjarHo3e Koju nopemehaj y
pa3Bojy je 6mo kox mator ¢eryca. Kao momyHa Tor Haja3a y30pak TKHBA IUIOZa MOXe Ja Oyrie
MOCIIaT HA TeHETCKa M MUKPOOUOJIONIKA UCITUTHBAKA, KA0 M JIa CE JIETaJbHO MaTOXUCTOIOIIKU
anammsupa. OBo mpyxka moryhHocT ga ce oaropapajyhum mpumpemaMa TpeBeHHpa Jie3uja
(deryca y HapenHO] TpyaHOhH Uik J1a ce 000J1e0 TIJI0T paHH]j€ MOABPrHE HEOIXOJHOM TPETMaHY.
Ty je on 3Hayaja ['eHeTCKO CaBETOBAIUINTE, KA0 M Pa3roBOp ca mopoauioM. [laTonor koju ce
0aBu ayrorcujoM Qeryca Takohe mMa OMTHY YyJIOTy Kaja je W3 HEMO3HATOr pasiiora JOILIO J0
ryoutka tpyanohe. Tanma je meroB Halla3 3Ha4yajaH MOPOJUIM, Ka0 W JIEKapy KOjU je BOIHO
TpyaHohy. OTKpHUBajy c€ €THOMATOreHETCKH U MATO(U3UOJIONIKA MEXaHIU3MH KOJU Cy JTOBEJIH JI0
CIIOHTAHOT Mo0ayvaja WM UHTPAYTEPYCHE CMPTH IUIO/A, a MPEIO3Hajy ¢€ U PU3UKO (aKTOPH U
VTHIIA] OKPYXEHmha Ha TOK M ucxon TpyaHohe. Tw cBH mojamy MOTY Ja JIOMpUHECY O0JbeM
wianupamwy ciuenehux tpyanoha, a ca apyre crpaHe, a y MEIUKO NPAaBHOM CMHCIY HCKJbyde
CTPYYHY TPElIKYy NMPHIUKOM Bohema TpyaHohe ca HEMmoBOJLHMM HcXojoM. [latornor ce 0aBu u
MePUHATATHOM ayTOIICHjOM, OJTHOCHO ayTOIICHJOM HEOHaTyca KOJ KOjUX je HACTYyMuia CMPT Y
TOKY WJIM OJIMaxX HakKoH mopohaja. 3akoH y pa3IMYUTUM 3eMJbaMa JaCHO Je(PUHUIIIE YCIOBE MO/
KojuMa je ayTorcuja ¢eTyca Wiu HOBOopoheHueTa o0aBe3Ha, a Kaja C€ TO YMHU Ha 3aXTEB
ponuTesba. Y CBaKOM CIyd4ajy je pa3yMHO 00jaCHUTH POIMTEIbMMAa MOTYNHOCTH M OTpaHUYeHa
mpeny3eTe ayTolcHje, Kao W CTame IUlofa Koju he Mohu na mpey3my mocie oOaBJbeHE
TUCEeKIje. 3aKOHU HEKHUX JIp)KaBa y3MMajy y 0O3Up M 3aXTEBE POJUTEIhA, MOCEOHO aKO Cy TH
3aXTE€BM MOTHBHCAHH BEPCKHM pa3lio3nMa. be3 o03mpa MITO y TaKBUM CHUTyalldjaMa IOCTOjU
MoryhHocT aHanu3e (peryca MarHeTHOM PE30HAHIIOM U CKEHEPOM, TO HHUKAKO HUje 3aMeHa 3a
KOMIUICTHY ayTOICH]y, T€ HE MOXE Jia TPYKH HCTH HHBO TAYHOCTH U JICTAJbHOCTH

nHdopmarmja.
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1.2.7. OCTAJIE AHAJIM3E

[Topen HaOpojaHMX OMjarHOCTHYKHX MOTYhHOCTH, y TOKY TpyzaHohe Moke Na ce MPHIUKOM
yATPa3BYYHOT Mperiena y3me omonraTr oapeheHor TkuBa ¢eTyca U nomambe Ha aHanu3dy. To je
PETKO ONpaBAaHO U MPUMEbYje Ce Y CTPOr0 MHIMKOBAHHUM CIlydajeBUMa, Kaja je HIIp. MOTpeOHO
nudepeHIIijaiH0 JUjarHOCTUYKUA OAPEIUTH TpHUpoay (erasHor TymMopa, a JOKaJIu3alluja,
BelMMYMHA W Tpaha ykasyjy Ha OSHMrHy HpUpOAy M MOryh TpeTMmaH ommcaHe MpoMeHe, OHIIo
UHTpayTepycHO, Omio mo pohewy. Hekana je y nuiby I1jarHOCTUKE U MHTPAYTEPYCHOT JIeUeHha
notpebHo ypaautu detockonujy. To ce Hajuemthe paau Kaja MOCTOjU HHTEp(ETaTHU
TpaHCy3HjCKU CHUHAPOM KOJI MOHOXOpuoHcke Onm3anauke Ttpyanohe (TTTS) y umusmpy
KoaryJalyje KOMyHHKAaHTHHX KPBHHX Cyzl0Ba TocTesbuile macepom (120). JIpyru uect pasior je
pajM armiMKOBama CHIOTpaxeamHor OayoHa Koj ¢eTyca ca TeKUM OOJUKOM ujadparMaiHe
xepHuje. OBaj meron omoryhasa TpaxeanHy okiy3ujy. To moactude pacTt ruryhHOT TKHMBa KOA
adunupanor mioga. IloBpemeHo momohy ¢eTockomnuje MocToje MOKYIIaju HHTPAyTEePyCHOT
XMPYPUIKOT JIe4elha MEHHHIOMH]jEJIOKeNe, CaKPOKOKIMICATHOI TepaToMa WM pellaBama
OTICTPYKIIHje JOMmUX MapTHja ypuHapHor Tpakta (121).

Jlpyre Moryhe aHanu3e Koje ce MpUMEBY]y Cy OOMYHO HCHMTHBaWka TPYJHUIE OJl CTpaHE
MMYHOJIOTa, X€MaToJiora ¥ EHJOKpUHOJora 300r cTama Koja KOMIIPOMHUTY]Y pacT U pPa3Boj
¢deryca, mpeMIa Ta cTamka HE M3a3MBajy HYKHO U (¢eTamHe Mandopmaryje, 0OJHOCHO HUCY

TepaToreHu YMHHUOLM, Beh KOMIPOMUTY]Y TPyAHONY y EPHUHATOIOLUIKOM CMUCIY.
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1.3.0V1YKA O JAJBEM TOKY TPYJHORE

1.3.1 IMJATHOCTUKA

Pamu onroeapajyher tpermana TpynHohe u mimoma ca cymMmmoM Ha oapeheHy mandopmaiujy,
HEOIXOJHAa Cy KOMIUIETHa M aJleKBaTHa MCIUTHBamka Yy LUJby JIoOWjama IpaBe JujarHose,
IpoleHe cTama (eryca u npenBubama Jaber pa3Boja TakBe recTanuje. Y TOM CMHUCIY je MPBU
KOpakK JeTaJbHa ¥ IWJbaHa JMYHA U MOPOJIMYHA aHaMHe3a M aHaMHE3a MEHCTpYallije U MapuTeTa,
Ka0 M CB€ peleBaHTHE HH(poOpMalyje o [JoTajalmkeM TOKY TpyAHohe M mpemy3eTum
JIMJarHOCTUYKUM M TepalujcKUM Mepama. 3aTUM ce 00aBJbajy CBE CTaHJApJHE M HEONXOJHE
IpolIMpeHe Jaboparopujcke mpeTpare. Bpumm ce gomyHa moctojehe  MeIuIMHCKe
JTOKYMEHTaIje Kako Ou ce mojamy Komiuietupanu. [Ipemy3suma ce nogaTHo 1abopaToOpH)CKo,
MHUKPOOHOJIOIIKO U TEHETCKO MCIUTHBamE 00a poAHMTesha ako TO CiIydaj 3axTeBa. Ilmanmpa ce
OMOXEMHjCKH CKPHUHUHI NPBOI U JPYror TpUMECTpa (aKO HEN0CTaje), UCIUTUBAEKEC I'€HETCKe
OCHOBE TI0/Ia KapUOTHUIIM3AIM]OM WK aHaIu30M cinobogHe gpakuuje deranne [JHK y cepymy
Majke. [Ipumemyjy ce CBe UMHUIIMHT TEXHHUKE KOj€ AaTH Clyda] u3uckyje (yaTpa3BykK, MarHeTHa
pe3oHaHIa, ¢erockonuja). Page ce Jomnep mepema mpotoka deryca (TUMe ce n1oduja yBUI y
PU3UK OJ TOCTOjakba HEKUX Majdopmanuja WIM ce CTUYe YBUJ y CTame (heTornsamneHTHe
JeIMHHULE, Ka0 M BU3yalu3alMja ofpeheHuX KapAMOBACKyJapHUX aHOMaiHja Iuiofa). Ako je
notpeOHo TpyaHUIa ce ynmyhyje Ha geTanHu exokapauorpadCcku mperiea. Y TUMY KOju TIaHupa
NaJhe TMjarHOCTUYKE M TE€PaIHjCKe MOCTYNKE Cy 00aBe3HO TMHEKOJIOT-IIEPUHATOJIOT, TIeujaTap,
[aTOJIOT, TeHeTHYap U colujanHu paaHuk. OOMYHO ce oBa capaima peanusyje Kpo3 JBa OUTHa
KOHCYJITaTHBHA Tejla Koja cy ohopMIbeHa y OKBHUpPY TepuujapHe yctaHoBe. IIpBo je I'enercko
caperoBayumire, a Apyro je Komsmnmmjym 3a ¢ertanne anomanuje. Ilo moTpebu ce ciyuaj
npukazyje u KoH3mmmjymy 3a xemocrady. HakoH NMpUKYIUBEHHX CBHM pelIEeBaTHHX II0JaTaKa
Koju omoryhaBajy TIOCTaBJbame ajJiekBaTHE aujarHosze, KoH3wimmjym 3a (erasiHe aHOMAaNHje
JIOHOCH OJUTYKY O JaJbeM TpeTMaHy (eTyca, OTHOCHO O JajbeM Bohemy TpyaHohe. Y Tome My

CBaKaKko MoMaXke U capaama ca KoH3uiImjyMoM 3a IepuHaToIoTHjy.
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1.3.2. TPETMAH

Hakon mnpukasa mnanujeHTKumbe KoH3mmmjymy 3a (¢eTalHe aHOMalldje, y3 carjie/aBame
KOMIUICTHHUX HaJla3a M CBUX PEJICBAHTHUX MOJaTaka o MajahopMalvjy Iioja u CTamy TPYAHHIIC,
JIOHOCH c€ OJUTyKa O JajbeM TpeTMmany. To mory ma Oyay Tpw Omiyje: na ce TpyAaHoha HacTaBu
0 TEpMHHA Y3 PEIOBHY KOHTpoJy (y3 NpEmopyKy O HadyvHy 3aBpllaBama TpyaHohe:
BarMHAJIHUM TtopolhajeM WM eJICKTHBHHM LIAPCKUM PE30M), Jia Ce ypaJie JOJaTHE aHaIM3e U ca
TUM HaJa3uMa Jia Ce CacTaHy WIAHOBU IMPETXOJHO NoMeHytor KoH3umimjyma paaud OaiyKe O
JajbeM TpPeTMaHy, WM Ja c€ MPEeJIOKH Mpeku; TpydaHohe. Y ciydajy Aa je mpeiokeHa
TEpPMHUHAIMja TPABUAUTETA, TAMjEHTKUbA ce yrnyhyje COIUjalIHOM PAaTHUKY Paad pa3roBopa u
npHKa3a MOCEOHOM Tely KOje IOCTOjU y OKBHPY TEpLHUjapHE THHEKOJIOIIKE YCTaHOBE, a
OCHOBAHO j€ Ha OCHOBY 3aKOHA O IOCTYIIKY IPEKUIa TPYAHONE y 3ApaBCTBEHUM yCTaHOBama y
Peny6muim Cp6uju. Taunuje mocroje qBe HHCTAHIIE:

1. Kow3wiujym 3a mpekua oaMakie TpyaHohe Koje ogo0paBa MpeKua oaMakie TpyaHohe

nocne 10. Henesve TpynHohe no 20. Henesbe recranuje,
2. Ertnuku oxbop 3a mpekup oaMakiie TpyaHohe koju ogo0paBa MpeKua oaMakie TpyaHohe

Behe o1 20 Henena.

IIpexuo oomaxne mpyonohe

Onpende 3akona (1%2): Vcnosu u moctynak mpexujaa TpyaHohe Kao XMpypIKe HHTEPBEHIHUjE Y
PenyOnumm Cpbuju cy perynucanu 3aKOHOM O MOCTYIKY IMpeKuia TpyAHOhe Yy 3/paBCTBEHUM
ycraHoBama (Ciy:x6enu riacHuk PC 16/95 u 101/2005). Ilpekun tpynHohe Ha 3axTeB TpyAHE
*KeHe (YCMEHM 3aXxTeB) MOXKe Ja ce u3BpmHM Jo0 HaBpuieHe 10 Hexesbe TpynHohe (wian 5
nomenytor 3akoHa). [loctojame ycimoBa 3a abopryc oxapelyje crnerujaaucta THHEKOIOTH]E U
akymepcTa (wian 7 moMeHyTor 3akoHa). OBa WHTEpBEHIIMja MO 3aKOHY MOXE Ja ce 00aBU y
OOJIHUIM, OMY 3]IpaBJba W OPAMHALM]H CHEIMjaJIUCTe TMHEKOJIOTHje M akymepcerBa. [Ipexun
TpyaHohe o1 HaBplleHe JeceTe A0 JABajieceTe Heaesbe TpyaHohe ce o0aBiba y 3paBCTBEHO]
YCTaHOBU KOja MMa: OOJHUYKY CIIykOy M3 TMHEKOJOTrHje U aKylIepcTBa, ONEpPalMoHy caly U
cyx0y Tpancdysuje kpBu. [Ipexkun TpynHohe mocie aBajgeceTe Heelbe TecTannje ce 00aBiba y

KJIMHUKaMa, HHCTUTyTHMaA, KIIHHAYKO-00IHUYKHM HCHTpHUMA U KIIMHUYKUM LHCHTpHUMaA (‘{HaH 10
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nomenytor 3akoHa). [lpekunm TpymHohe mociie HaBpIIEHE JeceTe Henesbe ce y Pemybmunm
Cp0Ouju Moke U3BPIIUTH (WiaH 6 TOMEHYTOT 3aKOHA):

1. xajga ce HAa OCHOBY MEIMITHCKMX WHJIHMKAIMja YTBPIU Ja C€ Ha JPYT'W HAYMH HE MOXKE
CMACUTH KUBOT WJIM OTKJIOHUTH TEIIKO HAPYIIABAE 31paBiba JKEHE,

2. KaJa ce Ha OCHOBY Hay4YyHO-MEIMIIMHCKUX Ca3Hamka MOXKE OYCKMBATH Ja he ce jaere
POIUTH Ca TEHIKMM TEJICCHUM WJIH AYIICBHUM HEJOCTAIMMA;

3. kama je gno 3adeha om0 W3BpIICHEM KPUBUYHOT Jena (3aBoheme, CUIIOBamE,
POIIOCKpHABIbCHC, 00Jby0a HaJ HEMONHHMM JIMIIEM WIM MaJOJCTHHM JIHIEM U 00Jpy0a
3JI0yIIOTPEOOM I0JI0Kaja).

[Tocrojame ycioBa 3a mpeku TpyAHONe 01 HaBpIICHE JeceTe Helelbe TpyaHohe 10 HaBpIICHE
nBajzecere Heaesbe TpynHohe yTBphyje KOH3WIMKYM JieKapa oparoBapajyhe 3apBacTBEeHE
YCTaHOBE, a IIOCTOjame yCIOBa 3a MpeKu] TpyaHohe mocie HaBpIICHE BA/ICCETE HEIEIhE
TpynHohe yTBphyje eTuuku ogdop 31paBCTBEHE yCTaHOBE (WiaH 7 MoMeHyTor 3akoHa). ETuuku
o00p WMa 5 wWIaHOBA: CICNHjaIMCTa TUHEKOJOTHje M aKyluepcTBa (MPEICEIHUK ETHYKOT
o100pa), CHeUUjaTuCTH TeAujaTpHje, NMCUXUjaTpUje W HMHTEPHE MEIUIMHE W JUTUIOMHpAHH
MPaBHUK KOjU MMAajy HAaCTaBHO 3Bame Mpodecopa METUIIMHCKOT, OJHOCHO MPaBHOT (aKyiaTeTa
WIA HAyYHH CTEICH JIOKTOpa MEJMIMHCKUX, OJHOCHO MPAaBHUX HayKa (WiaH 8 MOMEHYTOT
3akoHa u onyka MuHucTapceTBa 31paBiba). Outydyje ce jeTHOTIacHO.

Haunn npexnaa oamaxiie TpyqHohe 3aBHCH OJ] T€CTallMjCKEe CTAPOCTU U MHJUKALIM]a 32 TPEKU]T
TpyaHohe. TexHuke TepMUHAINIM]jE TPABUANTETA CE JIENIe Ha XHUPYPIIKE U METUKaMEHTO3HE.
Meoukamenmosne mexnuxe TpeKua oaMakie TpyaHohe cy cienehe:

- aruMKoBamse npocrarianauna E1 u Ez (PQE1, PQE2) y 3ammu cBOJ BaruHe

- aIUTMKOBAE MPOCTariTanauHa Foq HHTpaMycKymapHo;

- IHTpaaMHHjaTHO yOpusraBame pactBopa 20% NaCl (unctunaimja);

- 6asloH AuaTanyja rpyauha y3 HHTPaBEHCKY MHAYKILU]Y OKCUTOIIMHOM.

Ilocne 24. Henemme rectauuje (OOMaKIM Jpyrd Tpumectap MU Tpehu Tpumectap) mnpekua
TpyaHohe ce cripoBou Ha ciieaeh HaunH:

- peTunua (MHTpaKkapaujaaTHo yopusraBame pactBopa 7,5% KCI) u nnaykiuja mopobhaja.
Xupypuwike memooe ipekua oaMakie TpyaHohe:

- TUIaTalnja u KUpeTaxa,

- 0aJIoH uyaTalMja u eBaKyalmja
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- XHCTEpOTOMHja (Sectio caesarea parva);

- XUCTEPEKTOMHU]a.

3aKkJby4HO ca JIBajJieceT YETUPH HEJeJbe recTalyje MpeKua TpyAHohe ce BpIIM Ha olesbemy (a

cama WHTEPBEHIIMja Y ONEPAIMOHU] CajH), IOK ce TepMUHAIMja TPpaBUIUTETA TIocTe 24. Helehe

pr,I[HOhe 3aBplIaBa y U30JJaUOHOM IIOPOJUIUINTY KIIMHUKE.

[lo 3aBpmierky TpyaHohe Mox M TMOCTEJbHIIA CE€ IIaJby Ha AyTONCH]y U XHUCTOMATOJIOMIKY

aHaJIN3Y.

Ha OCHOBY CBHUX PCJIICBAHTHHUX IIOAdTaKa H3 JIMYHC W MOPOAUYHC aHAMHE3C, [[O6I/IjCHI/IX

pe3yiiTaTa HCIHUTUBAKBA H ,Z[I/IjaFHOCTPIKe, Ka0 KW HaJla3da IIaToJIora IIOCJIC TepMI/IHaHI/Ije

I'paBUaNCTA, HaI_II/IjCHTKI/II-LI/I Cc€ z[aje CaBC€T 3a aHaJIMn3€ N MCIIMTHBAaba KOje je HOTpe6HO ypaautu

nipe cnenehe TpynHohe.

N3 oBux cmepHuiia Moxe aa ce popmupa airoputraMm JOHOIICHA OMJIYKE O HAUMHY MPEKHUIa

onmaxie Tpynuohe (123):

‘ MIpEeKu OMaKie TpyaHohe ‘

‘ n3mely 10-20. Henesbe recranmje ‘ ‘

npeko 20. Henespe recranuje ‘

| |

‘ Kon3zunujym 3a npeku TpyaHohe ‘

‘ ETtnuku ogbop 3a mpexua TpyaHohe ‘

10-14 u.1. 14-20 u.r. ommro/ WHJIMKAIje: MajKa
aHAMHHOH
instilatio/ Oanon+ KCI+
curettage PQE: Syl PgFe SC parva KCI+SC instilatio

|

‘ obnyknuja, XII mocrespuiie ‘

cneneha TpyaHoha
(aHanuze, caBer)

Cxema 3: AnroputaM npekuja oaMakie TpyaHohe
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IINJbEBU UCTPAKUBAIbA

e [lpuka3zatu CTpyKTYypy (eTaqHHX aHOMaJIMja, Ka0 U OJHOC Opoja JHMjarHOCTUKOBAHUX H

HEeJIMjarHOCTUKOBAaHUX MadopMainja GeTyca U HeoHaTyca

e Jlokazarm kopenanujy Hajllaza OMOXEMH]CKOT CKpHUHHUHTAa (eTaTHUX aHOMaIHja ca

pe3ysiTaTiMa HHBa3UBHE T€HETCKE TUjarHOCTHKE (eTyca
e lcnuratu Kopenanujy u3mely yaTpacoHOrpa)CKMX Hajla3a M XHCTOJOIIKHX Hajas3a
IUIOJIOBA ca aHOMallMjaMa, KOJ KOjHX je TpyAHoha 3aBpIlieHa WHTPAyTEPyCHOM cMphy

miioaa Ui MEAUIUHCKUM IMTPEKUI0OM TPYI[HOI’_IC

e lcnuraT npenuKTope 3HaYajHE 3a AMjarHOCTHKY aHOMAJIHja TUIo/1a
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3. MATEPUJAJI U METO/

3.1.TUIl CTYAUJE, BPEME, MECTO UCTPA’)KUBAIbA U UCITUTAHUILE

CropoBeseHa je KOXOpPTHAa CTyaWja CBHX TpyAHUIAa Koje cy ynyhene nHa KimHuky 3a
I'maexonorujy u akymepcrBo Knuamukor mnentpa Cpouje (KI'A KIIC) y beorpamy 360r
[IPEHATAJIHO IIOCTaB/bEHE CYMHIE Ha IIO0CTOjal€ KOHIeHUTANHMX aHomanuja ¢eryca. Hama
KJIMHHKA j€ Je/IaH O]l TPHU TepiujepHa pedepHTHA 1eHTpa y CpOHju 3a MEAUIIMHCKH MHIANKOBAHU
MIPEKHU OJIMaKIIe TpyAHOhe. Y Hally KIMHHKY ce ynyhyjy manujeHTKumbe He camo u3 beorpama
Beh u u3 nenrpanne Cp6uje (Llymanuja) kao u BehrHAa KOMIUIMKOBaHMX CIy4ajeBa U3 LeNe
3emJbe. Ctynuja je Ouna ogobpena oxa crpane Ernukor komutera Knuunukor nenrpa Cpbuje y
beorpany. IlanujeHTkumbe Cy YKJbyYyUBaHE Yy CTYIOH]y MPOCHEKTHBHO Yy JI€CETOTOAMILIIEM

nepuoxay on 01. jamyapa 2008. mo 31. nenembpa 2017. rogune.

3.2 KPUTEPUJYMMU 3A YK/bYUUBAILE Y CTYJINJY

OCHOBHM KpUTEPHUjYM 3a YKJbYUHBaWE y CTYAH]y Onia je mpeHaTanHa Bepuukanuja (KIMHUYKA
n/unu nabopatopujcka) KOHreHUTaTHuX Mandopmaija deryca 10 Koje ce JIOIUIO JeTaJbHOM
JIMjarHOCTUKOM y HaIloj ycTaHoBH. [lanujeHTkHbe Cy Ouiie KOMIUIETHO OOaBeIITEeHE O CBUM
JIMJarHOCTUYKUM M TEpalMjCKUM MpoleaypamMa U Jlajle cy MUCaHW NPUCTaHaK 3a ydemihe y
cryauju. Ilo nmoTBphuBamy mocrtojama aHoOMalidja IUIOAA 3@ CBAKy TPYyAHOhy je 3abenexeHo

BpeMe (rectalyoHa HeJleJba) Kajia ce JI0ILI0 10 KOHAYHE JIhjarHo3e.

