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BOBE/]I

I'enernkara € Hayka Koja T MPOydYyBa HACICIYBAHETO U MCHIMBOCTA HA OCOOMHUTE Kaj KUBUTE
opraam3mu. Taa mpoydyBa Kako OHOJIONIKUTE KapaKTEPUCTUKU CE€ TPEHECYBaaT Of POJUTEIUTE Ha
MOTOMCTBOTO. HacnennyBameTo BO HajONINT CMHCON € TMPOIECC Ha IMpeJaBame Ha CBOjCTBATa
(remercka wmH(pOpMAaIMja) BO WHAWNBHAYATHHOT PAa3BUTOK Ha IOTOMCTBaTa (OX TEHepaldja Ha
reHeparuja). MeHIMBoCcTa OJHOCHO BapHjaOMITHOCTA HAa CBOjCTBATa T'M MOApa3Oupa pasIuKUTe KOU
MIOCTOjaT MeTy pOAUTEIUTE U MMOTOMIUTE. BaprjabmirHOCTa HA CBOjCTBATa, OMHOCHO PA3JINKUTE KOU
MOCTOjaT TEHETHKaTa HACTOjyBa Ja TH TMPOHAjAe TPUIMHUTE OJHOCHO MEXaHU3MHTE 3a
HaCTaHyBambe Ha BapujaOMIHOCT. POOUTENCKHUTE CBOjCTBA KOM Ce€ CpekaBaaT Kaj ITOTOMIUTE
MPEeTCTaByBaaT SIUHCTBCHO HCIPEIUICTYBakhe HAa HACICTHUTE (PAKTOPH KOM BO MHOTY 3aBHUCAT Off
(haktopute Ha cpenuHaTa. Criope]] Toa YOBEKOT KOj € MPeIMET Ha XyMaHaTa IreHeTHKa € TIPOJAYKT Ha
Meryurpara Ha HaclieAyBamke M cpeauHata. [IpemMer Ha mpoydyBamke Ha TEHETHKaTa €
HACJICTHOCTA, TIOYHYBAjKH O] MHOJICKYyJIapHaTa MPUPOa Ha TE€HETCKUOT MaTepyall, HAYMHOT Ha KOj
TEHUTE ja KOHTpOJIMpaaT (pyHKIHMjaTa Ha OPTaHW3MOT Ia ce 10 JUCTPUOYIMja U OJHECYBame Ha
TEHHUTE BO MOMYJIAIMUATIC HA OPraHu3MUTe. MHOTY HayYHH paOOTHUIIM ja MPOydYyBaJie TeHETUKATA,
Mmery kou € u Gregor Mendel xoj rv mMOCTaBWII OCHOBHTE Ha TeOpHjaTa Ha MAPTHKYJIAPHOTO
HaclielyBame, OJJHOCHO KOHIICTIHMja JIeKa KapaKTePUCTHKUTE HAa OPTaHU3MHTE C€ OJPEICHU O]
HaclieIHuTe (aKTOpW WIIM TeHH KOW ce NMPEHEeCcyBaaT HHU3 TeHepaluuTte 0e3 MelryceOHO Mellame.
Haykara koja ro mpoydyBaja HaclelIIyBameTo Ouiia HapeueHa MeHen3aM. [Tokpaj MeHIeI0BOTO
HaclielyBambe TIOCTON HAaCIeIyBame KOe Ce BUKa HEMEH/ICIIOBO HACIIEIIYBahE WIIM HEMEH ICITH3aM.

HEMEHJAEJN3J/IM

MmHory roisem Opoj Ha 3aboiyBamkca HE TH CleAaT KIACHYHHUTE IIEMH Ha MEHIEIO0BOTO
HacienyBambe. OTKpPHEHM C€ TOBEKe HOBH MeEXaHM3MH: [lOJIMTEHCKO MYNTH(AKTOPUEITHO
HACJICTIyBamkhe, aHTHUIIMIIAIMja, TCHOMCKA WMIPUHTHHT, MUTOXOHJPHjaTHO HACICAyBambe,
CIIOpPaJIMYHO HACIICAYBak-E, MO3auIU3aM U JIPYTH.

