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BUONOWKO HACINETRE

CeHeTuKa (NaT. genesis - NOpekso) je Hayka KoOja npoyyaea Hacnehueawe U
MNPOMEHIBUBOCT 0CObUHA KoA xuBux opraHusama. OcobuHa osae noapasymesa
6UNO KOjy AHATOMCKY, MOPMPOSIOLWKY, U (PUUONOLLKY OAJIUKY.

MexaHu3am Hacnehuearba, Tj. NOHABILAHKA POAUTESBCKUX OCOBUHA KOA
NOTOMAKQ, KaO U HhbUXOBO BApUpPAHbE, je U3Y3eTHO CITIOXeH U Hanasu ce noa
KOHTPONOM HacneaHux gaktopa. OcobuHe Ko je hie ucnosbuTU HoBOHACTANA
JeAUHKa 3asuce oA HacneaHUx YmHuNaLa Koje je Nnpummuna oa CBOojux
poAuTesba, Kao U 04 (PAKTOPA CMoSballkbe U YHYTpalkbe CpeiuHe noj Kojuma
ce passuhie oasuja.

Osu 6uonoLwKkM, matepu janHu YmHuoum Hacneha, Tj. HacneaHU PakTopu
Ha3uBeajy ce reHu.

CBaKU reH 3ay3mma oapehieHo MecTo - reHCKU NOoKyC Yy CheLmnPpUIHOM
XPOMO30MY, U CYWTUHCKU, NpeAcTassba pacnopes Hykneotuaa y Monekyny
NHK. 3a ceaku reH pepocnen HykNeoTUAA je jeAUHCTBEH U KapaKTepUCTUYAH.

PyHKLM Ja reHa ce cacToju y ToMe Aa OH Moxe Aa:
- Ce camopenponaykyje
- UMa CNocobHOCT Bapu jabunHoctu (MyTaumje)

- CAAPXU WUPPY - KOA 3a CTBAPAHE CMEeUUPUUYHOr NONUNenTUAHOr faHua,
KOjU je Aeo opraHusma



CKyn CBUX HacneaHUx YHUNaua Tj. reHa Koju cy caapxaHu y jeAHOM
OpraHU3my Hasmea ce reHoTun.

CTBApHU U3rnea opraHU3ma, OAHOCHO CKYN CBUX HeroBux ocobuHa
HACTANUX Y UHTepaKkLm ju nsmelly HacnegHuUxX akTopa U cpeavHe HasvBa
ce peHOTUN.

TTojmose je yBeo JoxaHceH 1909.

N qpeHOoTUN 1 reHoTUN ce MOry MOCMATPATU U Y YXKeM CMUCTTY, Kaaa ce
noA peHOTUMNOM noapasymesa oapeheHa kapakTepuctuka (6oja ouumjy,
061UK 3pHa rpalka, UTA.) a NOA reHOTUMNOM KOMBUHALM ja HacneaHUX
(PAKTOPA KO jU ATEPMUHULLY TY CNEeUUPUUHY KOpaKTEpUCTUKY.

CKyn CBUX FeHa Koju ce Hanase y CBakom MnojeauHa4YHOM rameTy o3HayeH
Je Kao reHom.To je y CyWTUHU CKYMn CBUX HACNeaHUX (paKkTopa Koju je
CAAPXAH Y jeAHOj rapHUTYpU XpOMO30Ma.

NcTu reHn mory noctojatu y pasnvumTtum BapujaHTama v To HasuBamo
anenusam. TTap reHa Koju ce HanNAasu Ha UCTOM MecCTy Tj. y
XOMOJIOrOM NaApy XpoMO30Ma, a AeTepMUHULLE jeSHY UCTY OCOBUHY
HAa3MBAMO anenuMa Tora reHa. AKo cy oba oea reHcka anena ucte
CTPYKTYpe Ha 06a Xomosora Xpomo3oma O3Ha4YeHU cy Kao

(AA,aq); a ako cy pasnmuumMTU 03HAYABAMO UX KAO XeTeposurotHe (Aa, aA).



OCHOBHA TIPABUNA HACNEHUBAHA

"perop MeHpaen ce cmaTpa 3a4eTHUKOM KIaCUYHe reHeTuke.,
MeHpenoBum ekcnepumeHTUMa Ha rpawky (1856-1864)
CTBOpeHe Cy npBe NpeAcTaBe 0 MexaHU3My Hacnehuearba
nojeAuHUX ocobuHa koa xmsux 6uha.