3.3.UCITUTUBAHE BAPUJABJIE U HAYUH ITPUKYII/JbAIBA ITIOJATAKA

[To mpujemy Ha Knunuky 3a runekonorujy u akymepctBo KIC cBakoj mauujeHTkumH je Beh
TOKOM IIPBOT IIPETJIe/ia y3€Ta KOMIUIETHA OIILITa MEIULMHCKA Ka0 M ONCTETpUYKa aHAMHE3a ca

noganmuMa O roguHama >XHBOTA, OoslecTuMa y nopoavnu, TCXKUM U XPOHUYHUM 000JbeHUMa
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MaljeHTKUbA, TPETXOMHOM maputery (O0poj mopohaja BarMHATHUX M ILAPCKUM  PE30M,
HaMEpHHUX Mpekuja TpyaHohe, CIOHTaHUX Mo0adaja Kao M Mecell Y KOMe Cy HAacTaju), TOKY H
HCXOy MPETXOAHUX TpymHoha (KUBOpOhEHOCT MpEeTXoaHE Jele U MOCTOjalkhe KOHIMCHUTATHUX

aHOMaJIja KOJI IPETXO0IHE JICTIe).

3a0enekeHa Cy CBa TeCTallMOHA O000JbCHa KAao W KOMIUTMKAIMje Y JOTaJalllbeM TOKY
uctpaxubane TpyaHohe (nujaderec, Rh nakommarubunuja u Rh umynusanuja) kao 1 nHpekuuje
y TpyaHohu 3a koje ce 3Ha J1a O MOTCHIMjaJTHO MOTJIE MPOy3poKoBaTH MandopMmaiuje deryca

(Toxoplasmosis, Rubella, Varicella, HSV, HBV, CMV, upeBne 6akrepuje, UTI.).

Vnrpa3zsyunu monutopuHr (¥Y3) manujeHtkuma je pahen na amapaty ACCUVIX (Samsung
Medison, Seoul, South Korea) ca 3.75 MHz BaruHaiHuM u a0JOMHHAJIHHM COHIama y
3aBHCHOCTH O] TpuMecTpa TpyaHohe. YnTpacoHorpaduja je Ouia riaBHa JUjarHOCTUYKA METOAA
3a mpoueHy mandopmanuja geryca. Ce mperiene cy obaBsbajli 3ajeJHO TPOj€ CIIELHjaIUCTa
aKyIIepcTBa M TICPUHATOJNIOTHjE CTpy4maka 3a exocoHorpadujy ca KI'A KIC. YV nHekum
cllydajeBUMa KOMIUTMKOBAHUJUX aHOMalMja paju J0o0Wjama jaCHUX W JeTabHUX HWH(pOpMaImja
ypaheHo je u cHuMame (eryca marnetHoM pezoHaHiioM (MP) na Siemens 1.5 Tesla Simphoni
amapary. Ha cBakoM Y3 nperieny mepeH je Hajayosu yen mionose Boje (deepest fluid pocket -
DFP) Ha ocHOBY Kora je KOJM4MHa IJI0JI0BE BOJE KaTeropucana kao onuroaMHuoH (DFP<2cm),

HopMaiHa konuunHa (DFP 2 — 8cm) nnu nonuxuapamuuon (DFP>8cm).

Y mpBoMm TpuMecTpy y 12. HenespM TecTaiyje CBako] MAlMjeHTKUH je ypaheH oOaBe3HU
OMOXEeMM]CKM CKPUHHMHI Ha aHeyruiouauje npsor tpumectpa (Double Tect). YaTpasByuHo cy
MaKCUMaJTHO MPENHU3HO MEPEeHH ayxkuHa TeMme-Tptunia (crwon-rump lenght CRL) u neGreuna
nyxansae TpaHcnynenie (HT) y carutanHoM npeceky eryca ca riaBoM y HEYTPaTHO] TO3HIIH]H.
PedepenTHr orcer HOpMaTHUX BPEJHOCTH 3a AYKUHY ¢eryca y 12. Henessu TpyaHohe on
TeMeHa 10 TpTuie u3Hocu oa 45 mm no 84 mm. Kox HT mepena je makcumanHa neOsbuHA
MOTKOKHOT pacBeTJbera n3Mel)y Koke M MEKOT TKHBa KOj€ Ce Hajla3u M3HaJ IePBUKAIHOT Jeja
KW4YMe, a TrpaHu4Ha BpenHocT ypeaHor Hanaza HT je o6muno no 3 mm. On GuoxeMujckux
aHanu3a y npBoM TpumecTpy oapehusanu cy PAPP-A (pregnancy associated plasma protein A)

u Beta hCG (Gera cy0jenHmIIa XyMaHOT XOPHOHCKOT TOHAIOTPOIMHA). Y CKIIaay ca Hajla3uMa
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Double Tecta (Y3 u Onoxemujcku MapKepH) 3a CBakH IUION je oapeheH pPU3MK 3a TCHETCKE

aHoMmayije (HU3aK / BUCOK).

CpemunoMm npyror Ttpumectpa y 17. Hemesbu recranuje paljeH je M0IaTHU CKPUHUHT ILI0Ja
(Triple i Quadriple test — T/Q). Ox GuoxemMujCKHX MapKepa y IpyroM TPUMECTPY oApehuBaHu Cy
B-hCG, AFP (anda deronporenn), Muxubun (INH) u Ecrpuon (E3z). Kao rpannyna BpeaHocT 3a
nedexre HeypanHe 1meBu oOudHO ce y3uma BpeaHocT AFP ox 4,5 MoM-a. 3a naboparopujcke
JIMjarHOCTHYKE TECTOBE Y3MMaHO je 1mo 5 mL BeHCKe KpBH y HEXEMapHU30BaHE EIpyBeTe Koje Cy
neHrpudyrupane nmo 15 mmuyra. HakoH cemapanuje cepyma oapehuBaHe Cy KOHIEHTpaIlHje
ucnuTUBaHUX  Mapkepa Ha amapaty BRAHMS KRYPTOR  Analyzer wmetromom
bayoporuToMeTprukor uMmyHoeceja Ha Ssdwlab 5 codreepy. [lobOujene cepymcke
konnenTpanuje (IU/L) cy 3aTum, paau nakmier nopehema v aHamm3e, KOHBEPTOBAHE Y MYJITHILIS
on meaujana (MoM) u KopuroBaHe 3a OAroBapajyhy recralMoHy HeleJby Yy KO0jOj C€ pauiio
tectupame. CraHmapaHe pedepeHTHE BpPEIHOCTH HOPMAJTHHMX Haja3a HMCIUTHBAHHX
OMOXEMHjCKUX MapKepa MpBOT U Ipyror TpuMecTpa TpyaHohe cy ox 0,5 1o 2 MoM-a. ¥V cknany
ca Hanazuma T/Q tecra (Y3 m OMOXeMHjCKM MapKepH) 3a CBakd IUIOA je onxpeheH pusuk 3a

reHeTCKe aHoMalrje (HU3aK / BUCOK).

[Topen ckpuHHHT TecToBa, ¢ 003UpOM Ja je 3a (deryce y Hamem y30pKy Beh mocymmaHO Ha
KOHTEHUTAJHE aHOMallije 3a KOje Ce 3Ha Ja Cy BeoMa YeCTO Y3POKOBaHE TEHETCKHM
nopemehajuma, 3a cse deryce je ypaheHa U KOMIUIETHA (eTalHa KapHOTHIM3alKja Kako Ou ce
no0uiie KOHauYHe JUjarHo3e MOTEHIMjalTHUX reHeTckux nopemehaja. OnpehuBame kapuoTumna je
paheno kimacuunoM Morheadovom Meronom u3 numdonurta nepudepre kpsu. O HalljeHTKUHBE
ce BEHENYHKIWjoOM y3uMa 5 mL KpBUM y XemapuHU3WPaHy eINpyBeTYy, a 3aTUM c€ KpB
HEeHTpUdyrupa 0K ce JUM(POLUTH HE MU3]IBOje Yy BHJY IPCTEHA M3HAJ HATAIOKEHUX OCTAIHUX
KpBHUX henmja. JleykoruTtu ce 3 naHa WHKYOMpajy Ha MeIujyMy KOjU TOCHellyje HHUXOBY
MuTO3y, Ha 37° C nma ce BuIie myTa mojesie. 3aTUM Ce MHUTO3a 3aycTaBjba y Metadasu, Kaua ce
XpPOMO30MH Haj00Jb€ yOdaBajy, JOJABamEM KOJXHUIIMHA WM BHHOJACTHHA KOJH CIIpedaBajy
oOpa3oBame J1e00HOr BpeTeHa. JlofaBame XMIIOTOHOI pacTBOpa HM3a3uBa MpPCKambe MeMOpaHe
JeykouuTa u ocrnobahame XxpomozoMa, Koju ce oHla pukcupajy u 60je (KIacu4Ho ymoTpedbom

I'mm3a Goje unm merogama Oojema Tpaka Koje omoryhaBa OTKpUBaW€ CTPYKTYPHHX U
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HYMEPHUYKHUX abepanuja y cnenuduIHM pernoHuMa XpoMO30Ma). 3aTUM CE€ HalpaBu pa3Ma3 Ha
IUIOYHIM KOjU C€ aHaJu3upa I0JI MUKPOCKOIIOM Yy CMHUCIY Opoja, H3Iiieqa W BEIUYHHE
XpOMO30Ma, Ka0 U CTPYKTYpHUX M HyMepHUKux abepamnuja. Y ciydajy CyMie Ha CHeHu(pUIHE
XpPOMO30MCKE HYMEpPHYKE WM CTPYKTypHE mopemecaje ypaheHa je W moJMMepasHa JIaH4aHa
peaknuja (PCR) ca oxromapajyhum mpajmepuma. Y3opiu henuja 3a TEHETHUYKE aHAIM3E CY
noOWjeH WHBAa3MBHUM JWJarHOCTUYKMM MeTojamMa (OHWoIicHja XOPHOHCKMX — YYIHIIA,
aMHHOIICHTE3€¢ WJIM KOPJOLEHTE3€) Ha KJIAaCMYaH HAauWH, a 0Ja0hp TEXHHKE je 3aBHCHO Of
recrainujcke Henesbe. [ eHeTCKe aHOManuje Cy MojeJheHe Ha Hajuenthe Tpu3oMuje 1 MOHO30MU])e
(Sy Down — tpusomwuja 21, Sy Patau — tpmsomuja 13, Sy Edwards — tpusomumja 18, Sy
Klinefelter - XXY, Sy Turner — XO, utn.) u Ha pehe crpykTypHe mopemehaje (mereruje,

WHCEpIIHje, HHBEP3Hje, UTIL.).

[Topen Tora y apyrom TpUMECTpPY CBaKH IUIOJ je UMao M JieTasbaH (€KCHEPTCKH) YNTPa3ByuHH
npersien ca oapehuBameM OMOMETPUJCKUX MapameTrapa Kao IITO Cy OWMapujeTalHu ujaMeTap
(biparietal diameter - BPD), ooum riaBe (head circumference - -HC), obum abmomeHa
(abdominal circumference - AC) u nyxwuna ¢emypa (femur length - FL). bumapujeramuu
aMjameTap MpecTaB/ba MAKCUMAaJIHH JjaMeTap IONPEYHOr Ipeceka Jo0ame IIofa Ha HUBOY
napujeTaJHuX eMUHEHIMja U mpecekoM cy obyxBaheHu cavum septum pelucidum, tanamyc u
O6asaniHe nucrepHe. O6um TpOyxa ce Mepu Ha MpeceKy KOJUM c€ BUAM YMOJIMKallHAa BEHa,
xemynai u pebpa. [yxuHa OyTHE KOCTH MEpEHa je O] JeHOT 0 APYror Kpaja OyTHE KOCTH.
buomerpujcku mopany cy KopHIINEHH 3a MOCTaB/bamkE JIMjarHO3€ MHTPAYTEPYCHOT 3acToja y
pacty mwiona — IUGR (intruterine growth restriction). MutpayrepycHu 3acToj y pacty y Hamioj
CTYIUjH je TMJarHOCTUKOBAH Kaja je MpOLEHkEeHa TeJleCTHA TeXUHA IJ10/1a Ouia UCIOJ 1€CEeTOT

MEePIEHTHIIA OJ] OUEKHBAHE 3a FeCTaIM]CKY J100.

VY apyrom tpumectpy ypahen je Takohe u ¢erannu exokapauorpadceku nperien (FES) Trokom
KOTa je KOHCTAaTOBAHO Ja JIM MOCTOj€ CpuaHe aHOMAaJM]je WM MPETYJapHOCTH y CPUYaHOM paay
(maToyomky Hajnas) win cy getanHa cpia GU3NOIONMIKe aHaToMuje U GyHKIHje (ypeaaH Hajas).
Takohe, TokoM OBOr ekcrmepTckor Y3 mperjiefa JeTajbHO Cy aHaJU3paHU CBM IOj€AMHAYHU
JIeIOBH TeJla TUI0JIa Ka0 M OPraHCKM CHUCTEMH ca IUJbeM BHU3yalM3alMje U MOTBphUBama CBUX

noTeHIMjanHo nocrojehux derananx mandopmanuja. [locebna maxma ce oopahana Ha ,,soft
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MapKepe pa3InuuTUX CHHAPOMA MYJITHIUIMX aHOMaJIija Koje MMajy 3ajeIHUYKY OCHOBY Y HEKOM
ol TeHeTCKuX mnopemehaja (M30cTaHaK HOCHE KOCTH, XUIIOIIa3Mja TUMYCa, MOCTOjambe IHCTa
IUIEKCYyCca XOpOUJLYca, €XOTeHH MHTPaKapAujadHu (POKyCH, €XOreHOCT LPEBHUX BHjyra IJioja,
npomurpeme 0yOpekHe Kapiuiie-THjeJoHa, pPelaTUBHO ckpaheme OyTHE KOCTH M HaJUIaKTHULIEY
OJTHOCY Ha BEIMYMHY OUTApHUjeTaTHOT JMjaMeTpa IJIaBe IUI0Ja, PACIE TOPHE YCHE, TIOCTOjamkhe

danooBe TeTpaIoryje, NepuKapaHU U3IUB, UTI.)

CBe mMmanMjeHTKUIBE Cy TpyaHohy BoaWiIEe MO akKTyelHUM MPOTOKOJMMAa 3a mpaheme
BUCOKOpH3MYHE TpynHohe ca cycneKHHM aHomanujama. PenoBHo cy mpaheHe u OenexeHe cBe
KOMILUTMKAIMje TPYAHONhe Koje Cy ce eBEHTyallHO Pa3BWIIC Yy JaJbeM TOKY CBE J0 MOMEHTa
3aBpiieTka TpyaHohe. Hapounrta maxma ce oOpahana Ha wHTpayTepycHy cMmpT twiona (fetus

mortus in utero — FMU).

KonauHna nujaraosa, Kao ¥ oJyiyka 0 TpeTMaHy aHOMaJIMja WM PeKuy TpyaHohe, TOHOIIeHa je
3ajelH0 Ca HEOHATOJO3WMMa W IIeIUjaTPUjCKUM XHpyp3uMa, diaHoBuMa KoH3mwimjyma 3a
KOHTEJIMTAIHE aHOMaIHje KOjU TMOCTOJHM Ha HAIIO] KIMHUALHU. Y CIIy4ajy MajluX W JaKIIuX
¢deranHux aHomanuja, Koje OM ce HaKoH mopohaja MorJie XUPYPIIKH TPETUPATH, JTOHOLIEHA je
OJUTyKa Jia C€ HacTaBW TpyaHoha, a OB MAIMjeHTH Cy PEJOBHO KOHTPOJIUCAHU jETHOM MECEUHO
TOKOM JIpyror u Tpeher TpumecTpa TpyJaHohe y CKIIady ca aKTyeIHUM IPOTOKOJIMMA 3a Boheme
BHCOKOPH3MYHUX TpyAHOha. Kao OCHOBHU MO3UTHBHU HCXOA TpyAHONE y HAIlleM HUCTPaKUBALY
cMaTpaHa je *UBOpoheHOCT Jiere ca KOHI'eHUTATHUM aHoManujama. CBU MPUKYIIJbaHU MOAALN

CYy aHAJIM3UPAHU Y OAHOCY Ha UCXO pr,Z[HOhC.

Hacymnpor Tome, ako cy mandopmanuje Ousae reHeTCKOr MopeKsia, XUPYPIIKH HEKOPEKTHOMIHE
WJIM MHKOMITaTUOMIIHE ca )KUBOTOM, JIOHOILIEHA j€ OJUTyKa O MPEeKUay TpyAHOhe U3 MeAUIUHCKUX
uHavkanyja. IIpekun tpyaHohe je palleH Tek MOMITO MITO Cy POAMTEIHHM O CBEMY JAETaJbHO
MH(pOPMHCAHU W JAIM CBOJY NMHUCMEHY CarjlaCHOCT 3a MHTEPBEHIH]y. MeToa KojuM je BpIICH
npekus TpyaHohe je perucTpoBaH 3a CBAKOI MalMjeHTa (KUpeTaka y IpBOM TpUMecTpy 10 15
recTallioHe HeJesbe, MHCTUIIalK]ja Win (GeTHLH), a Takohe je HOTUpaH U HaYMH adopTyca W/uin

nopohaja (TEPMHHCKHM LAPCKU Pe3, MaIM MPETEPMUHCKU Iapcku pe3 — SC parva, BarMHaJIHH
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mopohaj ca wiu 0e3 MHAyKIMje/cTuMyIanrje npocraraanguauma PgMis ili PQE2, ®onujesum

KaTe€TCpoM U1 CI/IHTOI_II/IHOHOM).

I'ecranmona Henespa (HI') y kojoj je momwio mo 3aBpmieTka TpyaHohe (Mpekua wiu mopohaj)
pETUCTPOBaHA je 3a CBaKy ManujeHTKupby. CBH MPTBOPOH)EHH TUIOIOBH (HEBE3aHO 3a FeCTAIHOHY
no0) cy ynyhenum Ha ayromncujy paad KoH(HpManMje IujarHo3e, KOMIUICTHOT OIHCca
Mangopmalja Ka0 M XUCTOMATOJIONIKE aHanmu3e. JKuBopoheHa nema cy oaMax 1o pohemy
nperjegana oj CTpaHe KIMHUYKOT HEOHATOJIOTa KOjU je ONKMCHUBA0 CTambe IUIoJa U YO4YCHE
aHoMmaije, a 3aTuM ynyhusao ey Ha qajbu TpetMaH. HakoH OBUX Iperiieia CBe perucTpoBaHe
aHOMaJlije Cy TpYIUCaHe Yy CKIaJy ca CUCTEMOM OpraHa Koju je Ouo 3axBaheH mpomeHama u

II0JICJbEHE HA OHE ca UK 0€3 NeHETCKOT Y3pOKa.

3.4.CTATUCTUYKA AHAJIU3A

CBu momany cy OWJIM CTATUCTHYKH aHAIM3MPAHW, KaKO y YKYITHO] TIOMYJAIMjd, TaKO U II0
rpynama naiujeHTKUba y OJHOCY Ha ucxoje TpyaHoha. 3a cTaTUCTUUKY aHaIU3y ¢y KopuirheHu
METOJIM JECKPUIITUBHE W aHAIWTUYKE CTaTHCTUKE. Pe3ynTaTu [OecKpumiyje W aHalu3e
MpUKa3uBaHu Cy TabenmapHo U rpaduuku. 3a 0Opaxy nojataka kopumiheH je nporpam SPSS 20

(IBM SPSS® version 20.0 Inc, Chicago, Illinois), a crenen 3agajrocTH je 6mo p<0,05.

On Merona AECKPUNITHBHE CTAaTHCTUKE Y pady Cy KOpUIINEHM MHHHUMYM M MaKCHUMYM,
ancontyTHu u penatuBHU (%) OpojeBu. 3a mapaMeTapcke MOJaTKe HCHUTaHa j€ HOPMAJIHOCT
pacniozene Kolmogorov — Smirnov Zed tecrom. C 063upom /1a je HOpMaIHOCT MOTBpheHa 3a cBa
aHaJIM3UpaHa TapameTapcka obenexja Koja Ccy MpUKYyIJbaHa TOKOM TpyaHohe (p>0,05) oBu
MOJIally Cy MPUKa3aHH MPEKO BUXOBUX apUTMETHUKHX CPEAMHA U cTaHIapAHuX Aesujarnuja. Ca
Jpyre cTpaHe, HelapaMeTapCKy MOAAlM Cy OMHMCAHU MPEKO yYECTaOCTH HHXOBUX KaTeropuja

KO UCIIMTUBAHUX HaHI/Ij CHTKUA.
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On anaMTHYKMX MeToAa KopuilheHu cy Hemapamerapcka CrepmaHoBa Kopenaiuja, Xu
kBajpat TecT (%), Hemapamerapcka ANOVA 1j. Kruskal — Wallis Tect (KWy?) u perpecrona

aHajim3a.

IapconoB Xu-KBagpar TecT (%) je CTaTUCTHYKU aHAIUTUYKM HEMapaMeTapCKH METO KOjHU CE
KOPUCTH 3a TPOIEHY 3HAYajHOCTH Pa3JIMKEe YYECTAJIOCTH KaTeropwja jeaHor objexja Kao |
jeIHorT, JIBa WM BWIIE HE3aBUCHUX y30paka. Y OBOj CTYIWjU NMPUMEHHBAH j€ Y IUJbY MPOIICHE
3HAYQjHOCTH Pa3]IMKEe Yy YYECTaJIOCTH KaTeropvja HMCIUTUBAHUX OIIITHUX TOJaTaKka MajKH,
NPUMEHCHUX JIMJarHOCTUYKUX METOAa Kao M ucxoxa TpynHohe. bume je ucnutuBana u
3HAYajHOCT PACIOJIeNIe YYECTAIOCTH WCIMTUBAHMX Iapamerapa y OJHOCY Ha >KUBOpPOhEHOCT

JIeTIe ¥ BPCTE PETUCTPOBAHUX aHOMAITH]a.

Jennodakropcka Kruskal Wallis ANOVA (KWy?) je CraTHCTUYKM aHAIMTHYKH
HemapaMeTapckd METOJl KOjU ce MpUMEmyje y cliydajy Aa je pe3ynTryjyhe oOenexje MepeHo
opauHanHOM ckanoM. Ilpema Tome, KWy? ce kopucTn 3a mporeHy jejcTa jeaHor (akropa
(obenerxja, KapaKTEPUCTUKE) HA BUIIE HE3aBUCHUX Y30paka Tj. Tpyla Pa3IMUUTUX jeIUHHIIA
nocmatpama (rpajanuje, dakropa). Y osoM pamy KWy? TecT je NpuMEHHBAH y LMY
UCIHUTHBaKka 3HAYQJHOCTH pa3liMKa MWCIOUTHBAHUX TIlapamerapa y OJHOCY Ha BpCTe

PEruCTPOBAHUX aHOMaJIMja U KUBOpoheHo T felle.

CnepMaHOBa KopeJalija PaHIoBa je CTAaTUCTUYKHM aHATUTHUKU HEMapaMeTapcKu METO] KOju
ce ymoTpeOshbaBa 3a MPOLIEHY 3HAYAajHOCTH jaunHe U cMepa (-1< pxy<+1l) moBe3zaHocTH Ba
obnexja (KapakTepUCTHUKE) PErHMCTpOBaHA HA WCTO] JEeAWMHHUIM TIOCMaTpama W MepeHa
opauHamHoM ckaiioM. [locrojame kopenaiuvje m3mely mapamerepa ce Mpolemyje Ha OCHOBY
weHe 3HauajHocTH (p<0,05), 1ok KoehHIMjeHT Kopenanuje (p) mokasyje Kako napameTpu yruuy
jenaH Ha npyru. Y oBOM HcTpakuBamy CrepmMaHOBa KopejalMja je NpUMEHHMBaHA Yy LUIbY
WCTIUTHBamka T[IOBE3aHOCTH KapakTepucTuka mnpaheHux TpyaHoha, Hama3a TpUMEHCHE
IMJaTHOCTHKE Ca BPEMEHOM M HAUMHOM 3aBplIeTKa TpyAHohe Kao M ucxoauma mpaheHux

TpyaHoha.
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Perpecuona ananm3a je MeToJa MYJITHBapHjallMOHE CTATUCTUYKE aHAM3€ KOja TMpHUITaza
MOJTrPYIA METOJa 3a NPOICHUBAKE 3aBHCHOCTU. [IpemukTHBHA BpemHOCT ce nobuja Imo
(GYHKIIUjU PErpecuoHOr Mojiena y OO0JIMKY JIOTUT TpaHchopmamwmje. Y perpecHoH0] aHalu3u ce
Ha OCHOBY HEKOI CKyma o0eJexja IMocMmarpama TEOpPeTCKH mpelBuha BpEeIHOCT 3aBHCHO
npoMeHsbrBe. V3Mel)y HE3aBUCHO NMPOMEHJBUBHX (YHje Cy BPEIHOCTH IO3HATE) W 3aBHUCHO
MMPOMEHJbMBE (UMja ce BpeIHOCT mpeaBuha) mocroje auHeapHe 3aBUCHOCTU. OCHOBHH YCJIOB 3a
perpecuony aHajiu3y je Ja ce Ha MCTOj JeJMHHIM MOCMaTpama perucTpyjy 6ap tpu obenexja
(jemHa 3aBHCHO TPOMEHJbMBA — KPHUTEPHjyM W HajMamke JBE HE3aBUCHO NPOMEHJBUBE —
npeaukTopu). OBUM METOIIOM C€ OIIeHYje KOJIMKO JOOPO CKYI MPEIUKTOPa aHAIM3HPaH 3ajeTHO
npenBuba unm objairmaBa UCXOAHY Bapujalily U OlemhYyje ce peIaTUBaH JOMPUHOC MPOLECHEHOM
HCXOJy CBAaKOT HE3aBHCHOT o0Oenexja (mpeaukropa) mnojenuHayno. CraHAapIHU METOJ 32
nu3Boleme perpecuone ananuse je cumynranu meton (Enter) rioe ce cBa mpenukTopcka obenexja

UCIIUTY]Y 3ajeIHO.

