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Pe3tome Ha npoekt no ®oun ,,Hayka“ Ne 18015 — KonukypcHa cecus 2018:
,»MOJIEKyISIPHO-TEHETUYEH aHaIN3 MPH Jela C HEU3sICHEHU PEJIKU TeHETUYHU
oosecTu*

PuxoBoauren: IIpod. n-p Jlronmuna bonueBa Anrenona, 1M

L[eJ'ITa Ha HAY4YHOTO H3CJICABAHC € PA3KPHBAHC HAa MOJICKYIIIPHO-TCHCTUYHH
OCHOBHM Ha HCHU3SICHCHU PCAKH I'CHCTHUYHU CbCTOSHUSA B JCTCKA Bb3pacT U HOI[O6p$IBaH€
IrpriKaTta 3a TE3W MALUMCHTU YpPE3 HU3rpakJaHC Ha aJrOpuTMH 3a JUArHOCTUKA H
IMpoCiICaAIBaHC.

OcHoOBHa 3a/1aya Ha TO3U MpOeKT € craptupaHe Ha HOBU JIHK Texnomorum 3a
JIMarHOCTUKAa Ha MUKPOJEIECHMOHHU U MUKPOJIYIUIMKAIIMOHHU CHUHAPOMHU, KAaKTO U
CKpMHHMpaHE Ha BHCOKOPHMCKOBAa Ipyna Jella ¢ HapylUleHHEe B HEPBHO-TICUXUYHOTO
pa3Butue 3a paskpuBaHe Ha FRAXA cuHIpoM ¢ MOJEKYISIPHO-TEHETUYHU TEXHUKU.
[Inanupa ce opraHu3zupaHe U Cbh3/laBaHe HA MPOTOKOJ 3a KIMHUKO-TEHETHYHA OlLEHKa
Opu Jela C HEU3SICHEHUW pEeIKW TEeHETUYHHU 3a00isiBaHUS, KAaKTO U PErUCTbp H
cneruuyHa 0aza JaHHM upe3 QOoTo U BUIAEO JOKyMeHTHpaHe. Baxna 3amauya B
paMKuTe Ha MPOEKTa Ie Ob/Je Ch3aBaHe Ha OMoOaHKa — C M30JIMpaHe HAa OMOJIOTUYEH
matepuan (JJHK) ot marnpenTa u HeroBu poJICTBEHUIIN IIbPBa CTEIEH.

[lpenBuneHnTe B MpoOeKTa M3CIEABAaHUS 1€ OBbJAT MPOBEIECHU Ha
IpeBAapUTEIIHO OJO0pAaHU O ONpeeseHN KPUTEPHH Jlella C HEYTOUYHEHH T'eHEeTHYHU
JMArHO3U (3aJ10)KEHH KOHCYMAaTHUBH 3a aHayu3 npu npudiausutento 100 mauuenra). 3a
nenTa me Ob/ie HAalpaBeHO PETPO- U MPOCHEKTHUBHO HaOMpaHE Ha Jela, MpeMUHAIN
npe3 KabuHeTa 3a MeAuKo-reHeTudyHa koHcyaTanus kbM YMBAJI Ceera Mapuna”
Bapna ¢ HeyTouHeHa npUYMHA 32 MHOXKECTBEHM BpOJCHU aHOMAIUU W/ WIH
U30CTaBaHE B HEPBHO-TICUXMYHOTO Pa3BUTHE W/ WU TUCMOP(GUYHUA CTUTMHU.

Mertoaurte, KouTO Ime OBJAAT W3MOJ3BAHU, ca: KIMHUYHH (JIOKYMEHTAJCH,
KJIMHUKO-TEHETUYHA OlleHKAa Ha (PEHOTHNA BBPXY M3TOTBEH 3a LenTa (GopMmyIsp),
nabopatopuu (noous Ha JIHK, xonBenunonanen PCR, MLPA ¢parmenten ananms),
CTaTUCTUYECCKH METOTH.

OuakBaHHU pe3yJTaTu:

1. PaSKpI/IBaHC Ha MYTaluu, CBBP3aHU C KIWMHHUYHA KapTWHA HIpUA MAIUCHTH C
HCU3JACHCHA AHMAarHo3a



2. IlomoOpsiBaHe rpmkaTa 3a MAIUEHTH C PEAKU T€HETHYHU ChCTOSHUS

w

HNMriianTrpane Ha HOBU MOJIEKYJISIPHO-TEHETUYHU TEXHUKHU

4. Cn3naBane Ha JIHK Oanka ¢ moreHmman 3a mpoBeXIaHE Ha IMOCIEIBAIIA
HAy4YHO-M3CJIEIOBATEICKU IPOEKTU

5. 3ammra Ha JUCEpTallMOHEH TPy Ha TeMa ,,| eHeTUKO-TUarHOCTUYHO MPOYyYBaHE

Opy JIMIIa B JETCKa BB3PACT C HACJIEJICTBEHA MATOJOTHsS, MPEeMUHAIMU Tpe3

KaOMHeTa 3a TCHETUYHO KOHCYJITUpaHe .

Pesynraru:

B pesynTar Ha geWHOCTTa MO MPOEKTa ca cenekTupaHu obmo 97 mema — 70
MOMYEeTa U 27 MOMHUYETA, XOCIHUTAIU3UPAHU B AETCKUTE KIMHUKA Ha YMBAIJI ,,Cs.
MapuHa wix TpeMUHAId KOHCYJATaTHBeH KaOwHeT Ha JlabGopatopusta 110
MenunuHcka reHetrka - Bapha.