MeHaen je cBOjUM paaoBUMa OMoOBprao Teopujy Aa ce
Hacnehueare BpWU “MmellarbeM TeneCHUX TeYHoCcTn"
oba poauTerba, Kao U To Aa je Hemoryhe npeasuaeTU
kakee he ce 0cobuHe UCMOBUTU KOA MOTOMAKA.

www.timesamachar.com

Menpen je umao naejy aa je Hacnehuearbe NApTUKYAPHO

Tj. AQ je OHO MOA KOHTPONOM oApeheHUX HacneAHUX NapTUKya, Ynju
UHTerpuTeT AOKA3Yje HUXOBUM pacTassbarbem y MpBoj reHepaum ju
MNOTOMAKQ, KAO U YMbeHULIOM Aa ce oHe melycobHO KOMbUHYjy no
npuHUMny cnyvajHoctu. Oaasae cy noTeksa v ABa OCHOBHA NpasuIia
cagpemeHe Teopu je o0 Hacnehueamy:

1) npaBuno cerperauuje (AUCjyHKLUM ja KApaKTEpUCTUKQ)
2) npaeuno cnobogHor kombuHoearba (HE3aBUCHOCT KaPAKTEepUCTUKA)



» [JoMUHaHTHO-peuecuBHO Hacnehusare
*  MoHOXMbpUAHO yKplTare

- MeHgaen je BpWIMO eKkcnepumeHTe Ha 6alTEeHCKOM rpallky, U Npyu TOMe je NpaTtmuo
CAMO OHa CBOJCTBA KO ja ce anTepHAaTUBHO UCNOJSbABAjy, Tj. UMAjy jeAaH 04 CamMo
Aga noctojeha suaa.

- AHanusupao je 34 ceojcTea, 22 je melycobHo ykpwTtao a 7 (8) je aetarbHO
NPpUKA3a0 Y CBOjUM eKcnepumeHTUMa. To cy: 0bnuk cemeHa (OKpyrao unu
HabopaH), 60ja koTUNeaoHa cemeHa (kyTa unu 3eneHa), 60ja cemerbaye (cuBo-
cmeha unu 6ena), 06nuk 3pene maxyHe (Habybpena unum ca U3pasmTUm
cyxeruma), 60ja Hespene maxyHe (3eneHa unu ceetno xyta), 6oja userta (6ena
unu seybudacta), nonoxaj userta (akcujanaH Unmu TepMmUHANaH) U BUCUHA
cTabsbuke (HopmanHor pacta Unu nNatysbacta).

- MeHpen je yKpCTMO BUIbKy €a XYTUM KOTUNEAOHOM CeMeHa ca burbkom ca
3eN1leHUM KOTUNEAOHOM U 03HAYUO UX KAO poauTesbeKy (NapeHTasnHy)
reHepaumjy (TT). JobujeHo ceme, Koje je 03HAUUO KAO Npey punUjanHy (&)
reHepauujy, je yBek umano KoTunenoHe. Kaaa je nocejao oBo ceme U
KacHU je Aobno busbke KOA KOjUX je AO03BONIMO CAMOONNOAY, pa3Busia ce Apyra
®, reHepauuja, ko4 Koje je Behum aenom ceme Mmano xyTy 60jy KoTuneaoHa,
anu je bunNo u oHUX ca 3eneHom 6o jom. je buno oxko Tpu nyTa suLe
Hero 3eneHux (5474 : 1850).



- Cepam KapakTepucTuka busbke rpawka koje je MeHaen aetasbHO Npatuo y

CBOJUM eKCMepUMeHTUMA.
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MoOHOXMbpUAHO yKpLITalbe
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MeHpen je NpeTnocTaBuo Aa CBAKY OA UCMIUTUBAHUX O0CObUHA KOHTponuLle
oapeheHu HacneaHU akTop, n obenexmo ux ca - XyTy 60jy KOTUNEeAOoHa
u ca "a” - 3eneHy 60jy.

TTpeTnocTtasumo je Aa ce y ceakoj busbum @; reHepaum je oBu akTopu Hanase
3ajeAHOo Kao anu ce camo ncnoJsbasa, Te ra je oH Hassao

. Apyru pakTop “a” Huje aowao Ao uspaxajay @, seh je octao
CKpPUBEH, U Ha3BAO ra je peLieCcUBaH.