JloOujeHn Mojaenu TMpenuKIHje Tj. PErpecHOHE jeJHAYMHE CE€ TyMade IPEKO HEKOJIHUKO
CTaTUCTHUYKUX Tapamerapa. [IpBM mocCTymak y aHalM3W je caMa TMpoleHa CTaTUCTHYKE
3HauajHOCTU Tj. ycnemrHoctu mojena (ANOVA 3a nuHeapHy u Xu-KBaApaT TECT 3a OMHaApHY
perpecujy). Tymade ce caMO CTAaTHCTUYKH 3HAYajHU MOJENIM KAao W 3HAYajHU NPEAUKTOPU
(p<0,05). CraTUCTHMYKH MapaMeTpu KapaKTEpPUCTUYHU 33 MYITHIUIM JIMHEAPHU PErpecUOHU
meron ¢y ANOVA, koebpunmjeHT R, xopuroBanu koeduuujeHT R, xoedunmjentu bo-bk u
jennaunHa mMozena (y= bot+bi X1+ ...+ bk Xk), 0K Cy 3a OMHAPHH JIOTHCTHYKH PETPECHOHUA METOJT
KapaKTepUCTHYHH ¥° TecT, koeduuujent R% mpomeHar knacu(ukamoHe yCeuHOCTH MOJeNa,

koedunmjent bo-bk, Wald Tect, Exp(b) u jennaunna moaena (y= bo+b1 X+ ...+ bk Xk).

Perpecuonu koedpuuujentn (B) cy onene oarosapajyhux mapamerapa mojnena. Perpecuonu
Koe(pUIMjeHT bo Tj. KOHCTaHTa, NPEeACTaB/ba BPEAHOCT KPUTEpHUjyMa Kaja Cy BPEIHOCTH CBUX
npeaukTopa jenHake Hyiau. Octamu perpecuonn koeduimjentu (bi-bx xoju ommcyjy cBaku
MOjeIMHaYHN TPEeIUKTOp) TIOKa3yjy MpPOCEYHYy IPOMEHY 3aBUCHO IPOMEHJbMBE Kaja ce
oarosapajyha He3aBUCHO NMPOMEHJbMBA IPOMEHH 3a JeAMHUIY Mepe, OAHOCHO, MOKa3yjy KOJIHUKO
I00p0 CBakd MPEIUKTOP PErPEeCHOHOr MOjeia JONPUHOCH IpeaBubamy BpPEAHOCTH

kputepujyma. llo3uTuBaH npea3HaK pPErpecHuoOHUX KoedulMjeHaTa IoKa3yje NIUPEeKTHY, a
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HETraTUBaH HMHBEP3HY Be3y OAroBapajyhux NpPOMEHJBPMBHX. 3HAYajHOCT HECTaHIApIAM30BAHUX
perpecuonux koepunujerara (B) y MynTuIioj IMHepaHoj perpeCMOHO] aHAIU3H MPOIICHYje Ce
T-tecrom (p<0,05 — mpeAUKTOp Aaje CTATUCTUYKU 3HAYajaH jeJMHCTBEHHU TOTPUHOC jeTHAUYNHH
mozena). C gpyre crpane, Xu-kKBaapaT TecToM ()2, p) ce IpolLeHyje YCIEMHOCT Tj. KBAaIuTeT
npeauknuje moaena (p<0,05 nobGpa) OunapHe moructuuke perpecuje. [Iporenar knacudukanuje

MOKa3yje CTEIeH J0 Kora MoJieJ YCIEIIHO OMUCY]e ey UCIIMTUBAHY MOMyJIallu]y.

Koedpunuujent Bumecrpyke kopeaanuje (R) je koepuuujeHT Kopenammje KOoju nokasyje jaunny
(MHTEH3UTET) MOBE3aHOCTH CKYyNa CBHX INPEAUKTOpa M Kputepujyma mojuena. KoeduuujeHt
BHLIECTPYKe JerepMuHanuje — R? (kBagpar koeduuujenra) je penatMBHa Mepa
pETpe3eHTATUBHOCTH Tj. TPHIATO)EHOCTH PErpecHoOHOr MoJefla EMITHPHjCKUM  TOoJanuMa.
KopuroBanu xkoepunmnjeHT BulIecTpyke aerepmuHanuje (adjusted R square) je
HEnpHCTpacHa oueHa nomynanuone Bpeanoctd. Koeduuumjentom R? (Nagelkerke R?) ce
npouewyje ydemhe MNpeaukTopa y YKYIIHOM BapUOMIUTETY (BapHjaHCH) Ielor OWHApHOT
perpecuonor mojaena. Wald Teer (koeduiujeHT Tj. emnupujcka BpeaHoct, df, p) mokasyje
BOXHOCT CBaKOT NPEAMKTOPA, OJHOCHO, 3HAYAjHOCT IONPHHOCA MPEIUKTHBHO] CIIOCOOHOCTH
MoJiesia cBake He3aBHcHe npoMensbrBe (p<0,05: 3Hauajan; p>0,05: nonpuHOC HUje 3HAYajaH, A
ce oaroBapajyhu mOpeaukTop MOXJAa MOXKE H30CTaBUTH U3 Mojena). ExcnoHeHuupanu
JIOTHCTHYKH KoepunujenTu - EXp(b) cy komuunuim BepoBatHohe (0dss ratios — 0IHOC IIAHCH)
3a CBaKy HE3aBUCHY NpPOMEHJbHBY (mpeauktop). Bpemnoct Exp(b) Beha on jeman mokasyje
KOJIMKO IyTa je Beha maHca Ja jeIMHHUIIAa IOCMaTpama Koja je HOCWall IpoydyaBaHe

KapaKTepUCTHKE Oy/ie y KaTeropuju OYEKUBAHOT UCX0/1a T€ KAPAKTEPUCTUKE (TOT MPEIUKTOPA).

Jennaunny perpecuone anammse (y= bot+bi X1+ ... +bk Xk) dopmmupajy camo mpeaukTopH
3HAYajHU 3a Mojel. M3 oBe jeHauMHE BHIEC CE MPEAMKTOPH M HAYWH FHbMXOBOT yTHIja Ha
UCXO0J1. Y HAIIIOj CTYMjH PErpecuoHa aHain3a je KopuiiheHa J1a ce HarmpaBe MOJETH MPEAUKIIHje
MojaBe Pa3IMYUTHX TUIIOBAa KOHT€HUTATIHHUX aHOMajHja, T€éHeTCKuX mnopemehaja miona kao u
MPEANKIN]Y KUBOPOHEHOCTH [ielle ca KOHTE€HWTAJHUM aHOMajlhjaMa Ha OCHOBY OIIITHX
KapaKTEepUCTHKA TAlUjeHTKHba W HUXOBE MEIUIIMHCKE HCTOPHMje W Ha OCHOBY KJIACHYHHX
Merona (yaTpasByK, MarHeTHa pE30HAHId) TNPEHATadHe [MjalHOCTHKE W BPCTE YOUEHHX

aHOMaJIHja.
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4. PE3VJITATHU

Crynuja je ooyxBaruna 773 TpyaHuie Koje cy umaie ox 18 mo 46 roauna xwuBota (rpaduk 2).

Onmru JACCKPHUIITUBHU IIOAAIIM HCIIMTUBAHUX HaI_[I/IjeHTKI/II-ba Cy IIpHUKa3aHu Ha Tabenu 15.

[Manujentkumbe cy umaie ox 1 1o 9 nmperxoauux TpyaHoha, anu cy unak Behunom (38,7%) Ouie

npumunape (tabena 16). C npyre crpane, 18,6% nanujeHTKHBA Cy MMajle IPETXOAHE CIIOHTaHEe

nmobadaje, 10 KOjUX je Hajuemhe g0Jla3Wiio y APYroM Mecely TpyaHohe, IOK Cy IIeT

HaHI/IjeHTKI/IH)a IIp€ AaKTYCJIHC prI[HOhe HMaJIC IIPECBPCMCHEC nopohaje og IIeTor 40 c€amMor

Mmecena TpyaHohe (tabdesa 17, rpaduk 3).

TaGena 15. JleckpunTHBHY NIOJAIIM UCTIMTUBAHKX TTALINjEHTKHHA

ITapamerpu Munumym Makcumym | Aputmernuka | CrtanaapaHa
cpeanHa AeBHjanuja
T'oanue xuBoTa 18,00 46,00 30,35 6,35
[Taputer 0,00 9,00 1,07 1,31
Bpoj xuBe nene 1o caga 0,00 6,00 0,63 0,81
Bpoj Barnnanaux nopohaja 0,00 6,00 0,54 0,81
Bbpoj napckux pezosa 0,00 4,00 0,11 0,36
Bpoj nHamepHux nobadaja 0,00 7,00 0,17 0,61
bpoj cnonTannx nobauvaja 0,00 4,00 0,23 0,55
Mecer mobadaja 0,00 7,00 2,31 0,91
Henema nujarnose 9,00 39,00 23,81 7,05
Double tect pusuk 8,00 5000,00 1488,49 1511,27

131




I'paduxk 2.

50.00

40.00—

30.00—

20.00

10.00—

I
FOOVHE

TaGena 16. [Iperxoaau nopohaju maujeHTKUBA

ITapamerpu Bpoj IIpouenar i p

0 299 38,7

Mapurer 1 283 36,6
2 111 14,4 1129,810 0,001

3 36 4,7

4 u BUIIE 44 5,7

0 466 60,3

1 220 28,5

bpoj 2 70 91
BarvHaJIHUX 3 10 1,3 1677,245 0,001

nopohaja 4 4 0,5

5 2 0,3

6 1 0,1

Eooi 0 696 90,0

PoJ 1 69 8,9
MPETXOIHUX 5 7 0.9 1758,576 0,001

LapeKuX pe3osa 1 0.1

0 404 52,3

1 282 36,5

Eooi 2 67 8,7
POJ HHBE 3 13 17 1467,534 0,001

JIele 10 caja 4 4 05

5 2 0,3

6 1 0,1
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I'padux 3. XKusopohenoct(%) nperxonnenene

[ CBa NpeTXoAHO Xu1Ba Aeua

B CmpT npeTxoaHe aeue

TaGena 17. [Iperxoaan nobayaju manyjeHTKHbHA

IHapamerpu Bpoj IIpouenar X p

0 682 88,2

1 64 8,3

bpoj HamepHuX 2 16 2.1
nobauaja 3 8 1.0 2871,592 0,001

4 1 0,1

7 2 0,3

0 629 81,4

Bbpoj cionTanmnx 1 113 14,6
no6auaja 2 24 31 1872,686 0,001

3 6 0,8

4 1 01

0 1 0,1

1 4 0,5

Mecen TpyaHohe y 2 111 14,4

BpeMe 3 14 1,8
no6auaja/npeBpemMeHor | 4 8 1.0 562,287 0,001

nopobhaja 5 2 0.3

6 2 0,3

/ 1 01

Behuna nanujeHTkuma HHUje UMana aujaderec y TpYAHONM HUTH je HaBOJIWJIA Ja OWIIO KO Y
nopoauitk 6omyje ox aujaberec menutyca (tabena 18). C apyre cTtpaHe KO MalMjeHTKHIbA Ca

nujaberecom Hajuerrhe cy Omite anomanuje [[HC-a wnm mynrurute anomanuje (tabema 19). V
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tpyanohu RhD mosutuBan miof je umano 10,1% ucnutuBanux RhD HeratuBHUX KeHa, 0K je

Rh anmonMyH#3anmja perucTpoBaHa caMo y jeHOM ciydajy (tadena 20).

Tabena 18. JInuHa ¥ MOPOJUYHA UCTOPHja AUjabETEC MEIUTYCA KO/ UCITUTUBAHUX JKEHA

IMapamerpu Bbpoj IIpouenar x P

) HEMA 736 95,2
Aujaderec 1 iva 25 32
MEJIUTYC Y : 2033,784 0,001
HOPOIHIIH oTan J 1,2

oI ocTanu 3 0,4
Hujaberec He 758 9,1 714,164 0,001
TPYIHUIIE na 15 1,9

TaGena 19. PerucrpoBane aHoManuje KO/ MaIHjeHTKUbA ca IUjadeTec METUTYCOM

Cucrem oprana Tun anomanuje
KBC Truncus arteriosus communis fetus tum |
KBC Xwuromnasyja JIeBOT cpia, nopemeheHn n3a3u BENUKyX KPBHUX Cy/IOBa
IHHC Cysterna magna
HHC ObocTpaHa BEHTPHUKYJIOMETaJIja00YHUX KOMOpaca peAyKIHMjoM ITapeHXuMa Mo3ra
ITHC Encephalocela
HHC [Tpomupenn 3a0Hju pOroBr OOYHUX MOKAaHUX KoMopa 110 15 mm
OHC XepHujauyja MaJIor Mo3ral MEHMHI OMH]eJI0KeNa
ITHC Spina bifida y naym6ocaxpantnom geay Arnold-Chiari tum 11
MVIJITHUITIE LlcTHYHU XUTPOM BpaTa, TYMOp ab/loMeHa U cJ1000jHa TEYHOCT y abioMeHy deryca
MVIJITUIIE Iuctryanan xunporc deryca. Cycnekran hygroma coli. Tymop MeaujactTuayma.
MVIJITHUITIE LlMCcTUYHU XUTPOM BpaTa M HIMCTHYHM TyMOp abnomeHa deryca
MVJITUIIE Hidrops fetus universalis; Tu mediastinum; Hygroma coli
'MT Omfalocela fetus.
'UT Omfalocela fetus

YPOI'EHUTAJIHE CMmamenn 0yOpe3n aHOMAITMYHOT MapeHXHMa,; OJIMTOAMHUOH U3PaXeH

Jlerenna:

- KBC- kapanoBackynapHU CUCTEM
- [IHC- neHTpaJIHUHEPBHU CUCTEM
- ' T- racTpOMHTECTUHAIIHYU TPAKT
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TaGena 20. [Tocrojame Rh nHKOMIaTHOMINjE UM ATOMMYHHU3AIHje Y HCITUTUBAHO] TpyAHOhK

2

ITapamerpu Bbpoj IIpouenar pé p
Rh nakomnarubuimja HE 695 89,9
y TpyaHohu Ia 78 10,1 492,483 0,001
Rh anonmyHnuzamuja HE 772 99,9 769,005 0,001
y TpynHohu Ja 1 0,1

Y ucnurtuBanoj TpyaHohu nndeknuje Hucy omie yecre (5,8%), a Hajuenrhe cy perucTpoBaHe

BUpYCHE HH(EKIH]je Kao 1 MH]EKIIUje peBHUM OakTepujama (Taderna 21).

Tabena 21. [loctojame nH(pEKIMja y UCTIUTUBAHO] TpyIHOhK

Iapamerpn Bpoj Ipouenar A p
0e3 nHdexuja 728 94,2
Toksoplazma 6 0,8
. | Rubella u/unu Varicella 5 0,6
Mngexumje I[peBHE OaKTepuje 13 1,7
y TpyAaHohn xpyru supycn (Parvo B 19, HBY, " 1 3344,684 | 0,001
HCV, HPV, Influenca, Zika) '
ocraio pehe (Ureaplasma, 5 06
Mycoplasma, Chlamidia) '

I'padux 4. Yuecranoct nHpekrja y TpyAHONH KO NCTIUTHOBAHUX TAIH]CHTKUHA

100 ~

80 -

60 -

40

Iocrojame nH(peKknMje y MICMIUTUBAHOj TPyAHOhH

® [TapameTpu 6e3 nHpekimja

m Toksoplazma

B Rubela w/unu Varicela

B jpyru Bupycu (HSV, HBV,

CMV, utn)

B npesHe OakTepuje

B ocraio pehe
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Kama cmo ananmu3upanu Halla3e MpeHaTaTHOT CKPUHHUHTA 3a TeHeTcKe aHoMmanuje Double
TecT je OMo ypeaaH Tj. HUCKOT pusuka y 76,3%, a Triple tect y 58,3% on ypahenux ciyuajea
(cBe TpyaHohe KOje HHCY MPEKUHYTE Y MPBOM TpuMmecTpy) (Tabene 15 u 22). [Ipema Tome BuIU
ce na ce Triple TecT y Hamioj CcTyAMju TOKa30 TOY3AaHHH 3a JETCKIU]y KOHTCHUTATHHX
Mandopmainmja eryca. ['eHeTCKka OCHOBA 3a PErMCTPOBAHE aHOMAJIM]jE j€ JOJATHUM METOJlaMa
WHBa3MBHE IPEHATAHE IHjarHOCTHKE TMOTBpheHa kox 25,2% mnanujeHTkuma (Tabema 23).
Hajuemrha Bpcra rencrckor nopemehaja 6uo je Down curapom (13,8%), 1m0k cy cuHapoMH
Turner u Patau peructpoBanu koj ocmopo (eryca, Edvards y 15 cayuajesa, Klinefelter y 7,
TpuzoMuja XXX y Tpu ciydaja, Tpusomuje 8, 18 u 20 xox mo jemHor deryca, MO3auK y MIECT
cllydajeBa, JIOK je jedaH (eTyc MMao MYNITUILUIE TeHeTcke abHopmanHocTH. Kox 6 deryca je
IMjarHOCTHKOBaHA JAujadparmMaiiHa XepHHja, y 2 ciydaja Kao M30JI0BaHa Jie3unja, a Koj 4 ¢eryca
y CKJIONY YApYKEeHUX aHomaimja. Takohe je mujarHOCTHMKOBaHO 7 arpe3uja e3odaryca, cBe y

CKJIONY YJPYKEHUX aHOMaJIuja.

Ta6ena 22. Hanasu Double u Triple/Quadriple Tecta koju cy paljenn y ucnutuBanoj TpyaHohun

IMapamerpn bpoj IIpouenar e Y
Double ypeaaH — HU3aK PU3HK 590 76,3 214,294 0,001
TECT HaJla3 JIOLI — BUCOK PU3UK 183 23,7
Triple/Quadriple | ypeman — Hu3ak pusmK 371 58,3 34,371 0,001
TECT HaJla3 JIOLI — BUCOK PHU3UK 265 41,7

Tabena 23. ['eHeTCKa OCHOBA 32 PETHCTPOBAHE AHOMAJTH]jE

ITapamerpu bpoj IIpouenar i p
I'enercku HE 578 74,8
nmopemehaj | ma 195 25,2 189,766 | 0,001
Bpcra Sy Down 107 13,8
TEHETCKOT | Ipyre TPU30MHje€ U MOHO30MHje 51 6,6 1035,554 | 0,001
nopemehaja | ocrano 37 4,8
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I'paduxk 5. ITocrojame renerckor nopemehaja kox ucnutuBanux Qeryca

IHocTojame renerckor nopemehaja

® ['enercku nopemehaj e

® ['enercku mopemehaj na

I'padux 6. Bpcra renerckux nopemehaja KoJ1 HICIUTUBaHUX (eTyca

Bpcre renercknx nopemehaja

= Sy Down

® 1pyre TpU3oMHje u
MOHO30Mj€

® ocTtano

Ha yntpaconorpadckom nperieny ¢eryca y IpyroMm TpUMECTPY BU3yalIH30BaHO je OCaM BpCTa
aHOMaJIMja pa3IMYUTHX OPraHCKUX cuctema (Ttabema 24). Ilopex Tora KOHCTATOBAaHO je
MOCTOjalbe MHTPYTEPHHOT 3acToja y pacty twiona (3,4%) u mopemehaja y KOJTUYHHH TUTOZOBE
BoZie (OJIMTOAMHUOH WM XUApaMHUOH — 3,2%). Ha ynrpa3Byunom mperieny y 19,1% cnyuajeBa
HUCY PErucTpoBaHe aHoOMajuje, a Hajualrhe cy Ouie aHOMaldje LIEHTPATHOT HEPBHOI' CHCTEMa
(29,1%). Cinyan OJHOC y4ecTaJoCTH aHOMajMja oapeheHux cucTeMa opraHa je IOoTBpheH U Ha

MP nperneny (tabena 25).
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Tabena 24. Hana3 yntpasByuHor nperiena mioaa y Il tpumectpy tpynaohe

ITapamerpu Bpoj IIpouenar e p
0e3 aHoManmja 148 19,1
IIEHTPATHOT HEPBHOT' CHCTEMa 226 29,2
BpaTHE U IPYIHOT KoIla 41 5,3
V3 nanas
) CpuaHe W BacKyJapHe 85 11,0
aHOMaJIija u
ADAMETADA racTPOMHTECTUHAIIHE 47 6,1
frapamerap MyCKYJIOCKEJIETHE 38 4,9 580,142 | 0,001
KOjU MOT'Y
A3ATH 1A YpOT€HUTAIHE 57 7,4
ZEOMaije ocTaje peTke 10 1,3
KOMOMHOBaHE 70 9,1
MHTPAYTEPYCHHU 3aCTOj Y pacTy 26 3,4
nopemMehaj 1mio10Be BoJIe 25 3,2

I'padux 7. Hana3z ynrpasByuHor nperiena mioga y Il rpumectpy tpyanohe

Hana3z yarpa3ssyuHnor nperyiena mioaay |l rpumectpy
TpyaHohe
30 - B [TapameTpu 6e3 aHOMamHja
B [TapamMeTpH [EHTPAIHOT HEPBHOT
cucrema
25 1 B [TapameTpH BpaTHE U IPYIHOr KOIIA
B [TapameTpu cpuaHe U BaCKyJIapHE
20 -
B [lapaMeTpH raCTPOMHTECTHHAIHE
H [TapameTpy MyCKYJIOCKEIETHE
15 A
H [TapameTpu yporeHHUTaIHE
10 - & [TapameTpH OCTale PETKE
[TapameTrpn KoOMOMHOBaHE
5 H [TapaMeTpy HHTPAyTEPUHU 3aCTO] Y
pacry
IMapamerpu nopemehaj miomose
0 BOJIE
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TaGena 25. Hanas nperyieaa mioaa MarHeTHOM pe3oHaHIoM y Il tpumectpy Tpynnohe

IHapamerpu bpoj IMpouenar a p

[IEHTPATHOT HEPBHOT CUCTEMA 58 7,5

BpaTa ¥ TPyTHOT KOIIIa 1 0,1

CpYaHEe U BaCKyJIapHE 2 0,3
MP Hautas MYCKYJIOCKEJICTHE 3 0,4 254,274 | 0,001
aHoMaJiuja

YpOTCHUTATHE 3 0,4

OCTaJIe PETKe 1 0,1

KOMOWHOBaHE 5 0,6

VYiTpa3By4HH Hala3W Cy c€ y 3HauajHOM IpOICHTY cjaraiu ca Hajmazuma MP u Hanaza HakoH
nobauaja/nopolhaja. Hana3zu MarHeTHe pe3oHaHLe Cy UIIaKk OWJIM 3HATHO TAYHUJU y OJTHOCY Ha Y3
y claramy ca OlHMCOM aHOMaJIMja HaKOH nmobayaja/mopohaja (tadbena 26). YiTpa3Byk U MarHeTHa
pe30HaHIa Cy Yy HAIoj CTYAHMjH MOTBpheHe Kao BeoMma IMOy3AaHW METOIU 33 IHjarHOCTHKY
KOHTCHHTATHUX Mandopmainuja ¢eryca ¢ o03upom na je 74,3% aHomanmja aaeKBaTHO
Npeno3HaTo Impe mnopohaja. YnTpasByk M MarHeTHa pPE3OHaHIA Cy HajOoJbe ITETEKTOBAJIC
mandopmanuje [{HC-a. Nnak, penaruBHo Bucok mpoueHatT (40%) aHoManuja HUje aJeKBAaTHO
OIMHMCaH YITpacoHOTpad)CKH, MITO yKa3yje Ha MOTPeOy JOJAaTHE IUJarHOCTUKE Yy CIydajy Ja ce
MOCYMBba Ha KOHT'€HUTAITHE aHOMAJIH]€ TUI0/IA.