INOJUT'EHCKO-MYJITU®AKTOPUEJIHO HACJIEAYBAIBE

Toa e TakOB BUJ Ha HACJIEIyBame KaJie INTO 32 U3PA3CHOCT Ha OJIPEJCHO CBOjCTBO MOTPEOHO ¢
B3a€MHO JICjCTBO Ha JIBa WJIU MOBEKE TCHU W BJIHMjaHUE HAa HAJIBOPCITHM YUHHUTEIH: TEMIICPAMEHT,
WHTEIUTCHIIMja a HaCJeNAyBameTO Ha OOJIECTHTE € MOBP3aHO CO JEjCTBO Ha IMOBEKE MYTHpaHHU
MATOJIONIKA TeHW Ha Pa3IMiYHU JIOKYCH OJf KOM CeKoj mMa penatuBHO Man edekr. ['eHerckara
KOMITOHEHTA € TIOJINTEHCKA - CHJIOTCHA.

BceymmHOCT KOHCTHUTYITMOHANTHA CO KapakTep Ha KyMmynupame Ha edextute. Bo xomOumHarmja
KOMIIOHEHTHTE IPOOMBAaaT OJpPEJCH Ipar M Kaj YOBEKOT OoyiecTa ce m3pazyBa (eHoTUICKU. Taa
MOYECTO CE jaByBa BO eaHa (haMuiIrja, OTKOJIKY BO OIIIITATA HOMYJIalH]ja.

UzpasyBameTo Ha OojecTHTEe WM CBOjCTBaTa MO 3aKOH Ha CIy4yajHOCTa Ke CE€ OCTBapaT co
KoMOuHanyja Ha orosueM Opoj TeH! KOM UMaaT MaJl noeauHedeH edekt. TakBu reHu ce HaoraaT Ha
Pa3IUYHM TeHCKH JIOKYCH Ha XPOMO30MHUTE. 3a Jla MOKe /1a /I0j/Ie 10 HUBHA M3Pa3eHOCT MMOTPEOHO €
MeryceOHO Oa ce KoMOuHupaar. TakBa MeryceOHa KomMOMHaNMja OM co3falia MpeAHCIo3HuLrja 3a
xepeauTapHa OoJIeCT, OAHOCHO Joafa JO eKclpecHja Ha Oojecta TOCHe paramero.
[IpenucnosnuuuTe ce MPOMEHN BO TEHOMOT KO HeMaaT ()eHOTHUIICKH e(EeKT, HO KOM MOXKaT JAa ce
npeHecaT BO MOTOMCTBOTO, a 32 JIa JIOj/ie JI0 eKCIpecHja MOTPeOHO € MPUCYCTBO Ha HAJBOPEIIHU
(hakTopu. PU3UKOT 3a MOBTOPHO jaByBame BO eHa (pamuiuja ¢ 3%.

MynrudakropueTHuTe OOJIECTH TOYECTO CE€ jaByBaaT BO €JHa (paMuiMja OTKOJIKY BO OIIITAaTa
NOITyJIaNKja ¥ TH KapaKTepU3Upa ETHOJIONIKA XETOPOTEHOCT.



OBue OonecTd HaCIEACHHW OJl OBOj TUI TPAaHCMHCHja HE TH ciefar MeHAENOBHTE 3aKOHU Ha
HaCJIeTyBambe.

JI Toa ce: pacren Ha ycra, BPOJCHO HCYANIyBame Ha KOJKOBUTE, XHIEPTpOo(UYHA CTCHO32 Ha
MAJIOPYCOT, YAKyCHa OOJECT, XUIEPTeH3H]ja, aTEPOCKIepo3a, aleprucKu OO0JeCTH, aBTOUMYHH
3a001IyBama, MAaHWYHA JCTIPEeCHja, CEHUITHA IEMEHITH]a, MYJITHUIICKA CKJIEpO3a, TYMOPH U

apyro (1)

Cnopaau4Ho HacjeAyBame

3abomyBama KON HEOUCKYBAHO CE€ jaByBaaT M KOM BO T€HETHKATa IIPETCTaByBaaT

crienudraeH mpobIIeM ce CrTopaIuyHu OONHIM Ha HachenmyBame (cr. 1.1).