Harbe je NOCTABUO XMUMNOTe3y Aa OBU (PAKTOPU He rybe cBOjy LenOBUTOCT U Aa
ce TOKOM popMmuparba @, oHU pacTaesbajy jeaaH oa Apyror, a NoToOMm
cnoboaHo KOMbUHYjy ca oaroeapajyivm qpaktopuma apyre jefUHKe ca KOjoM
ce BpLUU yKpLITAbe.,



*  OuxunbpuHo ykplitarbe

- MeHgen je uctospemeHo npatmo u Hacnehueare Asa (MM BULIE) CBOjCTARA,
Uy TUM CNyYajeBUMA HALLAO jOW YBEPSbUBU je AOKA3e Aa Ce HacneaHu
(PAKTOPU pacTassbajy U mehycobHO KOMOUHY jy MO MPUHLMNY CNYyYajHOCTU .

TTpatmno je 061Uk 1 60jy 3pHa rpalwka U YKpLITAO jeAUHKe YU ju Cy npeum
yBeK AaBAsIN OKpYrno ceme xyTe 60je ca busbkama Hactanum mus HabopaHor
ceMeHa 3ereHe 60je.

- M3 onnoheHux usetora passuna cy ce cemeHa &; reHepauum je cBa XyTa u

okpyrna anu cy ce y &, reHepaumju aobuna YeTmpu pasnuuuTa peHoTuna,
YKIby4yjyhu 1 HoBe KOMbUHALM je 0CObUHa .

- MeHpen Huje morao aa 06 jacHW oBe NPABUMHOCTU, ANU AAHAC 3HAMO Aa je
cnoboaHoO KOMbUHOBAHE HACNeAHUX PAKTOpA pe3ynTaT KOMOUHOBAHA
XPpOMO30Ma NMpU HACTAHKY FAMeTa, Kao U KOMBUHOBAE CAMUX FrameTa npu
cTBAparby 3UroTa.
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< NHTepmeaujapHo Hacnehuearse

T
- Koa osor tuna Hacnehuearba AOMUHAHTAH
anen ce passiMuUTO UCMOSHABA Y XOMO3U- 3,
FOTHOM U XeTepO3UTrOTHOM CTamy.
- Hnp. ako ykpcTumo busbky Hohypak ca
LpBeHUM U benum LBeToBUMa, Y B, hemo 3,

AO6UTU 6UIBKY ca po3a useToBuma (nona
6ena - nona upeeHa, UHTepmeau japHO), AOK
he y &, oaHoc 60ja useToBa butn 1:2:1,

1 .2 : 1

http://www.biologie.uni-hamburg.de/b-online/e08/08a.htm

% KonomMuHaHTHO Hacnehusare

- Kop osor Tuna Hacnehueara oba ce AOMUHAHTHA anesa NoTAyHo
U3paxasajy.
- Hnp. ABO kpeHe rpyne koa, sbyau
- AA,LAO; bBb,bO; O0OO; Ab reHCcKu anenu
A b O Ab KpBHaA rpyna



NHTepmeam japHO Hacnehueare
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https://sites.google.com/site/kmattinglylst2013/home
/part-2-continuity-of-life-dna-evolution/incompletedominance

\ .

https://www.youtube.com/watch?v=EknJFhXaBFA

http://biology-apbiology.blogspot.rs/2009/08/incomplete-dominance.html


https://sites.google.com/site/kmattingly1st2013/home

BNOJNNOWKA BAPUTABUITHOCT

CBe jeAUHKe UCTe BpCTe, Nopea 0CObUHaA KO je AeTepMUHULLY NPUNAAHOCT AATO|
BPCTU, UMAjy U CBOje ocobeHe LpTe, Tj. MeycobHO ce pa3nukyjy. Te
cneuncpUuyHe pasnmke HasuBamo UHAUBUAYASHA BAPU jabBUNHOCT.

OBa NpPOMEHIBUBOCT je YCNOBIbeHa y3poLMMma KO ju ce Aene y Ase rpyne:

1) qpeHOTUNCKE MOAUPUKALIU je
2) reHOTUMNCKe Bapujauuje

PeHOTUNCKE MOAUPUKALMU je CY HeHacneaHe NMpomeHe Yy peHoTUny (opraHusmy)
KOje Cy yCroBfbeHe NpoMeHama Crnosballibe cpeavHe.