I'padux 8. Hana3 maruetHe pe3oHaHIe

Hana3 nperyiena njioxa MaraeTHom pe3oHanuom y |1

TpUMecTpy TpyaHohe
B MP Hana3 aHoMajuja MeHTPATHOT
8 1 HEPBHOT CHCTEMa
7 - B MP nana3 aHoManuja Bpara u
IPYIHOT KoIlIa
6 B MP Haja3 aHoManuja cpyaHe 1
BacKyJlapHe

B MP nana3 anomammja

4 - MYCKYJIOCKEJICTHE

® MP nana3 anomanuja
3 YPOTr€HHTAIHE
2 - B MP nHana3 aHOMajIHja 0CTaie PeTke
14 MP nana3 anomanuja KOMOMHOBaHE
0 .
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Tabena 26. Cnarame Y3 Hanasza ca Haazuma MP v xucronaronolke aHaaiuse

2

ITapamerpu Bbpoj IIpounenar pé p
Y3u XIT |cmaxy ce 464 60,0
HaJa3 HE CIIAXYy ce 309 40,0 31,080 0,001
MP u XII | cmaxy ce 64 87,7 35,471 0,001
HaJa3 HE CIaXy ce 9 12,3
Y3uMP | cmaxy ce 61 83,6 38,629 0,001
Hazas HE CJIaXYy Cce 12 16,4

Hakon mob6auaja/mopohaja cBa BuTanmHa gena cy mperjieaana oj CTpaHe MeaujaTpa/HeoHaToora.

C npyre ctpane cBu (eTycH KOjU HHCY OWIIM >KMBOPOhEHHU IOCIaTH Cy Ha ayTOICH]y paau

MOTBpJIE U JETaJbHOT OIKMCa CBHX KOHTEHUTAIHUX aHomanuja. Hakon mnopobaja/moGauaja

NperJieIoM MMeAnjaTpa WM Ha ayTOINCHjU MOTBPHEHO je JEBET pa3iu4YuTUX Tpymna (eTarHux

aHoManWja y onHocy Ha 3axBaheHm cucreM opraHa (tabema 27). Kama cy ananmmsupanu

MojeIMHaYHi OPTraHCKH cHucTeMu Hajuyemhe cy Ouine mandopmaiuje IEHTPATHOT HEPBHOT

cucrema (25,5%), nok je ykymHo rienaHo BehumHa ¢eryca mmana Bulle KOMOMHOBAHUX

anomanuja (31,6%).

Tabena 27.BpCTa " YyUeCTaJIOCT ,Z[I/IjaFHOCTI/IKOBaHI/IX aHOMaJ'II/Ija HUCIIMTUBAHUX IIJIOJ0Ba

IMapamerpu Bpoj Ipouenar 1 P
LIEHTPAJIHOT HEPBHOT CUCTEMA 197 25,5
BpaTa U IpyIHOT Kolla 42 5,4
CpIla ¥ BaCKyJIapHOT CHCTEMa 68 8,8
raCTPUOHTECTUHAIIHE 50 6,5
AHOMaIMje | MyCKYJIOCKEIICTHE 38 49 704,503 | 0,001
YPOT€HUTEIIHE 46 6,0
XPOMO30MCKe 06€3 aHaTOMH]e 40 5,2
ocTaje peTke 48 6,2
KOMOHHOBaHE 244 31,6

140




I'paduk 9. YyecTamoct perucTpoBaHUX aHOMAJIH]ja

Bpcra 1 yyecTasocT 1MjarHOCTUKOBAHMX AHOMAJINja
HCIIMTHUBAIHLA IJIOAA
B AHOMaiHje LEHTPaIHOT HEPBHOT
35 1 crucreMa
/ ® AHomaiuje Bparta U TpyIHOT Kolla
30 -
B AHOMaNHje cpIla M BaCKyJIapHOT
- / cucrema
B AHOoMaiMje racTpUOHTECTHHAIHE
20 - ¥ AHOoMasMje MYCKYJIOCKeJeTHe
15 - ¥ AHOManuje yporeHUTEIHe
10 | " AHomanuje XpoMo30McKe 0e3
aHaTOMH]e
B AHOoManmje ocTalie peTKe
5 .
AnHomanuje KOMOMHOBaHE
0 T

VYdecTanocT pa3uYuTUX TPUMEHEHUX TEXHHKAa 3a Mpekux TynHohe kao u cam mopolhaj
IpUKa3aHu cy Ha Tabenama 28 u 29. [Ipekun TpyaHohe n3 MEIUIIMHCKUX MHIUKaIM]ja je ypaheH
kox 71,8% mnamujentkuma. Camo 10,3% Ttpynnoha je 3aBpiieHo y tepmuHy. Cindan Opoj
tpynHoha (oko 40%) je 3aBpIieH y MPBOM TPUMECTPY Kao M y mepuoay oa 13 no 36 Henmelbe
recranmje. Maim napkcu pe3 (SC parva) mopao je outu ypahen kon 8,2% marnujeHTKUBA Y

CKJIaly €a OIICTCTPUYIKUM I/IHI[I/IKaI_II/IjaMa.

Bpewme 3aBpiieTka TpyiHOhe ¥ UCXOT TTO TUTIOJ TIpUKa3aHu ¢y Ha Tadbenu 30. YV mpaheHoM y30pKy
12,9% (100 ox 773) nere je mMano KopeKTuOMIHE Mandopmalrje U MpeMa TOME YCIEIIHO je
KHUBOpoheHo. AHoManMjaMa cy Owim 3axBaheHM CBM CHCTEMHM OpraHa HCHUTHBAHUX
xuBopohernx ¢eryca. Mnak, BehmHa aHOManuja Koje Cy cmaTpane kao Mane (MIinor) u
KOpeKTaOuIHe ¢y Ouile Ha raCTPOMHTECTHHAIHOM TpakTy (BehuHoMm gastrochisis u omphalocela).

IIpema Tome, HajOOJBM HMCXOMW Cy Oaml W TIOCTUTHYTH KOJ JIelle ca aHOMajHhjama
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racTpoOMHTECTHHAIHOT TpakTa (26 o 50-opo mere je 6mino xuBopoheno — 52%). XKuopohena

nerna ca aHomanujama [[HC-a cy BehumHoM mmana Oiare BEHTpUKYJIOMeEraiuje, 0K Cy Kao

MUHOpPHE YpOTCHUTAIHE aHoMaiuje BehuHOM cmaTpaHe 1ucte OyOpera. Y Hamiem y30pKy je

OWMJIO YeTHUPH CITydaja CpYaHUX aHOMAJIMja KOje Cy YCIENIHO OoneprucaHe HakoH mopohaja. [lopen

Tora Omso je 16 cimydajeBa omepaOMIHUX MYJITHIUIMX aHoMaiuja (BehumHOM KOMOMHOBaHUX

KapAuoBacKyilapHux anomanuja). .C npyre crpane, caMmo jenHo nere (2,4%) ca mandopmannjama

Bpara U TPyAHOT KOIIa je MOIJIO Aa Oy/ie aJeKBaTHO TPETUPAHO HAKOH polemba.

Tabena 28. Haunau npexuaa TpyaHohe

ITapamerpu Bbpoj IIpouenar i p
MeguuuHCcKH | HE 218 28,2
MPEKu/I na 555 71,8 146,920 0,001
. HE 267 34,5
WNuctunanumja o 506 655 73,895 0,001
HE 511 66,1
deTnnun o 262 33.9 80,208 0,001
PgMsis u HE 671 86,8
Folley xarerep | na 102 13,2 418,837 0,001
HE 756 97,8
PgE: @ 17 2.2 1446,119 0,001
Tabena 29. Tun 3aBpiieTka TpyaHohe
ITapamerpu bpoj IIpouenar i p
Kuperaxa HE 455 58,8
| v Il Tpumectap na 318 41,1 419,397 0,001
Barunanau ca HE 457 59,1
WHIYKIIH]OM na 316 40,0 408,290 0,001
HE 712 92,1
SC parva o 63 8.2 548,255 0,001
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Tabena 30. Bpeme 3aBprerka TpyaHohe u HCX0/ O IO

IMapamerpu bpoj ITpouenar a p
Bpeme TEPMHUHCKH 79 10.2
3aBpIIeTKa I TpumecTap 113 14.6 734.389 | 0,001
TpyaHohe /111 TpumecTap 581 75.2
HE 673 87,1
JKusopoheHnoct : 424,746 0,001
pob a 100 12,9
I'padux 10. Tum 3aBprrerka TpyaHohe
Tun 3aBpumerka TpyaHohe
B Kuperaxa He
100 B Knperaka J1a
80 - .
¥ BarvHajaHM ca MHAYKLU]OM
60 - HE
B BaruHajiHU ca WHAYKIIHjOM
40 - na
B SC parva He
20 A
0 m SC parva na
I'padux 11. Bpeme 3aBpuietka TpyaHohe
Bpeme 3aBpmerka TpyaHohe
50 - B Bpewme 3aBpmieTka TpyaHohe
TECPMUHCKU
40 B Bpewme 3aBpiieTka TpyaHohe
kuperaxa | Tpumectap
30 -+
B Bpewme 3aBpmreTka TpyaHohe
20 - WHIYKIHja pe TepMIHA
B Bpewme 3aBpuerka TpyaHohe SC
10 - parva
0 T
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Ha TaGemama 31 nmo 34 mpukaszaHe Cy KOpelanuje KapakTepucTuka npaheHux TpyaHoha ca
ONIITHM TMOJalMa TallMjeHTKUIbA, MOJAliMa M3 MEIUIMHCKE WCTOpHUje TalijeHTKUbA,
Haja3uMa TEeHETCKOT CKPUHUHTA, MPUMEHCHE UjarHOCTHUKE, BPEMEHA M HAauyWHA 3aBpIICTKA

TpyaHohe kao u ucxoauma npahenux TpyaHoha.

Bpeme 3aBpmierka TpyaHohe je TO3WTHBHO KOPEIHPAIO ca TPETXOJAHUM TapUTETOM
MaIUjeHTKUba, KUBOpoheHomhy mpeTxoaHe aere, yATpPa3BydHHM HATa30M M TeCTAIlHjCKOM
HeZeJhoM y Bpeme aumjarHo3e. C japyre cTpaHe, Bpeme 3aBplIeTKa TpyaHohe je Ouio y
HEraTUBHO] Kopenanuju ca sxupopohenomrhy gere, Hanasuma Double u T/Q TectoBa. 3Hauu na je
TpyaHoha dventhe 3aBpiiaBaHa y TEPMHHY aKoO Cy CBa MPETXOJHA Jena Ouia KuBa U 31paBa. Y
CJIy4ajy Ja Cy HaJla3W TeHETCKOT CKpUHHWHTA OWIM JIOmW TpyAHONhA je paHHWje 3aBpllaBaHa, a y

TOM CITy4ajy Jaena BehmHOM HUCY Ouiia )KuBopoleHa.

VY nHamoj crynuju aujaderec (y akryenHoj TpyaHohu winu y damunuju), Rh uakomnaru6unuja
WIH QJIOMMYHH3aIMja Ka0 HA UH(EKIHje Y TPYAHOhH HUCY OWIH 3Ha4YajHO TIOBE3aHU Ca UCXOJIOM
TpyaHohe ca QerycoM KOju MMa KOHTEHUTAHE aHOMaidje (BPEeMEHOM 3aBpIIETKA, THIIOM

aHoMaJHja HU )KuBopoheHocurhy aere).

VYaTpa3ByuHu Hana3 je OMO 3HA4YajHO TOBE3aH Ca CKOPO CBHM HMCIUTHBAHUM TMapaMeTpumMa
(ommTHM mojanMMa MalUjeHTKUba W JIPYTMM JAMjarHOCTMYKUM MeToaama). Hacympot Towme,
HaJla3 MarHeTHE Pe30HAHIIE j€ KOPEIHpao MO3UTUBHO CaMoO Ca yATPa3BYYHUM Hala30M U THIIOM

PEruCTpOBaAHUX aHOMaJ'II/Ija.

Hanaz Double Tecta je Ouo 3HauajHO MOBE3aH ca CBMM rOJIMHAMa >KMBOTA MAllUjeHTKUIbA Kao U
mojalMMa O TPETXOJHOM MapUTETy, OCUM Mecella y KOME je paHHje AOIUIO O CIHOHTAHOT
nobayaja. Taxohe, xopernupao je u ca Hamazuma Triple Tecta, Y3 Hama3zoMm, T€HETCKUM
nopemehajeM ¥ HBETOBOM BpPCTOM, THIIOM aHOManuja W >kuBopohenocmhy npeme. Kama cmo
pa3marpanu kateropuje Hamaza Double Tecta (HM3ak WM BHCOK PU3UK) OHE Cy OWJIE HETAaTUBHO
MOBE3aHe ca TeHeTCKoM 0a30M 3a aHOMalWje W BpEeMEHOM 3aBplieTka TpynHohe. U pesynratu
Triple Tecta cy Owin y MO3UTHBHO] KOpEJAIMjH Ca TOIMHAMA XHBOTA MMAIlHjEHTKHbA, TEHETCKUM

nopemehajeM M HErOBOM BpPCTOM, THIIOM aHOMalHja U MEAMIMHCKUM MpPEKUAOM TpynHohe.
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Pesyntatu Triple Tecta cy HEraTHBHO KOpPEIUpaIM Ca HEJAEJHOM JHjarHO3€, YJITPa3ByUYHUM

Haja30M, BpEMEHOM 3aBplieTka TpyaHohe u kuBopohenomthy nere.

I'enercku mopemehaju koju cy OWIIM OCHOBAa PErHCTPOBAHMX KOHICHHTAHUX (EeTaTHUX
aHOMaJija Cy OWJIM MO3UTHBHO TIOBE3aHU Ca TOJHMHAaMa >KUBOTA IMalldjeHTKHbA U MPETXOTHUM
nmaputeToMm, Hamazuma Double u Triple Tecra, mpekugom TpyaHohe W3 METUITMHCKHUX
WHJMKAIFja Kao ¥ TUTIOM PEeruCcTpoBaHUX aHoManuja. C apyre crpaHe reHeTcku mopemehaj kao
U BEroBa BPCTa Cy HEraTMBHO KOpEIMpald ca kuBopoheHomhy nere, ykasyjyhu na y Hammem

y30pKy BehuHa Jie1ie ca reHeTCKMM aHOMallijaMa Huje Ousia >KMBOpoheHa.
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Tab6ena 31. Kopenanuje ommTux mojaraka maijeHTKUbA, BpeMEHA U HaYWHA 3aBpIIIeTKa

TpyIHOhe ca KapakTepucTHKaMa npaheHux TpyaHoha

Tapamerpu l'omune | [Iperxomnu | )Kusa nena Bpeme MeauuuHcku
JKUBOTA MApUTET JI0 cajia | 3aBpIIeTKa MIPEKHT
U —— rho 0,334 0,259 0,052 0,059
p 0,000 0,000 0,145 0,101
Iapurer rho 0,334 0,744 0,122 0,036
p 0,000 0,000 0,001 0,318
JKuBa nena rho 0,268 0,787 0,180 0,079
JI0 caja p 0,000 0,000 0,000 0,029
bpoj cionTanux rho 0,194 0,455 0,036 -0,057 0,004
nobauaja p 0,000 0,000 0,315 0,114 0,918
Mecer noauaja rho -0,019 0,060 0,008 0,065 0,052
p 0,822 0,479 0,927 0,443 0,541
Jujabetec rho 0,023 -0,017 -0,047 -0,003 0,019
y hamunmju p 0,521 0,638 0,190 0,935 0,598
Jujabetec rho 0,017 0,036 -0,017 0,016 0,005
TPYIHHUIIE p 0,640 0,318 0,639 0,665 0,894
Rh rho 0,028 -0,024 -0,059 -0,016 -0,009
WHKOMOATHOWIINja p 0,435 0,501 0,104 0,652 0,796
Rh mmysmsammja rho -0,041 -0,041 -0,028 0,029 -0,058
p 0,250 0,261 0,437 0,420 0,110
Wudeximje y rho 0,008 0,027 0,026 -0,025 -0,066
TpyaHohu p 0,820 0,460 0,463 0,494 0,068
Henespa rho -0,183 -0,004 0,058 0,099 0,144
JMjarHose p 0,000 0,912 0,109 0,006 0,000
Anovamije rho 0,217 0,029 0,006 0,001 -0,018
p 0,000 0,426 0,859 0,972 0,612
Kuperaxa no rho 0,092 -0,027 -0,055 -0,584 0,286
1501 p 0,010 0,448 0,123 0,000 0,000
MenuimHcKA rho 0,059 0,036 0,083 0,158
TIPEKH T p 0,101 0,318 0,021 0,000
Barunanuu ca rho -0,063 -0,005 0,035 0,661 0,121
WHTYKITHjOM p 0,078 0,893 0,331 0,000 0,001
SC Parva rho 0,094 0,154 0,192 0,501 -0,126
p 0,009 0,000 0,000 0,000 0,000
Kusopohena rho -0,138 -0,063 -0,100 -0,416 -0,615
Jena p 0,000 0,079 0,005 0,000 0,000
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Tab6ena 32. Kopenaruje MeuIIMHCKE UCTOPH]E TIAIIM]EHTKUbA ca KapaKTepucTukama npahennx

TpyaHoha
[Tapamerpu JIM Yy Hujabetec Rh unkommn. | Rh umyn. Nudexuumje
bamunuju | TpygHHIE y TpyAHOhH
M y davmmjn rho 0,143 0,126 -0,008 -0,031
p 0,000 0,000 0,823 0,387
Jujaberec rho 0,143 0,046 -0,005 0,045
TPYAHULE p 0,000 0,199 0,888 0,213
Rh rho 0,126 0,046 0,107 -0,009
WHKOMOATHOUIMja | P 0,000 0,199 0,003 0,802
Wuodexiyje y rho -0,031 0,045 -0,009 -0,009
TpynHohH p 0,387 0,213 0,802 0,804
Henema rho -0,048 0,025 -0,004 0,029 0,043
JIMjarHo3e p 0,184 0,488 0,901 0,424 0,237
Double tecr rho 0,004 -0,012 -0,015 -0,020 -0,048
Haya3 p 0,922 0,736 0,681 0,578 0,181
Double tecr rho -0,040 0,029 -0,014 0,028
PHU3HUK p 0,594 0,699 0,858 : 0,710
Triple/Quadriple | rho -0,044 0,040 0,002 -0,029 0,015
TECT HaJla3 p 0,218 0,267 0,956 0,420 0,681
V3 Hanas rho -0,044 -0,012 0,030 -0,051 0,054
p 0,218 0,747 0,399 0,154 0,137
MP Haas rho -0,121 -0,085 0,014 -0,189
p 0,306 0,476 0,905 : 0,110
I'enercku rho -0,004 -0,039 0,023 -0,021 -0,069
nopemehaj p 0,913 0,285 0,524 0,562 0,055
Bpcra renerckor | rho 0,002 -0,043 0,023 -0,021 -0,067
nopemehaja p 0,958 0,233 0,525 0,566 0,064
Anomanie rho -0,056 -0,042 0,050 0,044 0,031
p 0,119 0,242 0,166 0,225 0,392
Kuperaxa no rho 0,046 -0,004 0,015 -0,030 -0,039
15ur p 0,202 0,917 0,669 0,402 0,275
MenuiuHCKu rho 0,019 0,005 -0,010 -0,057 -0,066
MIPEKHT p 0,598 0,894 0,791 0,111 0,068
Barunanuu ca rho -0,023 -0,060 -0,041 0,042 0,015
VH/TYKIIU]OM p 0,528 0,095 0,253 0,238 0,671
SC parva rho 0,001 0,098 0,029 -0,011 -0,031
p 0,983 0,006 0,415 0,770 0,384
Bpee sappimeTka rho -0,003 0,016 -0,016 0,029 -0,025
p 0,935 0,665 0,657 0,419 0,494
Kusopohena rena rho -0,014 0,002 -0,001 -0,014 0,051
p 0,693 0,963 0,974 0,700 0,154
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Ta6ena 33. Kopenamuje Hanma3a TeHETCKOT CKPUHHUHTA ca KapaKTepucTUuKama npahenux

TpyaHoha
Double | Double rect | T/Q tect | I'enercku | Bpcra renerckor
[Tapamerpu . .
TECT HaJa3 PU3UK Haya3 nopemehaj nopemehaja
ToJHe HKHBOTA rho 0,296 -0,100 0,188 0,404 0,382
p 0,000 0,188 0,000 0,000 0,000
Iapurer rho 0,121 0,020 0,058 0,132 0,130
p 0,001 0,796 0,105 0,000 0,000
JKuBa nena rho 0,096 0,028 0,053 0,090 0,088
JI0 caja p 0,008 0,712 0,143 0,012 0,015
Bpoj ciontanux | rho 0,083 -0,007 0,009 0,085 0,080
no6avaja p 0,021 0,929 0,809 0,018 0,026
Mecen nobataja rho -0,023 0,021 0,041 -0,030 -0,057
p 0,786 0,899 0,623 0,721 0,498
Henespa rho -0,241 0,033 -0,107 -0,193 -0,189
JIMjarHo3e p 0,000 0,663 0,003 0,000 0,000
Double tect rho 0,989 0,503 0,615 0,605
Haja3 p 0,001 0,000 0,000 0,000
Double tect rho 0,989 -0,020 -0,246 0,014
PU3HK p 0,001 0,791 0,001 0,851
Triple/Quadriple | rho 0,503 -0,020 0,354 0,346
TECT Haja3 p 0,000 0,791 0,000 0,000
V3 Hanas rho -0,208 0,147 -0,190 -0,236 -0,227
p 0,000 0,051 0,000 0,000 0,000
MP Hanas rho -0,085 0,692 -0,121 0,121 0,118
p 0,476 0,963 0,308 0,307 0,318
I'enercku rho 0,615 -0,246 0,354 0,989
nopemehaj p 0,000 0,001 0,000 0,001
Bpcra renerckor | rho 0,605 0,014 0,346 0,989
nopemehaja p 0,000 0,851 0,000 0,001
Anomanie rho 0,324 -0,119 0,145 0,496 0,487
p 0,000 0,115 0,000 0,000 0,000
Kuperaxa no rho 0,159 0,181 0,182 0,126 0,132
15ur p 0,000 0,016 0,000 0,000 0,000
MeauimacKn rho 0,119 -0,084 0,118 0,152 0,151
TIPEKUT p 0,001 0,270 0,001 0,000 0,000
Vinayxmja rho -0,083 -0,179 -0,175 -0,057 -0,065
p 0,022 0,018 0,000 0,116 0,071
SC parva rho 0,029 -0,045 0,039 0,040 0,046
p 0,423 0,551 0,284 0,268 0,205
Bpeme rho 0,004 -0,187 -0,075 0,031 0,030
3aBpIIIeTKa p 0,908 0,013 0,037 0,390 0,410
Kusopohena rho -0,160 0,056 -0,082 -0,162 -0,163
Jena p 0,000 0,460 0,022 0,000 0,000
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Bpeme amjarHose je Kopenupanao MO3UTHUBHO Ca YJITPa3ByYHHM Haa30M, BPDEMEHOM 3aBpIIECTKA
TpyAHOhe, METUIIMHCKUM MTPEKHIOM TPYAHOhe Kao u xuBopoheHomhy 11010Ba, a HEraTUBHO ca
OpojeM MpeTXOJHMX CHOHTaHWX MoOauaja, Hamasuma Double u Triple TectoBa, reHeTckoM
OCHOBOM aHOMaJIMja Kao U THUMOM aHoManyja. [Ipema Tome Buau ce 1a je y Haloj CTyAuju Ouna
ypaheHa reHeTcka AMjarHoCTHKa Ha BpeMme y paHoj TpyaHohu. C apyre cTpaHe, IITO je KacHH]E
Owia IOCTaBJbEHA JHMjarHo3a aHOMalIHMja TO j€ 3aBpIIeTak TpyaHohe OWO y KaCHUjUM
recTalrjCKuM HeflesbaMa | jena cy yemrhe pahana xuBa. OBakaB UCXOJ MOKe OUTH ycliel Tora
IITO Cy aHOMAJIHje Mame U JIAKIIET THUIIa, ITa Cy 3aTO KacHUje yodyaBaHe, a Jiena pahana xusa jep

HOCTOjI/I aZICKBAaTaH TPETMaH HUJIK YCJIEO HEAAKBATHE NI HECIIOTIIYHCYJITPA3BYUHE ,Z[I/IjaFHOCTI/IKC.

