Ucestalost sindroma vezanih za polne hromozome proteklih 5 godina -Banjalucka regija

1.UVOD

Tarnerov 1 Klinefelterov sindrom predstavljaju dvije najces¢e hromozomske
abnormalnosti kojima se susre¢u ljekari primarne zdravstvene zaStite. Turnerov sindrom
cesto se ne prepoznaje sve do adolescencije, a mnogi muskarci s Klinefelterovim sindromom
nikada ne dijagnosticiraju. Iako je svaki sindrom uzrokovan abnormalanim brojem
hromozoma ili aneuploidije, onise razlikuju po tesko¢ama u ucenju i1 predispozicija prema
autoimunih bolestima, endokrinoloSkim poremecajimai nastanku tumora. Optimalno
zdravstvo zahtijeva temeljno znanje o jedinstvenim zdravstvenim rizicima, psihosocijalne
potrebe, funkcionalne sposobnosti, 1 fenotipske varijacije povezane sa svakim
hromozomskim stanjem.

Klinefelterov sindrom je hromozomopatija ¢iji je uzrok numericka hromozomska
aberacija, dizomija X hromozoma muskarca (trizomija polnih hromozoma).Trizomija polnih
hromozoma nastaje kao posljedica nedijeljenja X hromozoma tokom razvoja embriona. Ova
anomalija zasluzuje posebnu paznju s obzirom na svoju ucestalost, registruje se po jedan
slu¢aj na 1000 zivorodene muske djece.

Tarnerov sindrom je nasledna bolestkoja nastaje kao poslijedica urodene agenezije jajnika,
uzrokovana nedostatkom jednog X hromozoma (monozomija) u nekim ili svim ¢éelijama kod
osoba zenskog pola koja koc¢i seksualni razvoj i obi¢no uzrokuje neplodnost (sterilnost).

Da bi se bolje razumjela data tematika, u ovom diplomskom radu dat je osvrt na
gradu 1 funkciju hromozoma, s naglaskom na hromozome covjeka, zatim na ¢elijski ciklus,
kao 1 na strukturne i numericke hromozomske aberacije.

Jedan od najvaznijih osobina Zzivih bica jeste sposobnost razmnozavanja. To S§to su po
mnogobrojnim osobinama potomeci nalik svojim roditeljima, znaci da te osobine nasleduju i
ispoljavaju iz generacije u generaciju.

Nauka koja se bavi izuCavanjem zakonitosti nasledivanja naziva se genetika (od latinske
rijeci genesis-porijeklo).

U Odjeljenju za medicinsku genetiku Klinickog centra Banja Luka, koriste se metode
prenatalne dijagnostike (Screening testovi, Kombinovani testovi ), kao rana amniocenteza —
RAC, tj. dugotrajna celijska kultura — plodova voda. Moj rad je iskljuivo vezan za
citogenetsku dijagnostiku. U svom diplomskom radu posvetila sam se iskluc¢ivo za metodu
postnatalne dijagnostike-periferna krv.

Pojam kariotip se razlikuje od pojma kariogram, koji opisuje hromozomsku sliku jedne ¢elije,
odnosno, cCelijske linije. Kariogram ne mora uvijek odgovarati kariotipu, kao $to je to slucaj
kod mozaicnih kariotipova.

Hromozomi su organele koji ucestvuju u prenoSenju genetiCkih materijala 1
prenosenju naslednih osobina sa roditelja na potomstvo. Naime, svaki novonastali organizam
sadrzi jedinstvenu kombinaciju naslednih faktora koje je primio od svojih roditelja, a njegove
osobine su rezultat interakcije izmedu nasljednih ¢inioca i uslova spoljaSnje i unutrasnje
sredine pod kojom se vrsi razvi¢e organizma.

Sto se ti¢e samog Klinefelterovog i Tarnerovog sindroma, opisana je njegova istorija,
uzroci, dijagnoza 1 terapija, zatim je na elektricnom mikroskopu uraden snimak kariotipa
47,XXY- klinefelteri 45, X- Tarner iodredena je ucestalost ovog dva sindroma za naSe
podneblje.
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