["eHoTUNCKe Bapujaum je cy HacneaHe NnpomeHe PeHOoTUNa Ko je Cy y3poKoBaHe
NPOMeHama y HacrneaHoj OCHOBU, U MOTY Ce CBPCTATU y:

- reHcke myTaumje (nat. mutare - NpomeHa) - NPOMeHe y XeMUjCKOj CTPYKTYpu
reHa,Tj. NpomMeHe y peaocneny Hykneotuaa y [HK

- XpOMO30MCKe abepalim je - HyMepuuke (aHeynnouaumja, nonMnIouamja) u
CTPYKTYypHe (Aynnukauuje, Aeneuunje, TpaHCoKauuje, UHeepsmje, UTa.)



YTUuaj @UsnUKux, XemMujckux m 6UonoWKUx gaktopa Ha
usasueame HacneaHUx npomeHa

MyTauuje koje ce y Hekum hienujama aelwaeajy y TOKy npoLeca pensimkaumje
AOHK monekyna, Hasueajy ce crnoHTaHe (AenypuHauuja, AeammHaumja,
TayTomepuja) .

MyTaum je n3assaHe HEKUM MO3HATUM (PAKTOPOM CMnoJballtbe CpefHe O3HaveHe
CYy KGO MHAYKOBaHe MyTauUM je, a PaKTop KO jU UX U3A3UBA KAO

Paznukyjemo: 1) pusumuke gpaktope (Temnepatypa, joHusyjyhe 3pavere,
yKIbyuyy jyhu ukc u kocmmuko, u YB 3paverse)
2) xemmnjcke paktope (ankunupajyhu areHcu, aHanosm 6asa,
aKpuAauHcKe 60je, HUTpUTHa KkucenuHa, AHK uHTepkanupajyhin
areHcu; 0OAHOCHO MHOLTBO OPraHCKUX U HEOPTraHCKUX jedUurberba
Koja cnaaajy y nectuumae, aamtmee XpaHu u nuhy, nexkose, Kos3-
MeTUYKe npenapare, UTA.)
3) 6uonowke gaktope (BUpYycU - xeprnec, pybeona, xenatmtuc
6/, XyMaHU NANUIOMa B.; TPAHCMO30HU ~ MOBUITHU FeHeTUYKU
enemeHTn)



MHoru myTtareHu usasmeajy manurHa obossera (kaHuepe), unu nosehasajy
FUXOBY UHLMAEGHLY, Te Cy CTOra 03Ha4YeHU Kao KaHueporeHu (3paverbe,
XeMU jCKU areHCcu, BUpycu).

Hekun nak mytareHu Tokom TpyaHohe y3pokyjy, unu nosehasajy yvyectanoct

ypoheHux mangopmauum ja koa HoBOpoheHYaau U HA3UBAjY Ce TepaToreHu
(rp. terato - Haka3a). OBu areHcu n3asueajy abHOpManHOCTU Yy eMbpUoHY
Koju ce pa3ssujay ytepycy (matepuum) (nojeavHu supycu, Heke baktepuje,
oapehieHU NapasuTU, HeKU NeKoBU, 3payerbe, arlkoxXon v ap. ).



XYMAHA N MEOANLIMHCKA TEHETUKA

XyMaHa reHeTUKa uU3lydaea npouece Hacnehuearwa v Bapu jabUnHoOCTU KOA,
Jbyau.

3a pecpUHUCabe MexaHU3aMa npoLeca NpeHoLwerwa U Bapupara oapeheHux
CBOjCTABA KOA JbyAU, KOPUCTE Ce 3HAHA MHOTUX HAYYHUX AUCLUMNIIUHA, KAO
HMNp. MOneKynapHe buonoruje, uMToreHeTUKe, NONyJIAUUOHE FreHeTUKe, Kao
U pasfinumTe MeToA0Normje 6UOoNoLWKOr UCTPAXUBAHA KAO HMP. MeTOoAa
61v3aHaua unu aHanusa poaocnoesa (reHeanoruja).