Ca THUIOM pETUCTPOBAaHHMX aHOMAlIHja KOpEIUpadd Cy MO3UTHBHO TOJMHE JKHBOTA
nanujeHTKuma, pesynraru Double u Triple TectoBa, renercku mopemehaju kao u Kuperaxa y
IIPBOM TPUMECTPY Ka0 METOJ 33 IPEKU TpyJHOhe, TOK Cy Hellesba TecTaluje y BpeMe JHjarHo3e
W BarvMHalHU T1opohaj OwiM HeratuBHO moBe3aHH. KOMOMHOBaHE MYNTHUIUIE aHOMAIHUje CY
gemce perucTpoBaHe KoJ crapujux xena. OBe mandopmaliyje cy Ouiie yrilaBHOM Ha TEHETCKO)]
OCHOBH M PETUCTPOBAHE paHO MeToJama cKpuHuHTa. CX0MHO ToMe, TpyaHohe ca (erycuma Koju
Cy UMaji KOMOWHOBaHE MYJITHIUIC aHOMaJHje y HalleM Y30pKy Hajuenrhe Cy NpeKuHyTe y

IIPBOM TPUMECTpPY TpyJaHOhe.

XKusopoheHocT geme ca KOHTEHUTATHHM aHOMaldjamMa IIO3UTHBHO j€ KOpenupansa ca
YUEHUIIOM J1a Cy CBa MPETXOJHA Jiela UCIIUTHBAHE NallljeHTKUbe Takohe Onma »uBopoheHa,
He/eJbOM TecTallje y BpeMme aujarHose maiadopmanuje u Hanazuma Y3 u MP, nok je Ouia
HEraTHBHO IIOBE3aHa ca CTapOCHOM J00M marujeHTa, Hamasuma Double u Triple TectoBa,
reHEeTCKUM nopemehajuMa Kao U BpeMEHOM U HauMHOM 3aBpiueTka TpyaHohe. [Ipema Tome Buau
ce J1a 37jpaBe MpeTXOo/IHe TPyAHOhe Kao M peloBHE KOHTpoJe TpyAHOohe koje omoryhaBajy paHy
JIMjarHo3y TecTalMjCKUX KOMIUIMKalMja cy HajOOJbM HAuMH Jja ce 00e30eau /Ja yak U Jena ca
KOHT€HUTAJTHUM aHOMalMjamMa MoOry OWTH >XKuBopoheHa ako cy mHHUXOBE MandopMaiinje
kopektabunHe. HacynmpoTt ToMe, reHeTcke aHOMalldje Cy TJIaBHU Y3pOK CIIOHTaHHMX mo0adaja Kao

1 OCHOBHA I/IH,[[I/IKaI_II/Ija 3a MCIUIUHCKHA MPCKUI prI[HOhC.
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Tab6ena 34. Kopenanuje npuMemeHe 1UjarHOCTUKE, KapaKTEPUCTHKA U UCX01a TPy IHOha

Tapamerpn I'ecrary;j CKa HElebA | vy oo MP Anomanuje JKusopohena
y BpeMe J1jarHose Haja3 Jena
ToJHe AKHBOTA rho -0,183 -0,165 0,076 0,217 -0,138
p 0,000 0,000 0,522 0,000 0,000
Tapurer rho -0,004 -0,118 0,011 0,029 -0,063
p 0,912 0,001 0,925 0,426 0,079
JKuBa nena rho 0,053 -0,094 -0,096 -0,001 -0,107
IO caza p 0,142 0,009 0,421 0,979 0,003
Bpoj ciontanux | rho -0,101 -0,065 -0,038 0,061 -0,014
nmodayaja p 0,005 0,072 0,749 0,091 0,704
Mecen nobataja rho -0,042 0,033 0,262 -0,072 -0,009
p 0,621 0,694 0,309 0,392 0,914
Henespa rho 0,088 -0,210 -0,198 0,169
JIMjarHo3e p 0,014 0,075 0,000 0,000
Double tect rho -0,241 -0,208 -0,085 0,324 -0,160
Hajas p 0,000 0,000 0,476 0,000 0,000
Double tecr rho 0,033 0,147 0,692 -0,119 0,056
PHU3HUK p 0,663 0,051 0,963 0,115 0,460
Triple/Quadriple | rho -0,107 -0,190 | -0,121 0,145 -0,082
TECT Haja3 p 0,003 0,000 0,308 0,000 0,022
V3 Hanas rho 0,088 0,750 0,128 0,071
p 0,014 0,000 0,000 0,050
MP Hanas rho -0,210 0,750 0,712 -0,111
p 0,075 0,000 0,000 0,348
I'enercku rho -0,193 -0,236 0,121 0,496 -0,162
nopemehaj p 0,000 0,000 0,307 0,000 0,000
Bpcra renerckor | rho -0,189 -0,227 0,118 0,487 -0,163
nopemehaja p 0,000 0,000 0,318 0,000 0,000
Anomanie rho -0,198 0,128 0,712 -0,075
p 0,000 0,000 0,000 0,037
Kuperaxa 1o rho -0,290 -0,132 0,050 0,112 -0,323
15ur p 0,000 0,000 0,675 0,002 0,000
MenuIuHCKu rho 0,144 -0,152 0,035 -0,018 -0,615
TIPEKUT p 0,000 0,000 0,770 0,612 0,000
Barunanuu ca rho 0,097 0,118 0,067 -0,075 -0,219
WHAYKIHjOM p 0,007 0,001 0,574 0,036 0,000
SC parva rho 0,128 -0,004 -0,121 0,033 -0,013
p 0,000 0,918 0,306 0,363 0,724
Bpewe sasprerka rho 0,099 0,073 0,016 0,001 -0,416
p 0,006 0,042 0,896 0,972 0,000
XKusopohena rho 0,169 0,071 -0,111 -0,075
Jena p 0,000 0,050 0,348 0,037

150




Ha taGenu 35 cy mpukasaHe 3Ha4ajHOCTH pa3iiiKa NCIIUTUBAHUX TMapameTapa y OJHOCY Ha BPCTe
IMJarHOCTUKOBAaHUX aHOMalMja W >KUBOPOHEHOCT HCIMTUBaHE Jele ca aHoMmanujama. Ha
tabenama ox 36 10 39 moxke ce BHIETH pacmozesna (y4ecTalocT) HCIIUTUBAHUX TapaMerapa y

0JIHOCY Ha (KaTeropuje) >KUBOpo)eHOCT Jelie U TUIl PErCTPOBAHUX aHOMAJIHja.

Tabena 35. 3HauajHOCT pa3iMKa UCIMTUBAHUX MapaMeTapa y OJHOCY Ha BpCTe

JIMjarHOCTUKOBAHNX aHOMaJIMja ¥ )KUBOPON)CHOCT NCIIMTHUBAHE JIEIe ca aHOMaJlijama

TTapamerp Tun anomanuje JKuopoheHoct aere
KW »° p KW »° p

I"ojMHe )KMBOTA NAIM]CHTKUbHA 81,874 0,000 14,741 0,000
[Tapurer nanujeHTKUHA 11,704 0,165 3,095 0,079
JKusa neua no cama 11,417 0,179 8,815 0,003
Bbpoj cionTannx nobayvaja 6,484 0,593 0,144 0,704
Mecer recranuje y Bpeme nobayaja 7,623 0,471 0,012 0,914
Jlnjaberec menutyc y pamunuju 4,828 0,776 0,157 0,692
JlujaGerec TpyaHUIIE 6,169 0,628 0,002 0,963
Rh nakomnatubunuja 8,532 0,383 0,001 0,974
Rh umynusanuja 2,177 0,975 0,149 0,700
Wndexnuje y tpynnohu 8,072 0,426 2,038 0,153
Henespa recranyje y Bpeme anjaraose 130,593 0,000 22,116 0,000
Double tect Hanmas 141,037 0,000 19,830 0,000
Double tect pusuk 17,238 0,028 0,549 0,459
Triple/Quadriple Tect nanas 46,181 0,000 5,251 0,022
V3 nanas 153,592 0,000 3,844 0,045
MP nanas 51,861 0,000 0,893 0,345
I'enercku nopemehaj 310,634 0,000 20,202 0,000
Bpcra renerckor nopemehaja 294,200 0,000 20,598 0,000
AnHomanuje / / 4,330 0,037
Kuperaxa no | niu Il tpumectap 43,685 0,000 80,527 0,000
Wuctunanmja 44,947 0,000 217,391 0,000
deTunun 72,632 0,000 58,814 0,000
MeauIHCKY TPEKH/T 63,629 0,000 292,038 0,000
PgMis u Folley kaTterep 49,787 0,000 2,703 0,100
PgE1 28,668 0,000 7,673 0,006
BarunaiHau ca MHIYKITHjOM 34,510 0,000 36,978 0,000
SC parva 3,527 0,897 0,125 0,723
Bpewme 3aBpmieTka TpyHohe 36,180 0,000 133,418 0,000
XKusopohenocr znere 91,278 0,000 / /

[Tocrojane cy 3HauajHe pa3iMKe y roJMHAaMa )KMBOTA MAIljeHTKUIbA Yy OJTHOCY Ha THIT aHOMalHja

u xuBopoheHoct nerne. Kox crapujux >keHa demhe Cy permcTpoBaHe MYJITHUIUIC aHOMAIH]E U
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CMPT 1Ioda. AKO Cy CBa Jela W3 MPEeTXOJHUX TpyAaHoha Owma »kxuBa W 3apaBa Beha je

BepoBaTHOha na he W cama yak W ako IOCTOjeé KOHreHUTaidHe Maidopmaryje aena Outu

XKuBOpoheHa.Ako cy Mandopmaiije perucTpoBaHe y KaCHHJUM TeCTallMOHUM Hejaesbama Behu

Opoj nmeue je 6wo xmBopohen. [locTtojane cy Takohe W 3HAUajHE pa3iWKe y HAYMHY HpPEKUAA

TpyaHohe y OJHOCY Ha THI aHOMalldja M >KUBopoleHOCT neme. Y HEKOJIHMKO CllydajeBa

MPETEPMHUHCKOT 3aBpIIETKa TpyaHOhe nena cy Owmia >kuBopoheHa. Y HaIoj CTyauju je Ouio

HEKOJMKO Jerne ca Down cHHApPOMOM KOjU Cy JKMBOpOleHM, alyl HUjEAHO JIeTe Ca PETKUM

reaerckuM nopemehajuma Huje poheno xuBo. Y Behunu TpynHoha koje HUCY TMpEKUHYTE U3

MEIUIIMHCKUX MHIMUKAIM]a, Beh cy JoBeACHE 10 TEPMUHA, Jiela cy Ouiia )KuBopoleHa.

Tabena 36. Oty napamMeTpu NalyjeHTKHba Y OJJHOCY Ha )UBopoheHocT mpahene nere

’Kusopohena nena 2
[TapameTpu e 1 X o
0 251 48
1 254 29
[Taputet 2 94 17 8,607 0,282
3 33 3
4 u Buie 41 3
HE 337 33
XKuga nena 1o cana a 336 67 12,663 0,049
0 546 83
bpoj cnonTanux 1 101 12
nobauaja 2 20 4 1095 0,895
3u4d 6 1
HEMa 640 96
Hujaberec MemuTyc | Majka 22 3 5472 0.480
y hammiuju oTary 9 0 ' ’
OCTaJIN 2 1
Hujaberec HE 660 98 0.002 0.963
TPYIHUIIE Ja 13 2 ' ’
Rh HE 605 90
WHKOMIIaTHOMIMja | a 68 10 0,001 0,974
. HE 672 100
Rh nmyrm3amnuja a 1 0 0,149 0,701
HE 637 91
Tokcorurazma 4 2
Wndexuuje y Rubella n/unn Varicela 4 1 3,332 0,649
TpyaHohn Jpyru Bupycu 13 3
IlpeBHe OakTepuje 11 2
Ocrano pehe 4 1
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TabGena 37. Pacriogena nujarHOCTHYKUX HaJla3a M KCXOJa TPyAHONE y OJTHOCY Ha JKUBOPOhEHOCT

npahene nene

JKuBopoheHna nena 2
[TapameTpu o a Y p

Double Tect | ypenan 496 94 19.865 0,001
Hajas JIOTII 177 6
T/Q tect ypenan 397 71
Haja3 JIOII 276 29 2257 0,022
I'enercku HE 485 93
nopemehaj na 188 7 20,228 0,001
Bpcra Sy Down 102 5
TeHETCKOT JpyTe TPU30MHj€ U MOHO30MH]E 49 2 20,768 0,001
nopemehaja | ocrano 37 0

0e3 aHoMaimja 134 14

LIEHTPAJTHOT HEPBHOT CHCTEMa 199 27

BpaTHE U I'PYIHOT Kolla 40 1
V3 nanas CpuaHe U BacKyJapHe 80 5

: raCTPOMHTECTUHAIIHE 24 23

AHOMATMIA 7y cxymockeneTHe 35 3 68,303 0,001
WA BUXOBHUX

ypOTE€HUTAIHE 46 11
MHIAKATOpa

0CTaJie PETKe 9 1

KOMOMHOBaHe 63 7

MHTPAYTEPYCHHU 3aCTO] y PacTy 23 3

nopemMehaj Mmao10Be BOJE 20 5

LIEHTPAJIHOT HEPBHOT CUCTEMA 44 14

Bparta M rPyAHOT KOIIa 1 0

CpuaHe U BacKyJapHe 2 0
MP Haimas MYCKYJIOCKEJIETHE 2 1 3,150 0,791
aHOMaJInja

YPOTE€HUTAJIHE 2 1

ocTaje peTke 1 0

KOMOWHOBaHE 5 0

TEPMHUHCKHU 1 79
Bpewe Kupetaxa 70 1 5Hr 318 0
3aBpILETKA - 591,611 0,001
pymHohe MHIYKIH]A [Ip€ TEPMHUHA 299 13

SC parva 55 8

LIEHTPAJIHOT HEPBHOT CUCTEMA 168 29

BpaTa M TPyJHOT KOIIa 41 1

CpIla ¥ BaCKyJIApHOT CHCTEMa 64 4

raCTPUOHTECTUHAIIHE 24 26
AnoMmanuje MYCKYJIOCKEJIETHE 35 3 97,456 0,001

YPOT€HUTEIIHE 38 8

XPOMO30MCKe 0e3 aHATOMU]e 38 2

OCTaJle PeTKe 38 10

KOMOMHOBaHE 227 17
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Rh naxomnaTuOmimja je Hajuenrhe mocrojana Ko Jele KO KOjuX Cy PErucTpOBaHE aHOMaJIH]e

HHC-a, perke win xomOuHOBaHe aHomanuje. [locTojanme cy 3HauajHe pasziuKe y BpcTama

TeHCTCKOT mopeMehaja koju je 0mo 6a3za 3a onpeheHe TUTIOBE PETMCTPOBAHUX KOHTCHHUTATHHX

Mandopmainuja. CBe TpyaHohe y Kojuma Cy Jiella uMajia XpoMo30McKe abepaliuje cy 3aBpelieHe

npe TepMuHa. Y TepMHHY cy Hajuenthe pohena nemna ca mandopmalidjama raCTpOMHTECTHHATHOT

TpakTa, MaKo je y HalleM y30pKYy jelaH Opoj Jere ca CBUM BpCTaMa PErMCTPOBAHUX aHOMAJIUja

610 poleH y TepMuUHYy.

Tabena 38. Pacnozena onmrux napameTapa naiyjeHTKHba Y OJJHOCY Ha BpCTE aHOMalHja

o AHomanuje 2
apaveipH 1 [ 2 [ 3] 4][5]6 78109 X "
0 72| 16| 27| 27| 19| 15| 13| 21| 89
1 80 13 24 14 16 21 15 11 89
[MTapurer 2 26| 10 9 8 1 7 6| 12| 32| 54,787 | 0,761
3 10 0 3 1 0 1 2 2| 17
>4 9 3 5 0 2 2 4 2| 17
XKusa nena HE 98| 21| 33| 35| 25| 19| 21| 27| 125
70 caja hit:) 99| 21 3| 15| 13| 27| 19| 21| 119 49,4371 0,651
Bpoj 0 165| 34| 57| 42| 31| 41| 30| 40| 189
1 28 6 5 5 7 5 8 9| 40
crommami % 3] 0| 4] 3] 0] 0] 2| o] 12] 73| 025
) 3u4d 1] 2| 2| o] o] o] o] o| 2
JlujaGerec Hema 184| 40| 65| 48| 36| 42| 39| 46| 236
MajKa 7 2 2 2 1 3 1 2 5
ey oran 5| 0| 1| 0] 1| 0| 0] o] 2| 139 094
! ocTam 1 o] o o] o 1] o] of 1
Jujabetec HE 191| 42| 66| 48| 38| 45| 40| 48| 240
TPYIHUIIE na 6 0 2 2 0 1 0 0 4 6,205 0,719
HE 181| 39| 62| 46| 34| 40| 37| 38| 218
Rh nakomi. o 16 3 5 4 4 5 3T 100 26 17,378 | 0,043
Rh HE 197| 42| 68| 50| 38| 46| 40| 48| 243
UMyHH3aIMja | 1a 0 0 0 0 0 0 0 0 1 2,184 1 0,988
He 183 | 41| 66| 49| 37| 43| 39| 46| 224
Toxop. 3 0 0 0 0 0 0 0 3
WNudekmmjey |R.u V. 3 0 0 0 0 0 1 0 1
TpyaHohu Ip. BUD. 3 1 0 0 1 1 0 1 9 25,0011 0,993
1p. OaKT. 4 0 1 1 0 1 0 1 5
0CTaJio 1 0 1 0 0 1 0 0 2
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Jlerenna: Anomanuje 1 - EHTpaJIHOT HEPBHOT CHCTeMa; 2 - BpaTa U IPYIHOT Kola; 3 - cpua u
BaCKyJIApHOI CUCTEMa; 4 — raCTPUOHTECTHHAIHE; 5 — MYCKYJIOCKEIeTHE; 6 — ypOreHUTaiIHe; 7 -
XpoMO30MCKe 0e3 aHaToMuje; 8 - ocTajne peTke; 9 - KoMOMHOBaHe

Tabena 39. Pacrionena Hanasa qujarHOCTHYKUX METOA Y OJJHOCY Ha BPCTE aHOMAJIH]ja

[Tapamerpu Anomanmje v n
1|12 |34 |5|]6 78|09
Double ypeaaH 185| 28| 63| 44| 32| 44| 14| 37]143
TECT HAJla3 | JIOII 12 14| 5| 6| 6| 2| 26| 11|101 141,656 | 0,001
T/Q Tect ypenan 132 | 27| 51| 25| 25| 41| 17| 29]|121
HaJsa3 JIONI 65| 15| 17| 25| 13| 5] 23| 19]123 469141 0,001
I'enercku | He 196 | 40| 63| 47| 32| 45| 1| 36118
nopemehaj | na 1 2 5 3 6 1| 39| 12|126 311,614 0,001
Bpcra Sy Down 0 1] 3] 1] 2| 1| 25| 6| 68
TCHETCKOT | Ip. TPU3 M MOHO3 0 1] 0] 0] 0] O 9| 3| 38|328,705| 0,001
nopemehaja | ocrao 1 0| 2| 2| 4] 0] 5| 3] 20
0e3 aHoMaimja 11 7 O 3| 3| 1] 22| 6] 95
LTHC 176 0/ 1| 0| 1] O] 0] 20| 28
BpaTHE M Ip. Kola 2| 30| 0] 0| O] O] O] O] 9
V3 nanasz KBC 1 0| 59| 2| 0] 0] 2| 1| 20
anoManija | ractpountectuHanie | O| O] 0] 42 0] 0| 0] 0O 5
WA MYCKYJIOCKEJIETHE 0 0| 1| 0| 31| 0| O 1| 5/|304363| 0,001
HBHUXOBUX YPOT€HUTAJIHE 0 1] 0] 1] 1/42] 0] 1] 11
WHJIUKATOpPa | 0cTaje peTKe 0 1 2 0 0 0| O 6 1
KOMOHHOBaHe 4 2| 3| 0| 1| 0] 0] 2| 58
IUGR 1 Of 1| O0f 0| 2| 7| 6| 8
IUIOJOBA BOJA 2 1 1 2 1 1 9 5 4
I[THC 50 0/ 0| 0] O] O] O] 5| 3
BpaTHE ¥ IP. KOII 0 1] 0 0] 0] O O] O] O
MP Hanas KBC 0 0/ 2 0f 0] 0] 0] O] O
aHoMaTHja MYCKYJIOCKEJICTHE 0 0Of 0| O] 2| 0| O] O 11| 319,527 | 0,001
YPOTE€HUTAJIHE 0 0| 0] O] 0] 3] 0] O 0
ocTaje peTke 0 0Of 0| O] O] O O 1 0
KOMOHHOBaHe 0 0O 0] 0] O] O] O] O 5
Bpewe CpeTaa 15 g? 2% 33 ig 12 g 12 12 15
Kupertaxa mnpe 15Hr
i;‘;‘;‘f{f;‘e‘a vk pe tepw. | 91| 15| 25| 12| 14| 30| 23] 20| 82| 136:230| 0,001
SC parva 14 1 7| 3| 3| 4| 4| 4| 23

Jlerenna: AHomanuje 1 - LEHTpaTHOT HEPBHOT CUCTEMa; 2 - BpaTa M I'PyAHOTr Komla; 3 - cpua u
BaCKyJIapHOT CUCTeMa; 4 — TaCTPUOHTECTHHAIHE; 5 — MYCKYJIOCKeJeTHe; 6 — yporeHuTanHe; 7 -
XPOMO30MCKe O6€3 aHaTOMH]€e; 8 - ocTalsie peTke; 9 - KOMOMHOBaHe
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Ha kpajy perpecnonom aHanm3oM T00HjEH je 3HaYajaH MOJECI 32 MPEIUKIIN]Y M0jaBe Pa3InIUTHX
TUNIOBA KOHTCHUTATHHX aHOMallija Ha OCHOBY OIINTHUX KapaKTCPUCTUKA MAIlMjCHTKUbA |
mUXoBe MexuiuHcke ucropuje (R=0,412; adjusted R?=0,613; F=2,999; p=0,003). Ha ocHoBy
MoJieTia BUJIM CE€ Jia je Haj3HAYajHWjH MPEAUKTOP MYJITHUIUIMX aHOMaluja KoX ¢eTyca cTrapuje
*KUBOTHO 100a Majke (p=0,001), mox je mpemaukTop anomanuja [[HC-a nujaGerec MemuTyc
tpyauune (DM) (p=0,048). Takohe, mobujeH je W 3HAuajaH MOZENT 3a MPEIUKIHU]y I0jaBe
pa3NUYUTAX TUINOBA KOHTEHUTAJIHHX aHOMaldja Ha OCHOBY KiacmyHux wmerona (Y3, MP,
reHeTuka) mnpeHaranHe aujarHoctuke (R=0,696; adjusted R?=0,437; F=10,320; p=0,001).

Hajmoy3nanuju npeaukrop truma anoMmanuja geryca o6uo je Hanaz MP (p=0,001).

Bpcra konrenurananx anomanmja= 0,779 + 0.183 x ronune majke - 2.303 x DM

Bpcra xonrenutannux anomanuja= 3,147 + 0,725 x MP

Taxohe, HauMBLECH je ¥ MOJEN 3a MPEAUKIN]y TeHeTCKUX mopemehaja mioga Ha OCHOBY OMIITHX
KapakTepUCTHKA TalWjeHTKHba M HBUXOoBe MemunuHcke ucropuje (B=0.704; Wald=15.572;
Nagelkerke R?=0.617; ¥*=24.082; n=0.004; explained variance= 68.3%). Kao jenunu 3nauajan
NPEIUKTOpP M3ABOjUIIE Cy ce roauHe xkuBota Majke (p=0,001). C apyre crtpaHe mozaen 3a
MpeIMKIN]y FeHeTCKUX nopemehaja mioga Ha OCHOBY kiacuyHux Merona (Y3, MP) npenatanne

JMjarHOCTHKE M BPCTE YOUEHNX aHOMaiHja Huje 010 3HadajaH (x>=8,494; p=0,204).

I'enercku nopemehaj kao ocHoBa aHoManuja= - 5.073 + 0.143 X roguHe KUBOTa MajKe

V Haloj CTYAMjU HUCMO YCIIETH JJa KOHCTPYHIIIEMO MOJIEI 3a MPEIUKIIH]Y )KABOPO)ESHOCTH Jiere
ca KOHTCHUTAJHUM aHOMaJMjaMa Ha OCHOBY OIIITUX KapaKTePUCTUKA MAIlUjCHTKHbA U BbUXOBE
MeauIuHCKe uctopuje (%°=6,440; p=0,598) kao HM Ha OCHOBY KiacmuHuX Meroma (Y3, MP,
TeHeTHKa) npeHaTamHe amjarHocTHke (}°=1,283; p=0,937). C nmpyre crpaHe KOHCTpPYHCaH je
MOJIeT IPEAUKIINje KUBOPOH)EHOCTH JIelle Y OJJHOCY Ha BPCTE YOUCHUX Maj(opMalija u BPCTY
renerckor mopemehaja (B=1,907; Wald=316,478; Nagelkerke R?=0.663; ¥?=26,743; p=0,001;
explained variance=87,1%). 13 oBor mMoxena BuaM ce Ja ce jenuHo jaena ca Sy Down u mopen

CBUX MPHUCYTHUX aHOMajuja Bpjo decto pahajy kuBa. OBaj pe3ysTaT HaM joIll MEIHOM yKa3yje
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Ha 3Hauda] paHe maujarHoctuke Down cuaapoma (p=0,001) ma 6m ce moHeNna omiIyKa O JajbeM

IIPpUCTYITY Yy CKIaay ¢ca MCAUIIUHCKUM I/IHI[I/IKaLII/IjaMa " XKEJbaMa poauTEiba.