Enna ot 3agaunTte Ha MpPOEKTa € CKpUHUPAHE Ha BUCOKOPUCKOBA IpyIlia OT Jela
C HapyLIEHHWE B HEPBHO-TICUXUYECKOTO PA3BUTHE C MOJEKYISIPHO-TEHETUYHU TEXHUKH
(PCR) 3a perexuust Ha FRAXA cungpom. OCHOBHH KpUTEpHUH TpU mojd0opa Osxa:
HeussicHeHo u3octaBaHe B HIIP/ ymcTBeHO m30cTaBaHe, ChC WM 03 AUCMOPGUUHH
Oene3n/BpoficH aHOMaJWM TMpu Juia Ha Bb3pacT nox 18r. C mpemumcTBO mpu
nosbopa 0sxa MomMueTara, MOpaju 3HAUYMUTEIHO MO-BHUCOKA YECTOTAa HAa ChCTOSHUETO
IpU TAX, B CpPaBHEHHE C MomuyeTaTa. bsxa cenektupaHu 52 1ena, OTroBapsild Ha
Kputepuute — 45 MomueTa U 7 MOMHUYETa U MATOJOTUYEH BapUAaHT — yBEJIHUYEH Opoitl
CGG noBTopu Oerie ycTaHOBEH Mpu 3 MoMYeTa — 5,7% OT BCUYKU U3CIICABAHHU.

26 ot genata ¢ HOpMalieH pe3yaTar ot uscieasanero 3a FRAXA u ocrtananute
45 ot noapOpaHuTe MbpBOHAYAIHO 97 nena 0sixa CeNeKTUPAHU 3a MPOBEXKJIAHE HA €JTHO
WIM U JBET€ OT JAPYrUTE 3aJ0KEHH B MpoekTa u3ciensanus: MLPA 3a cuHapom-
aCOLIMMpPaHU MUKPOJCIEIMOHHN/ MUKPOAYIUTMKAIIMOHHM Hapymenus, MLPA 3a
cyOTelOMepHU MUKPOJEICIMOHHN/ MHUKPOIYIUIMKAIIMOHHU HapylueHus. B pesynrat
Ha IPWIOXKEHMs] alropuThM Ha cenektuBeH MLPA anamu3 ca paskputu 6 (8.45%)
MUKpoOAeneuy/ MUKPOAYIUIUKAMK (3 CUHIPOMHU U 3 CyOTEeIOMEpHU HapylIeHHs ),
acouMupaHu ¢ (GEHOTUI, MNPUIIOKPHUBALL c€ ¢ KIMHUYHATA MaHU(ecTalus MpH
nagueHTa. MenuKo-reHETMYHA KOHCYJTalus Oelle IMpOoBEJIeHa Ha ceMelcTBara Ha
Jiela ¢ yCTaHOBEHH MUKPOJIEeJIeUH/ MUKPOAYTTUKALIUH.

MounekynspHo-reHeTnueH cKkpuHUHT 3a FRAXA cuHapom e mbpBOTO 1O poja
npoy4yBaHEe cCpel  BHCOKOpHUCKOBa Tpyma jaena c uszoctaBane B HIIP/ymcTBeHO
n3ocTaBaHe oT pernoHa Ha CeBeponstouyna buirapus.



Bomnpexkn de e mo0Ope W3BeCTHA MPUYMHA 33 WHTEICKTYalTHU 3aTPYIHCHUS,
MOHSIKOTa MOXE TPYAHO J1a ce paslo3Hae, 0cOOCHO B paHHA Bb3pacT. 3a0aBsSHETO Ha
JarHo3ara Mojke Jla HaMaJli IOCThIIA 10 PaHHA WHTSPBEHITHS, IPOTPAMH 32 TOAKpeTa
HAa CEMEHCTBOTO H MEJWIIMHCKO JiedeHue. ToBa JEMOHCTpHpa BaKHOCTTA Ha
ckpuauHTa 32 FRAXA, Thil KaTo mpenocTaBs OKOHYATEIHA JUarHo3a 3a CEMEHCTBOTO
U YJIECHSIBA TCHETUYHOTO KOHCYJITHPAHE Ha 3aCETHATOTO JIUIIC U POJACTBCHUIIUTE.

B pesyarar ot geriHOCTTa 1O IpoekTa € craprtupana HoBa JIHK TexHomorus 3a
reHeTudHaTa jJaboparopus kbM YMBAJI ,,.CBera Mapuna“ Bapua — MLPA ananus, 3a
JUArHOCTHKA HA MUKPOJIEIEUOHHN U MUKPOAYIUIMKAIMOHHH CHUHIPOMHU.

Cw3ganeH e peructbp U crnenupuyHa Oa3a gaHHU uYpe3 (OTO MU BHUIEO
JOKYMEHTHpaHEe 3a HEU3sICHEHU MAallMEeHTH C PEIKU CUHAPOMH.

Cp3naneHa e 6uobaHKa ¢ M30JMpaHe HAa OMOJIOTMYEH MaTepual OT MallMeHTUTE
C HEW3SICHEHU I€HETUYHU CHCTOSHHS, C MOTEHIMAT 33 MPOBEKIaHE Ha IOCIEIBAIIH
HAaYYHOM3CIIEIOBATEIICKH IPOCKTH.