XyMaHa 1 MeauLUMHCKa reHeTUKa OCTBapuia je ApamaTuyaH passoj y
nocneatux Nap Aekafa kaaa je objalwteHo MHOro HacneAHe naronoruje u
HacneaHux bonectu. TTyH 3amax oBa 061acT je AOCTUNA PA3BOjem
reHeTCKOr UHXerepuHra, No3HATe Kao TeXHONOoruje MaHUNynaum je reHuma,
Kao U KOMNJIeTUparbeM AelM(POBaAbA XyMaHOT reHoma. byayhHocT ce
Orslefa’y paseojy v NpUMeHU rercke Tepanuje, kao U NpUMeHu
HAjKYPEHTHU JUX UCTPaXUBArbA Be3aHUX 3a "ctem” henuje.



KOHMEHNUTANHE MANZOPMALIUJE

Oko 507% ypoheHnx (KOHreHUTanH1UX) aHomanumja pesynTar je
nopemehaja y HacneaHoj ocHoeu, Aok je octanux 507% nocneauua
APYruXx pakTopa (6UONOLWKM, XeMU JCKU, PUSUYKU (PAKTOPU).

TTpomeHe HacnegHe ocHoge Mory 6UTU Ha HUBOY:
1) reHa - (Ha HUBOY jepHor reHa) - 15%
- nonureHcka obosvera (Ha HUBOY BULWwe reHa) - 10%
2) Xxpomo3oma - xpomosomcke abepaumje (xpomoszomonatumje) - 25%

TTo3Haeare Hacnehuearba 601ecTM UnNK aHomanuja Npeaycnos je
aAeKBATHOI reHeTUYKor caseTa. ['eHeTUYKK caseT NoAapasymesa
o6 jalwrberbe AU jarHose U pu3mnKa Kpo3 UHTepnepcoHasHy
KOMYHUKALM Y.

TTpBu KOpak je y3umarbe aHamMHese of NAauujeHTa U KOHCTpyucare
nopoauyHor ctabna (poaocnos), rae cy y KpaTkUm LipTama
NPUKYNJbeHU Noaauu 0 NOpoAULIM NALM JeHTa Ca MreHETUYKUM
onTtepeherem.



XUnepTpopuUlHa KapanommonaTti ja

om
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1921 1925
1455 1045
Cp4aHa AncpyHKLKja HenosHar y3pok
1 3
. —) é i
1950 2 1643 1948 5
1984 acTMa | 1078
Cp4aHa AMC@yHKLKnja 3 Cp4aHu yAap
1 4
1981 1978 1976 1973 1984
2000 2 cmegrmje 4 5
XKM
1 Adopted from: Lewis. Rk Human Gameiics

McGraw-Hill Bogyon 1997 p77

(XKM)

www.ngsgenealogy.org/galleries
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= AYTO30MHO-AOMUHAHTHO Hacnehueare

- Ocoba je Hocunau 1 MyTUpPAHOT U HOPMGASTHOT FeHCKOT anena
(xeTepo3uroT) u Taj ce MyTUPAHU FeHCKU anen UCNOoSbaga.

- Pu3uk aa ce obosbere npeHece je 507%.

o CuHaakTUNUja - cpacnm npctu  1:2000-1:3000 (a)

o bpaxuaaxktunuja (Tun Al) - kpatkonpctoct (6)

o Tlonuaaktunuja - (suwenpctocTt) - wectonpctoct 1:500 (u)

o AXxoHaponnasuja - Bpcta natysbactor pacta 1:25000 (a)

o Xont-Opamos cUHAPOM - KapAno-ckenetHu cuHapom 1:100000 (e)
O

XaHTUHITOHOBA XOpea - BPCTa HeyponowWKor obosbera, yu4ecTanocT Beoma
Bapupa 4-8:100000 CA[], 2-10:100000 Es

http://www.nature.com/ejhg/
Journal/v15/n7/fig_tab/5201833f1.hH

pona, 7/:1000 Mapakanbo peruoH y

BT
a www.superhands-.ﬁs/pages/evan.hfml

f‘rp:// rpmdia.ask.cbm N htt wikipedia



Buwe oa nonosuHe cBojcTasa KOA YOBeKa je AeTepMUHUCAHO

AOMUHAHTHUM TFeHOM Ha HEKOM oA ayTOo3O0Ma.