XKusopohenoct ngene ca ypohenum anHomamujama= - 1,693 — 1,144 x Bpcra TeHETCKOT

nopemehaja
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5. TUCKYCHJA

[Ipema pesynraruma pana, kao u yrnopehuamem 100HjeHHUX MMOJaTaKa ca oaroapajyhom

muTepatypom, HaljeHo je cienehe:

e [lanMjeHTKUIE KOJ KOJUX Cy AMjarHOCTHKOBaHE (peTanHe aHoMmanuje cy Hajuenthe Ouie
npumunape (38,7%) u cexynmumnape (36,6%), mITO je 0AroBapaio pacrojieiy y OIIIITO]
nonynaiju. C gapyre crpane, 18,6% OBUX NalMjeHTKHIbA Cy HMalle NPETXOJIHE
CrioHTaHe mobayvaje, 10 KOjuX je Hajuemhe 0JIa3uiio y APYroM Meceiy TpyaHohe, TOK Cy
NeT TalHjeHTKUba Tpe aKkTyeldHe TpyaHohe mmale mpeBpeMeHe mopohaje o meTor 1o

celIMOr Mecena TpyaHohe.

e V mnamoj crymmju aujaberec (y akryemHoj TpynHohu wim y Qammnuju), Rh
uHKOMIaTHOWIMja mwin Rh anonmyHu3aiyja kao HU UHQEKIUjE Y TPYIHONH HUCY OMIIH
3HAYajHO TOBE3aHM Ca MCXOAOM TpyaHohe ca (eTrycoM KOjU uMa KOHTEHUTAIIHE

aHoMaJsuje (BpeMEHOM 3aBpIIETKa, TUIIOM aHOMaJKja HU KUBOpoheHomhy aerie).

e Behuna nanujenTkuma HIje Maiia aujaberec MEIUTYC Y TPYAHONM HUTH je HAaBOAWIIA J1a
Oouo Ko y mopoaunu Oonyje oa aujadberec menutyca. Y tpyaHohu je RhD mosutuBan
wion umano 10,1% wucnurtuBanux RhD HeraTwBHUX jKeHa, 70K je Rh amommynusanmja
pEerucTpoBaHa camo y jeHoM ciyuajy. Jujaberec je umano 15 tpynuuna (1,9 %), ok je
omrio 758 (98.1 %) tpynnuna 6e3 aujadereca. OBO je CTAaTUCTUUKHM MaJia TMOIMYyJalnja
TPYJIHHIIA ca 11jabeTecoM U IMjarHOCTUKOBAaHOM aHOMAJIM]OM IUI0/ia 1a GMCMO MOTJIH J1a
n00ujeMo TMoy3JaHe 3akJbyuke. Y pajy KOJU aHaJU3upa CIEKTap KOHTMEeHUTATHUX
aHoMaligja y TpyJaHohama ca MperecTanujcKuM JAnujabeTecoM ce HAaBOJU J1a j€ YBUAOM Y
EUROCAT 6a3y momaraka xojx 669 tpyauuna ca gujaderecom (0,7%) nahena Heka
(deramna mandopmaruja, kao U kox 92976 tpynuuma 6e3 mujadereca (mepuoa 1990-
2005.). Mehy nerekroBaHMM aHOMaiMjaMa HajBuule je Ouino mandopmanuja [THC-a u
cpuanux mana (*2%). Jlpyra cTyauja je aHammM3upana TepaTOreHOCT HpeersucTupajyher
nujabereca u nujabereca y TPyIHONM M Ha OCHOBY pe3yiTara MpeIokKuiIa CMEPHHUIIE
Koje je mpuxBaTmwio KaHajcko yapykKeme TMHEKOJIOTa M aKyliepa W 3aKjbyddia Ja

nujaberec moBehaBa pPH3WK OJ] HAacTaHKAa KOHTEHUTAIHUX Mandopmaruja ¢eryca,
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MoceOHO KapJMOBACKyJapHUX aHOMaJiMja, Je3dja IEHTPATHOT HEPBHOT CHUCTEMa |
MYCKYJIOCKEJIETHUX nauciuiazuja. OBa cTynuja Takohe HanmoMHUEe Ja Cy TPYIHHUIE ca
recTalujcKuM aujabeTecoM KoJ KOjuxX je HaleHa aHOManuja TUIoJa BEpOBATHO HMMAlie
HETPeno3HaTH mperectanujcku aujaderec memutyc tun 2 (*2°). Ymopehusamem ca
noJaliMa Haller HWCTpaXKMBamka, BHIM C€ Ja Cy M CTyAWjeé Ha CTaTUCTHYKU
pENpe3eHTaTUBHOM Y30PKY JIONLIE 0 CIMYHUX pe3ynrata. CTynuje mokasyjy u Ja Heka
apyra 000Jbea MajKe MOTY Jla MMajy YTHIIA] Ha 10jaBy KOHT€HUTAITHUX Majdopmaiyja.
[lokazaio ce [1a HeleyeHAa XPOHWYHA XHUIEPTEH3Mja MajKe M CyNeproHHpaHa
npeekyiaMIicuja moBehaBajy pu3uMK OJf HacTaHKa aTpe3uje e3odaryca M CpuyaHUX MaHa
(aTpujanHM W BEHTPUKYJApHH CenTalHu JedeKT) TIIoJa, Kao M Ja je cam
MEIMKAMEHTO3HH TpPETMaH XWIIepTeH3Wje y TpynHohu moBezaH ca BehuMm Opojem

ypohenux cpuyanux nedekata (12°).

VY wucnutuBaHO] TpyAaHohum wuHpexkuuje Hucy Owie uecre (5,8%), a Hajuemhe cy
peructpoBaHe BUpycHE HH(pEKIMje Kao U HH(EKIuje IPEeBHUM OakTepujama. Y TOM
CMHCIY HHje OTKpPHBEHa TIOBe3aHOCT onpeheHe wuHpeKnuje ca KOHTeHUTAITHUM
aHoMandjama. Y JHMTEpaTypd Ce HaBOAU Ja TOCTOjU PHU3HMK Jia ITUTOMETAIOBHUPYCHA
npuMouH(pekrja Majke y TpyAaHohu wmoxe Yy oapeheHom Opojy ciaydajeBa ga
BEPTUKAJIHOM TPaHCMHMCHUJOM HH(UIUpa IMI0A M y3pokyje onpehene mandopmaryje,

Hajuemrhe reHTpanHOr HepBHOT cucutema (127).

[Tpatehun mnpoTokose AMjarHOCTHKE, TJE je MOCTojala CyMiba Ha WHTPAyTEPYCHY
uHpekjy kao y3pok aHomanuje I[HC-a unmm xao pasznor nopemehaja y KOJIMUUHH
wionose Bone, pahena je TORCH ananmusza, mTo je y Ckiagy ca Ipernopykama H3

marepatype (1%9).

Hanasu Double u Triple Tecta cy mel)ycoOHO TO3WTHBHO KOpEIUpad, W OWIH Cy
3Ha4YajHO IMOBE3aHM ca YJIATPAa3BYYHUM Hala30M, I'€HETCKUM mopemehajeM U HeroBom
BPCTOM, THWIIOM aHOMaldja, MEIUIIMHCKUM TMPEKUJOM TpyaHohe W y HEraTuBHO]
Kopenamnuju ca >xuBopohenonthy aerne. HajHoBuju u cBeoOyxBaTaH Mperjiea JOCTYITHE
MEAUIMHCKE JInTepaType, kKako cy ypaaunu Alldred u koayropu 2017. ronune je nmokaszao

na cy Double u Triple TecroBu Kkoju padyHajy M CTapocT MajKe, 3ajeHO ca
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YATPa3ByYHHUM JETaJbHUM TIpersieioM ¢eTyca y MPBOM TPUMETPY 3HaYajHO YCIICIIHUH Y
aMjarHocTUIM J[ayHOBOT CHHApPOMA, OCTANIMX aHEYIUIONIUja U APYTUX aHOMalHja deTyca
0J1 OHMX 03 ynATpa3By4YHOI Hajla3za, WM KajJa ce YITPa3BY4HHU Haja3 NPBOI TPUMECTPa
KOPUCTH ca OHMOXEMHjCKUM CKPHUHUHUTOM Yy IPYrOM TpUMECTpy, 0e3 OHMOXEeMH]jCKOT

ckpuHHEHTa TIpBoT TpuMecTpa (12%). OBn mozarm noTsplyjy Hare pesynTare.

AHanM30M Hajla3a MPEeHATATHOT CKPHHHMHTA 3a TeHeTcke aHomaimje Double TecT je 6mo
ypenaH Tj. HUCKor pusuka y 76,3%, a Triple Tect y 58,3% on ypahenux ciydajeBa (cBe
TpyaHONhe KOje HUCY MPEKUHYTE y TPBOM TpuMmecTpy). [Ipema Tome Buau ce aa ce Triple
TECT y HalllO] CTYAUjU MOKA3a0 MOY3/IaHUj! 3a JIETEKI1]y KOHITEHUTAIHUX MaliopmMalirja
¢deryca. ['eHeTcka OCHOBAa 3a pETHCTPOBAaHE AaHOMAJIHjEC j€ JOJATHUM MeTojama
WHBA3WBHE TpEHATalIHEe JjarHocTHKe moTBphena kox 25,2% manujeHTkumba. Hajuenha
BpcTa reHcTckor nopemehaja 6uo je Down cunapom (13,8%), nok cy cunapomu Turner u
Patau perucrpoBanu ko1 ocMopo ¢eryca, Edwards y 15 ciyuajea, Klinefelter y 7, XXX
y Tpu ciy4aja, Tpuszomuje 8, 18 u 20 kox mo jenHor ¢eryca, MO3aMK Y MIECT CIy4ajeBa,
JIOK je jenaH (eTyc MMao MyJITUILIC TEHETCKE a0HOPMAITHOCTH. ¥Y3POIM KOHTCHUTATHUX
MasipopManja cy ¥ Jajbe MpeIMeT MHOTOOpOJHMX HCTpakMBama M MehyHapomaHux
uHHIMjaTiBa. Pan rpymne ayropa Ha ueny ca moktopom Toufaily MH u3 2018. rogune
nokasyje /a y3pok BehuHe aHOManuja M Jlajbe HHUje MO3HAT, AOK CY HEKH €THOJOIIKH
(akTOpu OTKpUBEHU (XPOMO3OMCKH, TE€HETCKH, (AKTOpPH OKOJMHE, MOHO3UTOTHU
OJIM3aHIM, BaCKyJIapHe Jie3uje, ...). [lo3HaT y3pok Heke Mandopmaiiije 3a cajia MoXe 1a
ce OTKpHje KOJ caMo oko ueTBpTuHe ciydajeBa (1), Opa u MHOra Jpyra McTpaxuBama
Ha CIIMYHY TeMy Cy pe3yJiTaT paja TUMa JieKapa Ha yelly ca nmpodecopoM MeaunmHCKor
¢dakyntera Ha XapBapay, aoktopa Xonmca (Lewis Ball Holmes) koju je jeman on
OCHMBAYa W TJIABHUX HJIEJHUX TBopamna akTuBHOT Ilporpama mpahema mandopmarnmja
(The Active Malformations Surveillance Program) ca nentpom y Bocrony, CAJI (**4).
OgakaB cucrem npahema apuuupaHux ¢eryca u HeoHaTyca omoryhaBa 60Jbe T€HETCKO
CaBETOBamE, OTKPUBAKE ,,HOBUX " (DEHOTHIIOBA, U CIYXXH Ka0 CUCTEM 3a MPOBEPY HOBUX
TEXHOJIOTHja KOje ce MpUMEBmY]Y y OTKpHBamy y3poka ypoheHux anomanuja. Hama
CTy/AMja je pe3ysiTaT MCTOr KOHIIENTa M HJeja Koje IpuMemyjeMo y mnpahemy cBUX

JIMjarHOCTUKOBaHUX Mandopmanuja ¢deryca koju cy mnorBphenn Ha Kiununm 3a
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TUHEKOJIOTH]Yy U akymepcTBo Knuauukor nentpa CpOuje y beorpaay m nmpocneKTUBHO
nparu cBe ciydajeBe o 2006. roquHe, a peTPOCIEKTHBHO U OHE U3 MPETXOIHUX T'OIUHA.
Y ToM cMucCily je W OBaj paj MOTBpPAAa AaKTyeTHOI NPUCTYNa U YyCaBpIlaBama Yy
nvjarHocTunm, npahemy, aHaM3M U OJUTYIIM O JajbeM TPeTMaHy TpynHoha u ¢etyca ca

MMOTBPhHEHOM aHOMAJIH]OM, Kao U y TuIaHupamwy Oyayhux TpyaHoha.

VY Hamem panay cMo WManu 7 ciydajeBa arpesuje e3odaryca u cBe Cy NMPEKHHYTE 300T
yIPYKEHUX aHOManuja. Y HCTpaXHBamHMa Koja Cy mpaTuia ¢eryce ca e3odarecarnom
aTpe3njoM ce IMOKa3ajo Ja je OHa y OKO IOJIOBHHE CIIydajeBa YAPYXKEHa ca JIPyruM
aHoMaJlgjama. YdecTaslocT e3odareajHe aTpe3uje je y nopacry, HHIHIEHIA ce Pa3IuKyje
Meh)y eBporickuM perwjama. Y cllyuajeBUMa HM30J0BaHE aHOMAJMje KOJl HEOHATyca
pobheHnX y TepMHHY je BENHKH CTEeNeH NpekuBIbaBama (1°2). JlujadparMandy XepHHjy
(deTyca cMO TMjarHOCTUKOBAIM YKYITHO Y 6 TpyaHoha, o1 Kojux je y 2 ciydaja Haima3 Ouo
M30JI0BaH, a Y YeTUPH clydaja cy MocTojayie U ynpyxene anomaimje. OBe TpyaHohe cy
3aBpIlIEHE HHTPAYTePyCHOM cMphy TUI0/1a WIIH TEPMUHAIM]OM TpaBuanTeTa. CMPTHOCT je
BEOMa BHUCOKA KOJI IIPUCYCTBA OBE MalihopMallyje HApOUUTO KaJia je TPUCYTHA YAPYKEHA
ne3rja, mMTO TOTBphyjy Apyru pamoBu. MHOre yapyKeHE aHOMallhje Ce€ TEK IoCIe
ayTOTCHje OTKpHjy, o Kojux cy MHore ¢aramme (%), BrmaroBpemeHa amjarHOCTHKA
apunupanux Qeryca omoryhaBa na ce TpyaHoha 3aBpiiu mnopohajeM y TeplHjepHO]
YCTaHOBH, IITO 33 Cajia HUje Jalo OYeKUBAHO MOOOJbIIame y yKymHoM mcxomy (134).
[Tocneamux gecerak rofnHa NOCTOj€ MOKYIIAJU Tepanuje TPy IHULE KOPTUKOCTEPOUIUMA
WU TIpeHaTallHe WHTEpBEHIUje (MHTpayTepycHa ¢eraiqHa TpaxeaidHa OICTPYKIHja) y
by omoryhaBama pa3Boja U ca3zpeBama (eranHux ruiyha. 3a cajga Hema J1OBOJbHO
nojiaTaka a 6u ce GWIIO KOju OJ OBA JBa MPHCTYNa yBeo y pyTHHCKy mpakcy (Y°). V
HEKUM TepIjepHUM leHTpuMa y Kanaau cTynuje cy mokaszaie jJa je TepMHUHaluja
TpynHohe BpiieHa y 74% ciywajeBa rae je y3 AujadparMaiiHy XepHH]y TOTBphEeHO
MIOCTOjam€ MATOJOLIKOT KapUOTHIIA MM YIpYKEHE aHoMaluje, JAOK je Mpekua ypahen
koa Mame o 40 % 1uiooBa ca M30JI0BaHOM JHjagparMaiHOM XEpHUJOM, T€ je YKYITHO

npexuBIbaBame omo 61% (139).
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VY cnyyajy na cy Halla3d TEHETCKOr CKpPMHMHTa OWiu Jomu TpyxHoha je paHuje
3aBpIIaBaHa, a y TOM Clly4ajy jaena BehmHoM HHUCY Owmia >xuBopoheHa. Y crpoBeneHOM
UCTPaXXHMBAy T'EHETCKE aHOMAJIHje CY TJIaBHHU Y3pPOK CIIOHTAHHX 1o0aydaja Kao 1 OCHOBHA

WHJMKAIFja 32 MEIUIUHCKH MIPeKu TpyaHohe.

Y nuteparypu ce HaBomu na cy Double, Triple u Quadriple (Q) TecToBu moy3maHu
OHOXEMHUjCKM TECTOBH 3a JICTEKIHjy aHeyIUIon 1ja, HapounTo JlayHoBor cunapoma (13).
BehuHa ce cnake ma HUje mMoOKa3aHa CTaTUCTUYKA CYIMEPHUOPHOCT Q TecTa y MPOICHH
pu3nKa aHeymiouauja (nomasame naxuouna) (Y*¥), anm u na crymuje xoje moxasyjy zaa
HEMa CTaTUCTHYKU 3HAYajHE Pa3iIuKe Yy MOY3AaHOCTH OMOXEMHjCKOT CKPHHHUHTA TPBOT H
npyror Tpumectpa (Double u Triple TectoBu) HHCy IOBOJbHO Benuke na Ou ca
curypromhy to morepmune (**°). Takohe ce y oBuM pagoBuMa Tmpenopydyje na
pPOIUTEFU JOJATHO €BAIyHPajy MPOICHCHH PU3HMK JOOWjeH OMOXEMH]CKUM CKPUHHUHT
TECTOM, jep Taj Haya3 Moke Ja OyJe JIaXXHO IMO3UTHBAH Y MAJOM IPOIEHTY CIydajeBa.
Kana je jenHuM 011 OBUX T€CTOBA TMOKa3aH IMOBUILIEH PU3HK, POJAUTEIHH JOHOCE OJUTYKY O
WMHBa3UBHO] AMjarHOCTULM MMajyhu y BHIY Ja oBe mpoleaype (Ouorcuja XOPUOHCKHX
qymnuiia, aMHAOIICHTE3a) HOce ojpeleHy cromy ryouTaka TpyaHoha. Y Hamioj cTyauju
CMO Ha Yy30pKy oj 773 mNanujeHTKUI-e MOoKa3aiHu Ja je Moryhe Ja moCTOju pasiuka y
noy3gaHocTd u3Mely oBa JBa TecTa Kaja ce TOBOPU O JETEKIUjU KOHTE€HUTATHHUX
MasihopMalmja, ajyd He caMo y JIeTeKIMjH aHeYIUIouar]ja (HIIp. AeQeKTH HeypaaHe LEBH).
HcTpaxxknBama 0 y3polriMa HacTaHKa Aedekra HeypaidHe TyOe Cy IMoKazana Jia y3pOolu
MOTy OWTH T€HETCKH, XpOMO30MOTaTHje, nin y ckiony cuaapoma (140). Camum THM je
IIMPOK OIICETr JMjarHOCTHYKE BPeIHOCTH anda (HeTonpoTerHa U yOmITe OHOXEMH]jCKOr
CKpPMHUHTIa JpYyror Tpumectpa (jep ce oBaj nedopMHUTET jaBjba U y ckionmy Meken-
I'pybepoBor cunapoma, XKyGepoBor cuHapoma, Bokep-BapOyproBor cunapoma,
BapnenOyprosor cuHapoma, CUHJIpOMa aMHUJaJTHUX Tpaka, KayJallHe perpecHje, 4ak u

Kol omdarokene u nujadgparmaiHe XepHuje).

Ha ynrpaconorpadckom nperneay deryca y ApyromMm TpuMeCTpy BU3YalIM30BaHO je€ OcaM
BpCTa aHOMallMja pPA3IMYUTUX OPraHCKUX cucTema. [lopea Tora KOHCTATOBaHO je
MOCTOjarhe€ MHTPAYTEPYCHOT 3acToja y pacty mioaa (3,4%) u mopemehaja y KOJTHYUHH

IUI0I0BE BOJAE (OJIMIOAaMHHOH MM mNoauxuapamMHuoH — 3,2%). Ha ynTpazBydyHOM

162



nperieny y 19,1% cnyuajeBa HuCy perucrpoBaHe aHoMaiuje, a Hajuarthe cy Owuie
aHoMaJuje UeHTpajaHor HepBHOr cucrema (29,1%), 3a wuMa ciene Maiodopmalyje
KapIMOBacKylapHOr cucrteMa, Hajuemthe cpuane wmane (11,0%). Cinmyan omgHOC
y4ecTaJoCTH aHoManuja ofpelheHux cucrema oprana je norsphen m ma MP mperneny.
I'enerckoM aHanu3oMm je noTBpheHo na je y3pok mandopmanuja y 25.2 % ciydajeBa 6uo
onpehenn reHercku mnopemehaj, Hajuemhe aHeyruiouMaWja, HE3aBUCHO Ja JIK e
exocoHorpadcku wiu MP nHjarHOCTUKOM BHM3YyallM30BaH HEKHM aHATOMCKH HATOJIOIIKU

CYIICTpAT.

[Tokasanu cMo f1a je y Halloj cTyauju Owia ypaleHa TeHeTCKa JMjarHOCTHKA Ha BpeMe Y
paHoj TpyaHohu. Ce TpyaHohe y KojuMma cy Jela MMmajga XpoMO30Mcke abepauuje cy
3aBpeleHe Mpe TepMuHa. Y HameM y30pKy BehmHa nere ca reHeTCKMM aHOMalldjama
HUje Omia xuBopoheHa. Y HEKOJWKO CllydajeBa MPETePMHUHCKOT 3aBpIIeTKa TpyaHohe
nerna cy Owia JkuBopoheHa. Y Hamioj CTynuju je Omio HeKoimko nerne ca Down
CHHIPOMOM KOjU Cy JKHBOpPOheHM, anu HHjeAHO JeTe ca pEeTKHUM TI'e€HETCKUM
nopemehajuma Huje poheHo xuBO. PajmoBu y pernony ykasyjy na je uaeHTU(PUKOBAH
WCTH M3a30B Ca KOJUM ce cycpely Jiekapu W ManujeHTd, Te J1a M mopes yHampehema
CKpMHUHTAa W JWJarHOCTUYKHX MeTojaa, Opoj neme koja ce paha »xuBopoheHna ca
JlayHoBuM cuHapoMoM ocTaje koHcranTaH (**1). V Hekum jmenoBuma cBeTa, 4ak u y
EBponickoj YHHMjU MOry Ja ce jaBe CacBUM HEOYEKHMBAaHE IpenpeKe 3a aJeKBaTHY
JIMjarHOCTHKY, TOCEOHO BEpCKe, HApOYMTO aKo je IMOTpeOHa WHBAa3MBHA T'€HETCKA
IUJarHOCTHKA Yy LUJbY yTBphHBama IOCTOjalka T€HETCKE aHOMalldje IUIo/a, a pPaau
OJUTyKe O mpekunay Tpyanohe. O oBoj mpoOneMaTuild TMOCTOje M HEAaBHO 00jaBJbEHU
panosu (1*%). OBa nunema cBakako MoXe fa ce TpeBasulje HEMHBA3UBHHM T'€HETCKHM
CKpUHUHTOM: aHanmu3oM cinoboane dpakmuje JJHK deryca u3 kpsu majke (cf DNA). ¥V
nocyenmke BpeMe uMa Beh J0BOJBHO mojaTaka 3a MeTa aHaju3y pe3yiTara pa3InduThX
panoBa. Iwarsson je ca capagHMLIUMa ypaJHo CUCTEMCKH IpHKa3 U MeTa aHanuzy 2017.
rOZIMHE KOja je MoKa3aJja Jia je OBaj METOJ MOoy3/aH y AeTekuuju Tpuzomuja 21, 18 u 13
XpOMO30Ma, C THM JIa y CITy4ajy TIO3UTHBHOT Haja3a Tpeba ypaJuTH MOTBPAY IUjarHose
IpUMEHOM HHBa3MBHe reHercke mujarHoctuke (1*%). Ca THM ce ciaxy m apyre cTyamje,

KOje Cy MOTBpAMJIE Aa cy o0e TeXHuKe aHanuse cnoboane dpakuumje peranne [JHK u3
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BEHCE] KpBU Majke jeaHako noy3aane (MPSS u TMPS), anu n1a je mpe goHOIIEHa 0ITyKe
O EBEHTYAJIHO] TEPMHHAIUMjU TPaBHIUTETa MOTPEOHO YpaJWUTH HWHBA3HBHY (PeETaTHY

kapuoTunusanujy (144).