CnocobHoCT yBpTara je3uka y Tyby
CnocobHOCT NonpeYHor casu jara jesmuka
CnobopaHa ywHa pecuua

YwHa pecuua 6e3 anaymua

CnojeHe obpee

WN3paxeHa nerasocT

MarbasocT Ha AUCTANHUM panNaHrama
HopmanHo pasnukoeare 60ja
Pynuua Ha 6paau

benuv npameH Koce koa myLwkapua
Cmehe nnu 3eneHe oun

TamHa Koca

PasHa koca

INeBn nanau npeko AaecHor (KOA cknanarba Waka)

3aKkpuBIbeHOCT Manor npcta (ka AoManom)

Heke oa wux cy:

Kaxunpct kpahiv oa aomanor npcra Koa mylukapua

Ocehaj ropkor ykyca
WN3BujeHa neuLa KOce Ha cpeAunHU Yena
henasocT Koa mywkapua



AYTO30MHO-peLiecuBHO Hacnehueare

Ncnosbaea ce jeAUHO ako je MyTaumja NpucyTHa y oba reHcka anena, Tj.
AKO Ce HaMasm y XomosmroTHOM CTamy.

Jaerba ce koA oba nona ca jeaHakom yvectanowhy; kaa oba
poauTerba UMajy Aatu nopemehaj cea cy aeua obonena.

LiuctuuHa cpmbposa - AUCKPYHKLM ja er30KpUHUX XKie3aa
nAeneumja 508 Ha xpomosomy 7 koa 2/3 naumjeHaTa,
yyectanoct 1:2500, yyectanoct Hocuoua 1:25.

http://enwikipedia.org/wiki/Cystic_fibrosis

CpnacTa aHemu ja - MPUCYCTBO U3MEHEHOT XeMornobuHa, Koju Kpuctanuile
U Mera 067K epuTpoumnTa 04 OKpYrnor Ka cpnactom (a), yuectanocT je

1:5000 onwTa nonynaumnja, 1:500 Agppo-amepukaHum, 1:4 3anaaHa Acppuka

Tanacemuja - CUHTETUCAHU TNOBUHCKU NAHALW HOPMASHe CTPYKType anu y
HeaAekBaTHUM KonmumHama 1:200000 (6) _

Hacnefueare Tanacemuje
ABa Hocuoua

bpoiHe eH3umonaTu ie
. poAuTesbU

epuTpounTU .
< -
s 7 ~ -

3apaso

nete  3ApaBsu Hocuoum 6onecHo

nete
. HOpPMQANIGH reH . Tanacemuja reH

S la

N - : www.medicinenet.com/sickle_cell/article.htm )i . ; ; 6
o Ketce edtgcaplan/anate/ histology/histo%20h%20blood%20cells htm http://sickle.bwh.harvard.edu/thal_inheritance.html



o EH3umonatuje

- PeHUnNKeTOHYpU ja - peHun anaHuH xuapokcunasa 1:10000 (a)
- ANKanToHypuja - XOMOreHTu3mnHcKa okeuaasa 1:100000-200000
- [anaktosemuja - ranaktoso-1-gpocopar ypuamn tpaHcegepase 1:50000

- Mykononucaxapuaosa (I, ITITI IV V,VI VII, IX) - pasnuumtu eH3uMcku
Aepuumtn  1:50000-1:250000 (6)

- Taj-Cakcosa bonect - xekcozammHuaasa A (u) yvectanoct 1:4000, Hocuoum
1:30 AwkeHasu Jespeju | -

- HuemaH-TTukosa 6onect - copuHromu jenu-
Ha3a (a) 1:40000, Hocuouu 1:90 AwkeHasu
- AnbuHusam - TuposmHasza 1:20000 (e)

www.soulumination.org/index. | ‘u
php/site/person/ jordan

https://runkle-science.wikispaces.com/
Mucopolysaccharidosis

http://www.glogster.com/squigs9588/
pku-biology-project &



1)

2)

3)

Hacnelhueare sesaHo 3a X - xpomosom

PeuecusHo Hacnehuearbe Be3aHo 3a X-XpoMo3om - 6onecT ce UCNOoSbasa KoA
CBUX MYLLKApALa KOju Hoce MyTUPAHU MeH, a KOA XeHCKUX ocoba camo ako cy
XOMO3UrOTMU.

- Xemopunuja A (nopemehaj koarynauuje kpsu - Hegoctatak paktopa VIIT)
1:5000-1:10000 &

- AuweHora muwuhHa auctpopuja 1:4000 4
- AanToHu3am (cnenuno 3a 6oje) 5:1004

HJomuHaHTHO Hacnehuearbe Be3aHO 3a X-XpOMO30M - BpSiO je manu 6poj oBux
obosberba, a 0bonenu mylKkapuu npeHoce 60necT Ha CBY CBOjY XeHCKy Aely,
a Ha HU jeaHOT MYLUKOI NOTOMKA.

- BUTAMUH [1 pe3ncTeHTHU paxmTuc

CuHApOM pparunHor X - cmatpa ce aa

je nocne [layHosor cuHApoma Hajuyewhu
Y3pOK MeHTasrHe peTapaauu je; U3merbeHo
noHaware, nopemehaj rosopa, cneumpuyaH
usrneg nuua (a)

®pekseHuuja 1:40004 wm 1:8000 ¢

Hocuoun 1:250-1: 8008 1 1:130-1:250 9 http://period8sts1112.blogspot.com/2011_12_01_archive.html




XPOMO3OMCKE ABEPALIUJE

Xpomo3somcke abepaumje nnm xpomo3somonaTuje noapasymesajy
npomMeHe y HacneaHoj OCHOBU HA HUBOY XPOMO30Ma.

[ene ce Ha CTpyKTypHe U Hymepuuke.

1) Y cTpyktypHe npomeHe cnaaajy: Aeneuuje - WTO NOAPA3yMeBa
rybutak Aena Xxpomosoma, - noapasymesa TpaHcgep
reHeTUYKOr matepujana ca jeaHor Xpomo3oma Ha Apyru,

- YABOCTpYUerbe oapehieHor cermeHTa Xpomo3oma, UTA.

2) Y Hymepuuke abepaumje cnaaajy: aHeynnouauja - NpeacTassba
NPUCYCTBO USMU OACYCTBO jeAHOr UNU BULLIE XPOMO30MA U

I'IOJ'IMI'IJ'IOMAM\]G = NoApasymesa suwe uenimx XxanJongHmx
KOMMNJ1iemeHara.

Hajuewhe aHeynnouauje cy moHosomuje, kaaa HepocTtaje jeaaH
XPOMO3OM, U TPU3OMU je, KaAa NOCTOJU XPOMO3OM Y BULLIKY; AOK CY
HajYyewhe nonunnouamnje Tpunnouamja (3n - 3 xannouaHe
rapHUTYpe Xpomo3oma) U TetTpannouguja (4n).



CTpykTypHe abepaumje xpomosoma

*  CuHapom maumjer nnava - Cri du chat cuHapom 1:25000-1:50000 49:3J
(a)
- [Heneuwuja Kpatkor kpaka xpomosoma 5.

- Tlopepa KapakTepucCTUYHOr nsiada, Koa CBUX NALMjeHaTa nocToju TellKka
NCUXOMOTOpPHA peTapaaumja, 3acToj y pacty, MUKpoueganuja, Uta.

* CuHgpom 4p- unu Wolf-Hirschhorn cunapom 1:50000 29:13 (6)
- Heneumja kpatkor Kpaka xpomosoma 4.

- KapakTepucTuyaH KpaHUomauu janHu eHoTUN, MeHTanHa petapaaumja, 3a¢Toj
Y pacTy, cpuyaHe maHe, XMnoToHU ja muluha, uTa,.
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46,XX; del 5(p)

46,XX; del 4(p)

. ; a 20 5 www.themedsearch.com
http://www.cridchat.u-net.com/ http://learn.genetics.utah.edu www. Thebolfonnews co.uk/resources/images



- HacnepgHa moTopHO-ceH3opHa Heyponatuja unu Charcot-Marie-Tooth
(1A) 6onect yuectanoct # 1:2500  (a)

- Y BefhimHu cnyuajesa (70-80%) aynnukaumja BeNUKOr permoHa Ha KpaTkom
Kpaky xpomosoma 17.

- OynnuuupaH je reH 3a NpoTeuH Koju ynasm y cacTas MujesIMHCKOr oMoTaua.

- OBoO je obosbere Hepaea Ko je Aosoau A0 muwmhHe atpoopuje U rybutka
ocehaja 3a AoAUp, NPBEHCTBEHO Y HOrama, a KacHu je 1 pykama.