VYiTpa3BydHH Hajla3d Cy c€ Yy 3HAyajHOM IPOLEHTY cJarajiyd ca Hajlla3uMa MarHeTHe
pe30HaHIIe W Haja3a HaKOH IobOadaja/mopohaja. Hanazu MarHeTHe pe3oHaHIE Cy HIIaK
OWJIM 3HATHO TAYHUJU y OJHOCY Ha YJITPa3BYK Y ClIaramy ca OMHCOM aHOMallija HAKOH
nobayaja/mopohaja. YnTpa3Byk U MarHeTHa pe3OHAHIA Cy Yy HAIlOj CTyAHjH MOTBpheHe
Kao BEOMa IMOY3JIaHM METOJHM 32 JHjarHOCTHKY KOHTCHUTAIHUX Maniopmanrja eryca ¢
o03upom na je 74,3% anomanuja aJeKBaTHO MPEMO3HATO mpe mopohaja. YInTpa3Byk u
MarHeTHa pe30oHaHIa Cy HajO0oJbe NeTeKToBalle MajidopMalldje IEHTPATHOT HEPBHOT
cucurema. Mmak, penatuBHO BHCOK mpoueHaT (40%) aHomanuja HHje aleKBaTHO OIMCaH
yAaTpacoHorpadCKu, IITO yKa3yje Ha moTpeOy 0JaTHE AMjarHOCTHKE Y ClIydajy Ja ce
MOCYyMIba Ha KOHICHHTAJIHE aHOMalWje Iuioja. Y pajJioBUMa ce HaBOJE IMOJAAlU Ja ce
HaJIa3W YITpa3ByKa M MarHeTHE PE30HAHIIC y BEIUKO] MEpHU MOKIAmajy, Kao U Jia ce
MAarHeTHOM pE30HAHIIOM J00Wjajy Npenu3HHjH, OJHOCHO neTasbHHju Hamasu ().
[Tokazamo ce nma je mano cryadja oOyxBaTtwio mopeheme yiaTpa3Byka M MarHeTHE
pe3oHaHIle y mpolieHu (eranHux aHomaiuja, Te je 3ato ypahena u y Jlancery o0jaBibeHa
MYJITHLIEHTPUYHA KOXOpPTHa NpocnekTuBHa cryauja 2017. roaune. Y 0BOj aHamU3M je
MOKa3aHO Jla Y CBUM CJydajeBUMa Kaja je€ yATPa3BydHO MOCTaBJbEHA CyMmba Ha (PEeTaTHY
Mandopmanujy [IHC-a morpebHo je obaBe3Ho ypaautu MP mpernen eHaokpaHujyma
deryca y umspy moysmaHmje u mpenmsHuje mujarHoctuke (M%), mrTo je y ckmamy ca
pe3yiaTaTuMa Haller UCTpakuBamwa. PaoBU HaBoie 12 jeé MarHeTHa pe30HaHIa HApOYHUTO
MOY3/IaHO JIMJarHOCTUYKO CPEACTBO mociie 24. Henesbe TpyAHOhe, Mpemjaa je y Halloj
CTYIIMJU CTapOCT TecCTallrje y KO0jO] je TMOCTUTHYTa MOTpeOHa MOYy3AaHOCT MarHeTHe

pe3oHaHIe HemTo Mama (147).

Haxon nopohaja/mo6ayaja mnperieoM neaujarpa Wik Ha ayTOINCHjU MOTBPEHO je JeBeT
pasnmuuuTuX rpyna (eramHux maiadopmainuja y OJHOCY Ha 3axBaheHH CHCTEM Oprasa.
Kana cy ananusupanu mnojeMHayHU OPTaHCKM CUCTEMM Hajyemihe cy Ouiie aHOMaiuje
LEHTpAJIHOT HEepBHOI cucreMa (25,5%), 3atum mandopmalyje KapIuoBaCKyJIapHOT

cucrema- cpuaHe mane (8,8%), 7ok je ykymHo rienaHo BehuHa Qeryca nmana Buiie
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koMOnHOBaHux aHomanuja (31,6%). Xpomo3omMcka se3nja 6e3 anaromckor nopemehaja
ce jaBuna kon 5,2 % mauMjeHara, Mako je Xpomo3oMomnaruja Oumna y3pok 25,2 %
nopemehaja  ¢eryca. KomOuHOBaHE aHOMalWje Cy 4YeCTO  yIApYXKeHe ca
XpoMo3oMonarHjama, Hapounto ca Jaynosum cuuapomoM (*4%). Dolk u mpyru ayropu
HaBOJIe Jia j€ YYEeCTaJoCT XpOMoO30Mollathja Hajyemha, Te 1ga Cy IOcie HBHUX, II0
WHIMJICHIIM jaBJbamba, CPUaHE MaHE, yponaToyioruja, nopeMehaju racTpouHTECTHHAITHOT
TpakTa ¥ 3aTuM aHomanuje HepsHor cuctema (*°), nox pax ayropa Wyldes u Tonks-a
CaZpKK pe3ylTaTe CIMYHE pe3ylTaTuMa Haier ucTpaxkupama (1°°). V namoj crynuju cy
anomaymje [{HC-a 6une 3natHo vemrhe. Tpeba umaTu Ha ymy J1a Cy OoBe aHaiu3e npahene
Ha Pa3IMYUTHM TMONyJlalyjamMa, y Ppa3UuuTHM I[EepPHOAMMa, T¢ Ja Ce IocMaTpaHa
MoIyJalifja cacToju M3 BHILIE €THUYKHX Tpymna. Takole cy m pasmmke y pe3yiaTaruma
YCIIOBJbCHE JIPYTayMjUM CTATUCTHYKUM KPUTEPUjyMHMa KOjU Cy YHAmpex 3aJaTd y
CBAaKoOj CTyIWju (HIIp. HErJe ce Opoje cpuaHe MaHe CBAKU MYT KaJia ce IUjarHOCTUKY]Y, a
Herje ce He Opoje MmoceOHO Kaja Cy y CKIONMY ojpeheHOr reHeTckor CHHIApoMa WIIU
xpomo3omomnatrje). Moryhe ma cy HaBelneHe pa3iuKe 0 MUTAky WHIMICHIE CPUYAHUX
MaHa YCIOBJbEHE PA3IUYUTHUM CTEIEHOM YCICIIHOCTH IPEHATAIIHE JWjarHOCTHKE Y
HEKUM EBPOIICKUM IIEHTpUMa y OJHOCY Ha Hac. Ha momarke o mHuuaeHIM oapehenux
MasipopManja ¥ TPEHIOBE 3HAYAjHO YTHUE YCIEUIHOCT NpEHAaTaJHE AWJarHOCTHUKE M
eJIEKTUBHE TepMUHANHMje rpaBuauTeTa. [locnenmsux nenennja cy ycrenHa I1jarnocTuKa
Y IPaBOBPEMEHH TPETMaH BUILECTPYKO nosehain 0poj IiiaHupaHuX IpeKkuaa TpyaHoha y
cBuM crapoctuma rectanuje (). IIporpam npodecopa Xonmca y Boctony je 3HauajHO
TOME JONPUHEO, TAKO JIa CE€ MOCIEIBUX T'OIMHA Y Pa3BUjEHOM CBETY 3HAUajHO CMamyje

cToma pohema HeoHaTyca ca TEMIKMM MIIH JIeTaTHUM aHoManHjama (1°2).

[TocTojanie cy 3HauajHe pa3nuKe y TOJMHAMA KUBOTA IMAIMjEHTKUbA Y OAHOCY HA THUII
aHoManuja u kuBopoheHoct nerne. KomOnHOBaHE MynTHIUIE aHOManuje cy demihe
perucTpoBane KoJ crapujux xeHa. OBe Mandopmanuje cy Ouie yriiaBHOM Ha F€HETCKO]
OCHOBM U PEruCTpOBaHe paHO MeToJama CKpHHMHra. TpymaHohe ca ¢erycuma Koju cy
MMajii KOMOWHOBaHE MYJITHIUIC aHOMaJIMje y HallleM Y30pKYy Hajuemhe Cy MpeKuHyTe y
npBoM TpumecTpy TpynHohe. Koj crapujux sxena yemnrhe je peructpoBaHa U CMPT IUIOAA.

HajHoBuja wucTpakuBama JeJIOM IMOTBphyjy oBe Hamie pesynrate. Y  BEJHKO]
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HaIlMOHATHO] KOXOPHO] cTyauju ca 369516 jennomnonuux TpyaHoha y JlaHckoj] uuju cy
pesyartatu oOjaBibeHu 2108. romuHe je MOTBpHEHO Aa TroAWMHE MajKe HOCE IOBHUIICH
PHU3HK OJ] XpOMO30CKUX Malihopmarinja, modadaja u mpeBpeMeHor nmopohaja. OBa cryauja
ca Jpyre CTpaHe HUje J0Kaszajla Ja cy demhe CMpPTH IJIOJ0Ba W ocTane ypoheHe

aHOMaItHje moBe3ane ca crapomhy majke (*°3).

[Ipexun TpyaHohe u3 MEIMIMHCKUX MHAUKaIMja je ypaheH kox 71,8% manujeHTKUBbA.
Camo 10,3% Tpynnoha je 3aBpmieHo y Tepmuny. LlITo je kacHHWje Owmiia mocTaB/beHA
JWjarHo3a aHoOMalHja TO j€ 3aBpIIeTak TpyaHohe OMO y KacCHHjUM TeCTallMOHUM
He/lelbaMa W Jena cy demhe pahana xuBa. Ako cy maindopMmaiyje perucTpoBaHe y
KaCHHUJUM TECTallMOHMM Hejesbama Behm Opoj nere je 0umo skuBopoleH. OBakaB HCXOJ
MOXKe OWTH yCJeI Tora IITO CYy aHOMAaJIMje Mamke M JIAKIIET THUIA, Ma Cy 3aTO KacHHje
youaBaHe, a jielia pahaHa jKuBa jep MOCTOjU aJeKBaTaH TPETMaH MM YCJIe]l HeaJKBaTHE
yATpa3By4HE JIMjarHOCTHUKE. Y JIMTEPATypH ce MOMUBY ClydajeBH Kajaa cy poleHa jaena
ca TCIIKUM KOHTCHUTAIHUM aHOMalldjamMa JIMjarHOCTHKOBAHUM TOKOM HHTPAyTEPYCHOT
pa3zBoja (EnBapmcoB um Ilatay cumapom ¢eryca), rme je TpyaHoha HacTtaBibeHA 10
nmopohaja. Y TuM ciydajeBUMa Cy IUIAaHHpAHE Mepe MOKYIaja OMEePaTHBHOT JICUCH-a
HEOHAaTyca, Ka0 M TPETMaH Ha OJIcJbeHhMMa HMHTEH3WBHE HEre, IITO HHUje YCIENIo Ia
NpPOMEHH TOK M MCXOJ OBHMX TelKuX cTama (%), Yommre je mokymaj nedema
HOBOpoheHe jere ca OWIO KOjoM O]l aHOMajuja Koja C€ cMarpa JIETAIHOM OuJIo
HEyCHEemHOo. Y THUM CllydajeBUMa HE TMpenopydyje ce arpecMBaH TpPEeTMaH jep He

NpOJy’KaBa KUBOT, HUTH 1000JBIIABA KBATUTET KUBOTA (1°°).

Canuan 6poj TpyaHoha (oxo 40%) je 3aBpIlieH y IPBOM TPUMECTPY Kao M y MEPHOAY O]
13 o 36 Henesbe recranyje. Y4ectaaocT pa3IuuUTUX NPUMEHEHUX TEXHUKA 32 MPEKU]
TyaHohe npuka3anu cy Ha Tabenu 28 (ctpana 142). Manu napkcu pe3 (SC parva) Mopao
je ourtu ypahen kox 8,2% mnanujeHTKUBbA y CKJIAAY ca ONCTETPUYKUM HMHIMKAIMjaMa.
Amnanu3za kojy je ypaauo Case u KoayTOpH je Mmokaszaia Ja ce Koja Jaedexara Koju HUCY
CIIOJUBH Ca MOCTHATaJHUM XUBOTOM H30eraBa ONEepaTUBHO 3aBpIlaBame TpyAHONE, 0K
ce KOJl OHHMX KOje Cy MOTEHIHUjaIHO KOPEeKTUOWIHE mociie pohema udeurhe 3aBpliaBajy
IApPCKUM PE30M INTO je y cKiaay ca HammM Hamasuma (1°9). V mekum pagosuma ce

HaBOJIe Jpyrauuje UHIUACHIIC Be3aHE 32 CTApOCT T'ecTalrje y K0joj je JOLUIO A0 MPeKuaa
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W3 MEIUIMHCKUX WHIWUKAIKMja y3 Oo0jallkbeme Ja je TO IMOCieauiia HeaJaeKBAaTHO
O3HAYCHUX WHIWKAIM]ja KOJ TNpekuaa a0 24. Henesbe (157).Y nepuoay ox 2012-2016.
roguHe Ha Knuauim 3a rurexosnorujy u akymepctBo KIIC 6uno je ykymHo 655 mpekuaa
onMakiux TpynHoha, ox Tora 496 mipe 24., a 159 nocne 24. neaemwe (24 % cBUX mpekua
omMakmux TpynHoha) (*°8). TIpema m3Bemrajy EUROCAT-a nocie 24. Henesbe je 360r
¢dertanHux aHoMainuja npekuHyTo 6.6% tpynHoha (y oaHOCy Ha yKymaH Opoj recramuja
IpeKuHyTUX 300r aujarHocTukoBane (ertanne wmanpopmanuje) (°°). Opa mama
WHIMCHIIA IPEKUIa TpyaHoha 300r geramHux anomainuja mocie 24. HeleJbe je pe3yiTar
paHUjer MoCTaBJbalba JUjarHo3e U OJUIyKe O TEPMHUHAIIM]U TPABUAUTETA U CBOjCTBEHA j&
3a 3emsbe EBporicke yHuje m YKpajuHe, a Ha pe3yyiTaT yTU4Ye W YHECHHUIA Jla TPEKU]]

TpynHohe moce 22. Heesbe Y HEKUM JIpiKaBama HHje TO3BOJHCH.

JXusopoheHnoct gene ca KOHMCHHTAIHUM aHOMajHMjaMa TO3UTHBHO je KOpeiHupaia ca
YUILEHUIIOM Jla Cy CBa NPETXO/AHA Jella WCIUTHBAaHE NAalMjeHTKUIe Takohe Omia
*KuBopoheHa, ca HeZe/bOM recTalldje y BpeMe Jujarnoze Maiadopmalyje u ca HalazuMa
Y3 u MP. TpynHoha je demrhe 3aBpiiaBaHa y TEpMHHY aKO Cy CBa MPETXO/HA Jera oua
XKuBa W 37paBa. [lokazanm cMo Ja cy 3/ApaBe NPEeTXoJHe TpyaHohe Kao M pemoBHE
KOHTposie TpyaHohe koje omoryhaBajy paHy JMjarHO3y TeCTallljCKMX KOMILIMKaIMja
Haj0OJbM HAYWH Ja ce 00e30e1M /a Yak | Jiella ca KOHMCHUTATHUM aHOMajhjaMa MOTy
6uTu >xuBopolheHa ako cy bHUXoBe MasihopMalije KopekTadmine. IHTepecaHTHO je 1a cy
U JIPYTH MCTPOKHUBAYU MPUMETHIIHN JIa MPETXOAHH MMAPUTET MOXKE Ha HEKU HAYHMH JIa Ce
JOBEZIE Y CTaTHCTUYKY Be3y ca HWHIMIACHIOM JlayHOBOr CHHIpoOMa, Tpemaa ce y
3aKJby4IlIMa HUCY jaCHO W3JaCHUJIM O Ca3HamkUMa JI0 KOjUX Cy JOIUIM M CKPEHYIH Cy
Naxmy Ja U oApeheHe KapaKTEepHCTHUKE Olla MOTy Ja yTH4y Ha Behy ydecramocT oBe
anomaimje. OcTaje ynmeHuIa 1a cy Hajsehu Opoj adunmpanux HeoHATyca POAUIIC MajKe

mmahe ox 35 roguna (1%0).

Y npahenom y3opky 12,9% (100 ox 773) neue je umano KOpeKTUOMIHE MaidopMaIje u
peMa TOMe YCIEIIHO je kuBopoleHo. AHOManujama cy Ouiam 3axBaheHU CBU CHCTEMHU

OpraHa UCIIUTHBaHUX *UBopoheHux eryca.
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VY Behunu TpynHoha koje HHCY MNpeKMHYTe W3 MEAMLMHCKUX HWHAWKanuja, Beh cy
JIOBEJICHE JI0 TEPMHUHA, Jierla Cy Ouia )kuBopoheHa. Y TepMuHy cy Hajuemihe polheHa aemna
ca ManopmaljamMa racCTpOMHTECTUHATHOT TPaKTa, UaKo je y HallleM Y30pKY je1aH Opoj
JIeTie ca CBMM BpCTaMa PErHMCTPOBAHMX aHOMaluja Owo poleH y tepmuHy. Takohe cy y
TEpMUHY poljeHa Jema ca yMEepeHOM BEHTPUKYJIOMErajlujoM, Kao M Jema ca
KOPEKTUOWIIHIM CpYaHUM MaHama. Heku HeoHaTycu Cy MMayd CTOIala y CaBHjEHOM
nosoxajy (,,club foot”, omHOCHO pes equinovarus), mpemaa je Taj Haya3z Ouo vemhu Ko
¢deryca y TpynHohama koje cy mpekuHyte 30or mandopMmaiija (y OKBUPY Pa3TUIUTHX
XPOMO30MCKHX, T€HETCKHX M OCTaJMX aHOMallMja NPUCYTHUX HA BHILIE OPTaHCKUX
cucrtema 1onoBa). U apyru pagoBu mokasyjy /a oBaj mopeMehaj 4ecTo MoXke Ja yKaxe
Ha HEKY yJpYKEHY aHOMaJH]y, IJIe C€ Takohe HAIIOMHUILE Jla j¢ aHTCHATAJIHO yOuaBarbe
HaBeJIeHE JIe3Hje TEelKO, HapOuHuTo aKo je jemHoctpana (1°1). M3omoBanu ciydajeBn ce
YCIICUIHO Jiede PeXaOMINTAIN]jOM MM XUPYPIIKH, HAPOUYUTO aKO Cy IMPOMEHE TMPUCYTHE

obocTpaHo.

Nnak, BehuHa aHoManudja Koje Cy cMaTpaHe Kao maje (Minor) u kopekrabuiiHe cy Owme
Ha racTpouHTecTHHATHOM TpakTy (BehumHom gastrochisis u omphalocela). ITpema Tome,
HajOOJBM MCXOH Cy Oalll ¥ MOCTUTHYTH KOJ JIeIle ca aHOMaJlijaMa racTPOMHTECTHHATHOT
tpakta (26 ox 50-opo netie je 6wmo xkuBopoheHo — 52%). V MHOTHM 1ieHTpuMa je npaheH
oropaBak Jiere poheHux ca aedexrom mpeamer TpoymHoOr 3uaa. CBU paJjoBU U CTyAH]jE
Ce Claxy Jia je MPBU MPEIyCIIOB 3a MOTyh omopaBak 0ACyCTBO MayiopMalirja Koje HUCY
TOpeKyIa TacTPOMHTECTHHANHOr TpakTa (1°%). TpymHoha ca yapyXeHMM aHOMAanHjaMa
(1Toxa3zaHMM XpPOMO30OMOINAaTHjaMa WM HEXPOMO30OMCKHM CHHJIPOMHMA) C€ NPEKUAajy.
Kusa HOBOpOheHa fena ce XUpYpIIKH Jeue. Y JuTepaTypy ce 0OMYHO MpaBU MOAea Ha
HEKOMIUTIKOBaHe ¥ KOMILIHKOBaHe Tactpormmse (1), Kommukosany racTpommusy mpatu
HeKa O] KOMIUIUKAIMja: aTpe3uja IpeBa, BOJBYIYC, HEKpo3a win nepdopanuja. TakBu
CITy4ajeBU UMajy JIONIH]y YKYITHY TPOTHO3Y, AY>KH OTIOpaBaK, MPUCTYHE CeKBene, dyenrhe
peomepanmje u oko wermpu myTa Behy cmprtaoct (*%%). JKusopohema mema ca
anomanyjama [{HC-a cy ouekuBano umana Onare BeHTpukyjiomeranuje. [lokazano ce y
MHOTHM HCTpaXKHBamkMMa Ja TOCTOJH TO3WUTHBHA Kopenamuja usMmel)y ycrmopeHocTu

MEHTAJTHOT Pa3Boja M CTEeNeHa MPOMIMPEHOCTH OOYHMX MOXIaHMX Komopa deryca (1),
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Carta u xoayropu cy 2018. romuHe 00jaBHJIM CHCTEMCKH TIpETJie]] U METa aHalu3y
noJlaTaka TEXHUX OO0JIMKa 00OCTpaHe BEHTPHKYJIOMETalHje W TOKa3alh Cy Ja je CToma
npexxuBIbaBama Benuka (oko 80%), anu ga Cy CeKBesie Y CMUCITY YMEPEHOT U U3PAKEHOT
XeH/uKena npucytHe konx 60% mammjenara (). YV cayuajeBuma jemmocTpane
BEHTPHUKYJIOMETAJIMje MPOrHO3a j€ 3HAaTHO 00Jha, HAPOUUTO Kaja je MPOIUPEHOCT O0UHE
komMope 10 15 mm. Bpno cy perke KOHreHHTanHe WH(EKIHje, XPOMO3OMOIATHjE H
YCIOpPEeH MeHTamHu pa3Boj mocie pohema (7). MuHOp yporenuTanne aHomanmje y
HameMm paay cy BehuHoMm cMmarpane mucte OyOpera. Y pagoBuma ce HaBOAHM Ja CY
YHHUJIATepalTHE MPOMeHe Ha OyOpe3mma 4ecTo M30JI0BaHe, JIOK Ccy OwnatepanHe uenthe
yIpY)XXKEHEe ca JApYruM Majdopmaiujama, MTO AUPEKTHO yTude Ha ucxoa. OOocTpaHe
MpoMeHe ce demhe 3aBpliaBajy TEepMUHAIUjoM TpaBuauTeTa. Koa jeaHOCTpaHHUX
IpoMeHa je Hajuentha >KHBOPOHEHOCT M HAKHATHO OTKPUBEHE YAPY)KEHE aHOMAHjC CY
penaTMBHO peTKe, Tako 1a je u mporHosa ao6pa (1%8). Jom 6oswa mpormosa je kon
yATPa3BYYHO JMjarHOCTHKOBaHMX Meranuctu. Hajuemhu pasznor ysehane Oemmke
detyca je mocTepuopHa ypeTpaiHa BanByia. Behnna HeoHaTyca ce yCrenrHo XupypIiku
Jedn W yjiasbeHa mporHosa je noopa (1%°). Camo jenno mere (2,4%) ca Manpopmarujama

BpaTa U IPyAHOT KOllIa je MOTJIo Jia Oy/e aJeKBaTHO TPETUPAHO HAKOH pohema.