*  Bunapenpuja xpomosom  95%Ph+ CML (6)
- banaHcupaHa TpaHcnokauuja umehy xpomosoma 9 un 22.
- Y3poKyje XpOHUUHY MU jenounaHy neykemmjy (CML).
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http://emedicine.medscape.com/article/1232386-overview

http://charcotmarietoothdisease.org/charcot-marie-tooth-disease-information/ www.lhsc.on.ca/lab/cytogen



Hymepuuke abepaumje xpomosoma

- [HayHos cuHapom  yuectanoct 1:733
-  Tpusomuja xpomosoma 21.

- OBO je npea onucaHa TpU3oMuUja U Hajuewha abepaumja xpomosoma y
XYMAHOM KapuoTtuny.

- CneummuyaH 1 Nako NpenosHaTibUB PEeHOTUN, OKPYro nNuue, Koce ouu,
nolwe MoAUMPUKOBAHE YLK HUCKO NOCTABSbeHe, Mana, CTarHO OTBOpeHa
yCTa Ca je3suKOM KOju NPOMUHUPA, YOUIbMBa MUWIKMKAHAG XUNOTOHWUa,
XunepprekcubunHocT 3rnobosa, MeHTanHa petapaaumja, cpuaHe
aHomanuje, uta.

www.geneticsofpregnancy.com/images 47, XX + 21 www.myfootballshares.com  http://blog.al.com/living-news/2009/06/

uab_clinic_helps_adult_down_sy.html



- Epsapacos cuHgpom  yuectanoct 1:3000, 80%% (a)
- Tpusomuja xpomosoma 18.
- CmaTpa ce aa ce oko 95% cnyvajesa oe TpU3OMU je CNOHTAHO abopTupa.

- TlaumjeHTu ca 0BUM CUHAPOMOM UMAjY TellKe, MynTUMNSe aHomanuje, ca
KApaKkTEPUCTUUYHUM NONOXAjeM NPCTUJY LWaKe, TeWKy MeHTanHy petapaauujy,

CpYaHe maHe uTta.

- Tlaray cuHapom yyectanoct 1:5000-1:10000  (6)
-  Tpusomuja xpomosoma 13.

- W3paxeHe cy Tewke myntunne aHomanuje 36or yera oko 50% osux
naumjeHata ymmpe y npeux mecel AaHa XuUBOTA, a CAMO Manu 6poj oA hux
AOXUBU NPBUX FOAUHY AAHA.

- CUHAOpOM KapakTepuLle TelKo owTehere HepBHOT cuctema, npaheHo
MEeHTAsTHOM peTapAaum JOM W 3aCTO JeM y pacry.
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http://www.medbullets.com/step2-3 —47—xx—1‘8—
-pediatrics/20564/edwards-syndrome  http://miluvia.blogspot.com/2008/12/edward-syndrome http:// Josephcomlg u.blogspot.com/2012/03/genetic-disorder.html



- TapHepos cuHgpom (XO) yuyectanoct 1:2000 - 1:5000 (a)
- MoHo3omu ja xpomosoma X.

- Cneum@UYHa KNUHUYKA CITUMKA OBUX XeHa NoApa3ymMeBa MAsnm pacT, U3paxeH
NTepUrujym Bpata, CnosbHe reHUTanmje UHPAaHTUIHe, NpUMmapHa ameHopeja,
UTA.

*  KnuHegentepos cuHapom (XXY)  yuyectanoct 1:1000  (6)
- Tlopemehaj y kojem myLikapum umajy X XpOMO3OM Yy BULLIKY.

- KnuHuuka cnuvka oBor cUHAPOMA HU je NOCebHO cneuuguUyHa, na ce HepeTko
OTKpUBA TeK Yy 3pesio Aoba TOKOM UcnuUTUeawa Moryhux yspoka ctepunurera.

- Kapaktepuctuke oBUX NauujeHata cy: BUCOKU, U3AYXEHU (PeHOTUN Ca YeCTOM
Aucnponopuujom (ayre Hore, Kpatak Tpyn), UHEPAHTUIIHE CNOJbHe reHuTanuje,
CMarbeHa MasbaBoCT, FTMHEKOMACTU ja, UHPEpTUNUTET, UTA.
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