Jlo cama je y TeKCTy Beh pedeHO Ja cy Yy OBOj CTyAuju Manodopmaruje
Kap/MOBAacKyJIapHOI cucTeMa, Hajuemhe cpuaHe MaHe, JujarHocThkoBaHe koxa 11,0%
deryca. [lopen Tora y Benmukom Opojy ciydajeBa XpoMo30oMonaTHja, HapouuTo JlayHoBor
CUHJpOMA j€ UJIeHTU(PUKOBAHA je/HA WU BUILIE CPUAHUX MaHA. Y HAIlIeM Y30pKY je OujIo
YeTUpU ciIydaja CpuaHMX aHOMaldja Koje Cy YCIEIIHO ONepucaHe HAKOH IMopohaja.
ITopen tora Oumno je 16 cimyuajeBa omnepaOWIHUX MYNTUIUIMX aHoManuja (BehnHOM
KOMOMHOBAaHUX KapIMOBaCKyJIapHUX aHOMaJuja). [Tpaheme VHIINJICHIIE
KapAuOBacKyJdapHUX  MaidopMmanuja myrem  akTuBHor  Ilporpama  mpahema
MasipopMmaija koju je ocHoBaH 1972. rogune y bocToHy mokasyje J1a Cy OHE y CTAIHOM
nopacty (}°). Cynehu mpema nuTepaTypy ¥ mpakcH, HANPaBJLEHO j€ BHIIE MPOAOPA Yy
OBOj 00JacTu y TOKy moclenme nernenuje. [lodospimana cy Hamma 3Hama O y3poruma
KapAMOBACKYJIapHUX KOHT€HUTAJIHMX aHOMalldja, yHampelheHa je [AMjarHOCTHKa U

YCaBpILEHO j€ XUPYPUIKO U MEIWKAMEHTO3HO Jieuermhe. MHOIM paloBH IMOKa3yjy Jia je
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naHac Moryhe yTBpamTH y3pok ypoleHe cpuaHe maHe y oko 45-50% cmyudajeBa (1'%).
OBakBe wuH(pOpMalHje O Y3pOKY cpyaHe OojecTd omoryhaBajy ma ce yHampen
UACHTUUKY]Yy MaHe Koje he ce pa3BUTH KacHHUje Yy >KMBOTY M KOje OHJa MOTY Jia ce
paHMje TpeTUpajy Kpo3 MporpamMe paHUX HHTEPBEHLWja, KaJa HUCY HACTYyIHJe
UpEeBEp3UOMIIHE TIPOMEHE Ha KapJHOBacKyJapHOM cucteMy. Ha cTBapame W pa3Boj
onpeheHe cpuyaHe MaHe YTHYY U jJeMorpadcke KapakTepUCTHKE, CpEAMHA, CITUTCHETHKA,
conmjanay ycnosu, ucxpana (172). Jlamac 3Hamo na oxpeleHM pa3sBOjHH CHHIPOMH ca
YEeCTOM MHIMJICHIIOM KOjH MMajy MPUCYTHY CPYaHy MaHy Cy T€HETCKU YCJIOBJCHHU, O

uemy paz Russella u capangauka u3 2018. roaune nerassHO pacnpasiba (179):

AUjarHo3a renercicn npeBaJieHa cpHana YApPYKeHe 0co0uHe
nedext MaHa
JlayHoB tpuzomuja 21 1/1000 CAVSD Cpuana mana (40-50%),
CHUHJIPOM ASD  Hu3ak pacT, KOTHUTUBHH
VSD neduuT, TuchyHKITja
PDA UMYHCKOT CHCTEMA,
TOF XHUIIOTOHH]a,
XUIIOTHPEOUIH3aM
TapHepos MOHO30MH]a 1/2000 no CoA Cpuana maHa (0KO
CHUHJIPOM X 1/5000 BAV 30%), Hu3ak pacr,
JKEHCKE dil Ao KOTHUTHUBHH JEPEKT,
nene aumbenem
DiGeorge 22011.2 del 1/4000 IAA Cpuana mana (60-75%),
CHUHJIPOM (najuemrhe) CAT  Hu3aKk pacT, KOTHUTHBHH
TOF nedexT, Xxurnorniasuja
TUMYyCa, XUIonapar.
Williams-Beuren 7911.23 1/7500 supraAS  Cpuana mana (75%),
CHHJIPOM supraPS HU3aK pacT

(y Tabenu ce xopucte ciuenehe ckpahenune: ASD- atpujasinu centannu jaedexrt, BAV-
OukycrunanHa aoptHa BanByma, CAT- truncus arteriosus, CAVSD- komieran
arpujaniHu centanHu nedekt, CoA- koapkranuja aopre, dil Ao- numaTupaHa ycxogHa
aoprta, IAA- npekun aoptHor nyka, PDA- otBopen ductus arteriosus, supraAS u —PS-
cylipaBaJIByJapHa aopTHa WM MyaMoHanHa creHo3a, TOF- ®anoosa terpanoruja, VSD-
BEHTPUKYJIAPHU cenTalHu nedekT). PagoBu mokasyjy a yak ¥ M30JI0BaHE CpyaHEe MaHe
¥Majy YTHIIa] Ha TOK TpyJaHohe Ha BHIE HAUYWHA, TE ce yecTo cpehy male mocrespuie u

3aCTOj y pacTy ILIoja, ITO JUPEKTHO yMamyje go0ap ucxon apuiupanux deryca (1'4). ¥V
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JUTEpaTypyu Ce HABOOM M Ja je 4YecTa yAPYKEHOCT KOMIUICKCHMX CpYaHUX MaHa ca
YCIIOPEHUM HEYPOJIOIIKUM pa3BojeM HeoHaryca. McrpakuBama mMmokasyjy na ciaduju
HEYPOJIOIIKH Pa3BOj HUjE YAPYKEHa pa3BOjHA aHOManHja, Beh je mocieana HeJOBOJbHE
OKcHreHanuje wmosra mocie pohema (17°). YV HameM paay CMO  aJeKBaTHO
uaeHTu(uKoBanM oHe (eTyce 4yMja je cpuaHa MaHa MOCTHApTATHO OmiIa KOPEKTHOMIHA
y3 OUyBamke KBAJMTETA KUBOTA TOCe oneparnuje. [lomanu u3 nmureparype mokasyjy aa je
y CllydajeBUMa CpYaHE MaHE YAPYXEHE ca XETepOTaKCHjOM MpOorHo3a Joma. [ maBHH
y3pOK CMPTH Te Jelie je Oua cpyaHa MaHa, ajii je KOJ Mamer Opoja oBe HOBopoheHuam
IPUCYCTBO EKCTpaKapAMjadHe aHoMamuje Takohe Omno ¢artamao (Y'°). U cam
BEHTPUKYJIAPHU CENTAIHU Je()EeKT MOXE Ja MPEICTaB/ba BEIMKU 3JPAaBCTBCHH H3a30B.
OnHu ciy4ajeBH KOJ KOJUX IIOCTOje YAPYKEHE HEKapIUOJIOIIKe Maidopmanmje uMmajy
JIOITy TPTHO3Y, KA0 W CIy4ajeBH TAe je OWo JIom OMOXEMHUjCKH CKPUHHUHT IPBOT
TPUMECTpA, JIOK Cy M30JI0BaHH ciydajeBu VSD ca ypenmHuM pe3yntaTtoM OHOXEMHjCKOT
CKPUHHMHTa MPBOT TpUMecTpa (IUTO je MCKIbYYMUIO XPOMO3OMCKE JIe3Hje) UMalu A00py
IIPOTHO3Y, IITO je y CKIagy ca pe3ynTaTuMa Hamier ucTpaxkusama (177). Jlomymre
ayropouno npaheme ocoba ca HajuemrhuM MUKPOJENIEINjCKUM CHHIPOMOM (zenenuja
22ql11.2) koju ce 4ecTo KIMHUYKU MaHU(ECTyje y3 KOPEKTHOWIIHE CpuaHE MaHe je
MIOKa3aJo Ja ce OHU cycpehy ca HeoueknBaHMM 3/IpaBCTBEHUM H3a30BuMa. Heku pamoBu
HaBOJIe Jla MajKe KOje HOCe OBY I'€HETCKY JIe3u]y UMajy uemrhe mpeBpemeHe nopohaje, ca
6ebama Koje cy Majle 3a TeCTaIujcKy cTapocT, Kao u derrha yruayha mnozmosa (18). Jacao
je a Ha OBaKBe HCXOJle He yTHuYe camo HaciehuBame oBe aenenuje, Beh um ocramm

(bakTopu cpenuHe.

Mopenu 3a IpeanKIM]V M0jaBe Pa3IMUNTHX TUIIOBA KOHTEHUTAITHUX aHOMAaJIHja:

IToka3zaHo je 1a je Haj3HAYajHU)U MPEAUKTOP MYJATHILIUX aHOMaIMja KoJ (eTyca crapuje
KHUBOTHO 100a Majke (p=0,001) nmox je mpenuwkTop aHOMaiMja LEHTPAIHOT HEPBHOT

cucuteMa qujaberec menutyc Tpyanuie (p=0,048).

JloGujeH je u 3HauajaH MOJIEIN 3a MPEAUKIIN]Y M0jaBe pa3IuIUTUX TUIIOBA KOHT€HUTATHUX

aHOMaJiija Ha OCHOBY KJIaCHMYHUX MeToja (YJITpa3ByK, MarHeTHAa pe30HaHIa, T€HETUKA)
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npeHatande aujarHoctuke (R=0,696; adjusted R2=0,437: F=10,320: p=0,001).
Hajmoy3nanuju npenukTop Tuma anoManuja ¢geryca OMO je Hajla3 MarHeTHE PE30OHAHIIE

(p=0,001).

Kao jenunu 3Ha4ajan npeauKTOp reHeTCKUX nopemehaja u3aBojuIIe Cy ce roMHe JKUBOTA
Mmajke (p=0,001). C npyre ctpane Mojel 3a MPEAUKIIN]Yy TeHETCKUX opeMehaja mioaa Ha
OCHOBY KJIACHYHMX MeToja (YITpa3ByK, MarHeTHA PEe30HAHIIA) IPEHATAIHE AUjarHOCTHKE

¥ BpCTe yOueHHX aHOMaJuja Huje Ouo 3Haudajan (x°=8,494; p=0,204).

VYV Hamoj CTyAMju HUCMO YCHEIH Ja KOHCTPYHMIIEMO MOJEN 32 MNPEAUKLH]Y
KUBOpOhEHOCTH Jielle ca KOHICHHUTAJHUM aHOMajHjaMa Ha OCHOBY  OIIITHX
KapaKTepUCTHKA MAlMjeHTKUHba U HUXOBE MeAWIUHCKe uctopuje (}°=6,440; p=0,598)
Kao HM Ha OCHOBY KIIACHYHHMX MeToja (yJITpa3ByK, MarHeTHa pe30HAHIA, T'CHETHKA)

MIpeHaTajgHe I1jarHOCTHKE (X2:1,283; p=0,937).

KoHcTpyucan je Mozen npeaukiyje >xuBopol)eHOCTH Jiele y OAHOCY Ha BPCTE YOUEHHX
Mandopmaimja U Bpcty rererckor nopemehaja (B=1,907; Wald=316,478; Nagelkerke
R?=0.663; y>=26,743; p=0,001; explained variance=87,1%). 13 oBor mo/ena BUAH ce ja
ce jenuHo xaena ca Sy Down u mopen CBUX NMPUCYTHUX aHOMaiHja BP0 4decTo pahajy
xuBa. OBaj pe3ynTaT HaM jolI jeJJHOM YyKa3yje Ha 3Hayaj paHe aujarHoctuke Down
cuapoma (p=0,001) ma Om ce JoHena oOIyKa O JajbeM MPHUCTYNy Yy CKJIaay ca

MEAUIIMHCKUM I/IHI[I/IKaIII/Ij aMa M XeJbaMa poauTeiba.
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3AKJbYULIU

Cryauja je odyxBaruia 773 TpyJaHHUIIE ca KOHTEHUTATHUM MajdopMalrjama Imioaa Koje
Cy IWjarHOCTHKOBaHEe W TperupaHe y KnumHuim 3a ruxekonornjy u akymepctso KIC

TOKOM JCCECTOrOAUIILET IIEpHUOoaA.

Hakon no6auaja/riopohaja Ha ayTOICH]H WM IPEIJICIOM IIeAnjaTpa MOTBPHEHO je IeBET

Pa3IMUUTUX rpyna GeTalHuX aHOMallija y OHOCY Ha 3axBaheHH CUCTEM OpraHa.

Kaga cy aHanmu3upaHu T1OjeIMHAYHM OpPraHCKM CHCTeMu Hajuemthe cy Owie
Madopmalyje IeHTPATHOT HepBHOT cuctema (25,5%), 1ok je yKymHo riienaHo Behuna
deryca wmmana Bume koMOmHOBaHMX aHoManuja (31,6%). I'enercka ocHoBa 3a
perucTpoBaHe aHoManuje je norspheHa xox 25,2% mnauujeHTKUBa, o udera je Down

cuHApOoM Ono Haj3actyrsbenuju (13,8%).

VY mpahenom y3opky 12,9% neue je umano xopekradbuiaHe mandopmauuje (Hajuenthe

racTPOMHTECTHHAIHOT TPAKTa) U MPEMa TOME YCIICIIHO j€ )KUBOPONEHO.

Hamowm cTtynujom je mokazaHo IMOCTOjam-€ 3HAauYajHE KopeJalrje Hajaza OMOXEeMHjCKOT
CKpUHUHTa 3a (eTallHe aHOMalWje ca pe3ylTaTMMa Kako WHBa3UBHE TEHETCKe
JMjarHOCTHKE (eTyca Tako M KOHAYHMX IOCTTECTALMJCKUX TeHETCKUX HCHUTHBAMbA
(menujaTpujCKUX WM XMCTOMATOJIOUIKUX Y 3aBUCHOCTH J1a JIH j€ TUIOJ >KMUBOPOlEeH Uilu je

JIOIILIO IO MHTPAYTEPYCHE CMPTHU (peTyca WiIM TepMHUHAIHje TpyaHohe).

OBoM cTymMjoM je  JOKa3aHO TIOCTOjamkeé  3HayajHe  Kopemanuje  u3Mehy
yATpacoHOrpad)CKUX Hallaza M XHCTOJOIIKMX Haia3a IUIOAOBAa ca aHOMalHjama, KO
KOjux je TpynaHoha 3aBpllieHa HWHTpAayTepyCHOM cMphy Miona Wid METUIIMHCKUM

MIPEKU0M TpyaHohe.
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VYTpa3Byk U MarHeTHa pe3oHaHIa Cy y Hallloj CTYAMjU MOTBpHEeHU Kao BeoMa Moy3aHH
METO/IM 3a IWjarHOCTUKY KOHTeHUTaIHUX Majdopmaiyja deryca ¢ 063upom na je 74,3%

aHOMaJIMja aJIeKBAaTHO MPEIO3HATO Ipe nmopohaja.
Cryaujom cy yTBpheHH mpeawkTopu OJ 3Havaja 3a JMjarHOCTUKY aHOMallhja IUIOAA.
JloOujeHu Mozenu yka3yjy Jia je crapyje )KHBOTHO J00a MajKe Haj3HAYAJHUJH TPEAUKTOP

MYJTHILIIX aHOMaJlMja Kao ¥ reHeTCKuX nopemehaja miona.

Hajnoy3nanuju npequkTop Trna anoManuja eryca je Haia3 MarHeHTHE PE30HAHIIE, 10K

je MMpCaAUKTOP aHOMaHI/Ija HCHTPAJTHOI' HEPBHOI' CUCTEMA I'CCTALlUOHHA ,Z[I/Ija6eTeC.
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BUOI'PADUIA

Jlp WBan IlaBnosuh, pohen je 11.03.1973. rogunre y beorpany. Ilocne 3aBpiieHe OCHOBHE
mKosie u credyeHe BykoBe muriome (mmpocek y cBuM paspeauma 5,00), ymucao je 1988.
roguHe MaTtemaTuiky TUMHa3Hjy y beorpaay, xojy je 3aBpmmo 1992. roawHe, CTEKaBIIH
nmoHoBO BykoBy numomy (mpocek y cBuM pazpeauma 5,00) U 3Bamkbe MaTeMaTUYKO-
nporpaMepckor capaanuka. Vcre ronune ynucao MenuuuHcku ¢akynrer y beorpany, u
3aBpUINO y poKy 1998. roaune ca cpeamOM OLIEHOM Y TOKY crynuja 9,54. HakoH 3aBpiieHor
¢dakynrera, HACTaBUO IIKOJOBambEe Ha MOCICAUIUIOMCKUM CTyadjaMa Ha MeIUIUHCKOM
dakynrery y beorpany. Marucrapcky Te3y Ha Temy ,,Kommukamuje Toka tpynHohe mocie

Pa3IMYUTUX METOJIa BaHTEJIECHE OIuIoNmke™, oqopanuo je 01.07.2004. roaune.

Crneuyjanuzanyjy #3 THHEKOJOTHje U akymepctBa ymucao je 2000. roaune, a

CHEIHjaAIMCTUYKH UCTIUT TT0JI0kKO je 2005 ronuue.

Cranan 3anocier Ha Kimmaunm 3a ruaexonornjy u akymepcerso KLC ox 24.08.2000. roguse.
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H3sjasa o ayropcTBy

IMornucanu-a Wsan [1asnosuh
Opoj ymuca

HN3jaBbyjem
J1a je TOKTOpCKa AMCepTallyja 1moj HacJIOBOM
YJIOI'A BUOXEMHUJCKHUX TECTOBA U BU3YEIU3ALIMOHUX METOJA VY
INPAREBY TOKA U UCXOIA TPYJJHORA CA YPOBEHUM AHOMAJIMJAMA

® pe3yJsTaT COICTBEHOT UCTPAXKUBAUKOT Paja,

® Jla TpeUIoKeHa AMCcepTalndja y LEIMHU HU Yy JeNOBMMa HHje Onia mpeiokeHa 3a
no0ujame OUIo Koje JUIIOME MpeMa CTYAN]CKUM IporpaMuma JAPyruX BUCOKOIIKOJICKUX
yCTaHOBA,

e J1a Cy pe3yiTaTh KOPEKTHO HAaBEJCHU U

® Ja HUCAM KPIINO/JIa ayTOpCKa MpaBa U KOPUCTHO UHTEIIEKTYaTHY CBOjUHY APYTHX JIHUIIA.

IMornuc fokTopanTa

W{Mf Fa&a—%/f‘

VY Beorpany, 26.04.2018.
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N3jaBa 0 HCTOBETHOCTH IITAMIIAHE U €JIEKTPOHCKE Bep3Hje JOKTOPCKOr pajaa

Nwme u npesume ayropa Msan [TaBnosuh
bpoj ynuca
Crynujcku nporpam
Hacnos pana
YJIOI'A BUOXEMUJCKUX TECTOBA U BU3YEJIU3ALUOHUX METOIA Y
INPAREBY TOKA U HCXOJA TPYJHORA CA YPOBEHUM AHOMAJIMJAMA

Mentop IIpod ap Hapko I[lneham
ITotnucanu MBan ITaBaosuh

U3jaBJbyjeM Ja je IITaMIlaHa Bep3Hja MOT JOKTOPCKOT pajia UCTOBETHA EJIEKTPOHCKO] BEp3UjU
KOjy cam Tpemao/ma 3a o0jaBJbMBame HAa TopTanly JJUrMTAJIHOT Pemo3UTOPHUjyMa
Yuuseps3urera y beorpany.

Jlo3BoJbaBaM J1a ce 00jaBe MOjH JIMYHU TIOJIAIM BE3aHHU 3a JOOHjamke aKaJeMCKOT 3Bama JOKTOpa
HayKa, Kao IITO Cy M€ M IPe3uMe, TOIMHa U MeCTO pol)ema 1 1aTyM o0paHe paja.

OBH JMYHM MOJAIM MOTY ce 00jaBHUTH HAa MPEKHUM CTpaHUIIAMa JIUTUTAIHE OMOJIMOTEKE, y
eNIEKTPOHCKOM KaTajory u y myoOiukanujama Y HuBep3utera y beorpany.

IHoTnuc nokTopanrTa

W{Mf Fa&a—%/f‘

¥ beorpany, 26.04.2018.
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H3zjaBa o kopumhemwy

Omnamhyjem VYHuBep3uTeTcky Oubmuoreky ,.Cerozap Mapkosuh nga y Jlururannu
perno3uToprjymM YHuBep3uTera y beorpaay yHece Mojy JOKTOPCKY JUCEPTAIIH]y IO HACIOBOM:
YJIOI'A BUOXEMMUJCKHUX TECTOBA U BU3YE/IU3ALIUOHUX METOJA VY
MNPAREBY TOKA U UCXOJA TPYIHORA CA YPOBEHUM AHOMAJIMUJAMA

KOja je MOje ayTOPCKO JeJo.

Jlucepranyjy ca CBHM MPHJIO3MMa Mpeaao/Ja caM y eJIeKTPOHCKOM (opMary IMOTOJHOM 3a
TPajHO apXUBUPAE.

Mojy IOKTOpCKY IUCepTalujy MOXpameHy y JIUrutamHu peno3uTopujyM YHHBEP3UTETA Y
Beorpaay mMory a KopucTe CBH KOjU MOIITYjy OJpende caapaHe y 01a0paHOM THUITY JIMIICHIIS
Kpeatusne 3ajeanuie (Lipeatuse [lomMmoHC) 3a K0jy cam ce oaydno/na.

1. AyropctBO

2. AyTOpCTBO - HEKOMEPIIU]aTHO

AYTOpPCTBO — HEKOMepUMjaIHO — 0e3 mpepaje

4. AyTOpCTBO — HEKOMEPIIMjaJTHO — JACITUTH 1Ol HICTUM YCIIOBHMA

5. AyTtopcTBO — 0e€3 mpepaje

6. AyTOpPCTBO — JICJIUTH MO/ UCTHM yCJIOBUMA

(Monumo n1a 3a0KpyKHTE caMO je[JHY O/ IIECT MOHYHEeHUX JIMIEHIIN, KpaTaK OMHC JUICHIN JaT
je Ha mosiehuHu ucTa).

IHornue noxkTropanra

W%w 2‘/’/&/4«:%/?‘

V¥ beorpany, 26.04.2018

1. AyropctBo - Jlo3BOJbaBaTe yMHOXKaBame, AUCTPUOYLM]y M jJaBHO CAOIIITaBame Jeia, U
mpepazie, ako ce HaBele WMe ayTopa Ha Ha4WH ojpeljeH o] CTpaHe ayTopa WM JaBaolia
JMIICHIIE, YaK U y KoMeplujanHe cBpxe. OBo je HajcI000HM]ja 0] CBUX JIMICHIIH.

2. AyrtopctBo — HekoMmepuujaiHo. Jlo3BosbaBaTe yMHOXKAaBame, JUCTPHOYIM]Yy W JaBHO
caomiuTaBame JieNa, U Ipepajie, ako ce HaBeJe MMe ayTopa Ha HaYMH ojpeheH of cTpaHe ayropa
WM AaBaoria jureHie. OBa JIUIeHIIa He J03B0JbaBa KOMEPIHjaTHy yIoTpeOy aena.

3. AyTopcTBO - HEKOMepLHjanHo — 6e3 mpepaje. Jlo3BosbaBaTe yMHOXKaBame, JUCTPUOYLU]y U
JaBHO CaoTIITaBamke Jiea, 0e3 MpoMeHa, MPeoO0IMKOBamkba WM yIoTpede /1eja y CBOM ey, aKo
ce HaBele MME ayTopa Ha HayuH ojapeheH onx cTpaHe ayropa wiu jAaBaoua juueHie. OBa
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JMIICHIA HE 103B0JbaBa KOMEPLHUjaIHy ynoTpeOy ena. Y 0JHOCY Ha CBE OCTaje JUICHIIE, OBOM
JIMIICHIIOM Ce€ orpaHu4aBa HajBehu oOuM rpaBa Kopulihema Jena.

4. AyTOpCTBO - HEKOMEPLHjATHO — JICJIUTH T10JI UCTUM YCIIOBHMA. J[03BOJbABATE YMHOKABAILE,
TUCTpUOYIIMjy M jaBHO CaoNIITaBamke Jeia, U Mpepaje, ako ce HaBele MME ayTopa Ha Ha4YMH
onpeheH o1 cTpaHe ayTopa WM JaBaolia JIMIEHIIE U aKo ce mpepana AUCTPUOyupa Mo UCTOM
WK CIIMYHOM JuiieHiioM. OBa JUIeHIIa He JJ03BOJbaBa KOMEPIIMjaIHY YIIOTpeOy Jiena u npepaja.
5. AyropcTBo — 6e3 mpepane. [lo3BosbaBaTe yMHOXKABAWKE, TUCTPUOYIIH]Y U JaBHO CAOIIITABAE
nena, 0e3 mpoMeHa, MPeoOJIMKOBamba WM yIOTpede Nelia y CBOM JIeNly, aKO Ce HaBele HMe
ayTopa Ha HauuH oapeheH o] cTpaHe ayTopa WM AaBaola jumeHie. OBa JHIeHIa 103B0JbaBa
KOMEpIIH]jaJIHy YyIoTpeOy jaena.

6. AyTOpPCTBO - JENMTH NOJ MCTUM ycioBuMa. J[o3BoJbaBaTe yMHOXaBambe, JUCTPHOYLH]Yy H
jaBHO caoIIITaBame Jeia, U mpepaje, ako ce HaBele UMe ayTopa Ha Ha4MH ofpeleH o cTpaHe
ayTopa WJIM JaBaolla JIMIEHIIE W aKo Ce Tpepaga IUCTPUOyHpa MOJ HUCTOM WIH CIMYHOM
mureHiioM. OBa JIMIIEHIA J03BOJbaBa KOMEpIUjaIHY ymoTpeOy nena u mpepana. CiaudHa je
co(hTBEPCKHUM JIMIIEHIIaMa, OJJHOCHO JINIIEHIIaMa OTBOPEHOT KOJIa.
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