He cexorarm co Bpiieme Ha aHaan3a Ha UCTOpHjaTa Ha Ooecta 1 OPEeMEHOCTUTE BO PAMKHTE

Ha POJIOCIIOBOT KaKO U aHAIIM3UTE Ha PEJICBAHTHUTE HABUYM CBOjCTBA Kaj OCTAHATHTE

YJICHOBU Ha (haMHIIjaTa, MOXKE Jia JI0jJe IO pa30TKPUBAE Ha ETHOJIONIKATA TOBP3aHOCT CO
oTpeJieNIeHN CpeJIMHCKU GakTopu. Minu nak a ce mocoun Ha GaMuiinjapHa

OcobeHocT Ha 3a00TyBambETO.

TakBuTE ETHOJOIIKK CHOPAaJWYHH HACICIIyBamka MOXKE Ja CE TMOCIeaulla Ha HOBU MYTalluH,
aBTOCOMHO PELMCUBHHU HACJICyBama, YHUIIAPSHTAIHN JUCOMUU, TEPMUHATHBEH MO3aHWIIU3aM M

Tepatorenu edekrtu (1)
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Cn. 1.1. Cnopagu4Ho HaclaenyBambe

MHUTOXOHAPUJATHO HACJIEAYBAIBE

EnuHCTBEH XpOoMO30M KOj C€ Haora BO IMTOIUIA3MaTa € MHUTOXOHJIPHjaJiecH XpOMO30M T.H. "25
xpomo3oM" co H0Opo mo3HaTa reHcka mama. Mutoxonapujamaara DNA (mt DNA) uma 16.000
HYKJICOTHJIHM TapoOBH CO IO3HAT peaocieq W € Bo (opma Ha mpcTeH. MUTOXOHIPHjaTHHOT
xpomo3om Mt DNA ygectByBa co 0,3% Bo nenokymHata kieroudsa DNA. Bo mt DNA cute renun
ce 100po neduHUpaHW M MMaaT OJIrOBOPHOCT 3a Koaupame Ha 22 TpancnapeHTHH RNA kou ce
HEOITXO/IHHU 32 MUTOXOH/IpHjaJiHa MPOTEHHCKA CuHTe3a, ABe pudo3omanan RNA (12S u 16S) u
13 mpoTenHU KoM ce OJITOBOPHHU 3a OKcuaaThuBHA dochopunanmja. (2)
MUTOXOHIPHjATHOTO HACIEoyBamke € OJ MajYMHCKO IOTEKJIO 3aToa IITO jajie KIeTKara IpH
OIJIOAYBAmbETO OCTaHyBa LEJIOCHA, 3aApXKyBajKd ja IMTOIUIa3MaTra, JOJACKa CIIEPMATO30MIOT
Opy  OIJIOAYBAmETO ja TyOM LUTOIUIa3MaTa. 3aToa MHUTOXOHIAPUjAIHOTO HAaCIEAyBame Cce
BUKa u MajYIHCKO WIH UTOIUIA3MUYHO

HaCJIeJIIyBambe.
MuroxoHapujarHOTO HachenmyBame ML.DNA ce kapakTeprsupa co eIHaKBa 3aCTAIICHOCT Ha JBaTa
moJia, Kou ce 3a)aTeHu MOJETHAKBO YECTO M CE CO MCT MHTEH3WTET, Taka IITO W Kaj JKEHCKUTE
MTOTOMITA MO3KE J1a JIoj1ie 0 3a0omyBame. MarknTe HHANBUAYH HE MOJKAT Ja ja mpeHecaT bonecra.
Bapwujabumaocta Ha PeHOTHUTIOT € gncTa. 3adaTeHu co MyTamyja Ha 25-0T XpOMO30H pa3InIHUTE
TKHBa ce MaHu(ecTrpaat co abHopMaieH (peHoTHI.
MUTOXOHIpHjATHUTE MYTallMH CE 0/Ipa3yBaar MPBO HA KIETKUTE U TKUBATa CO BUCOKH €HEPTreTCKU
notpedu, mpes ce Ha MO30KOT U MYCKYJIUTE, Kaj IITO c€ OJBHBAaaT MHTEH3MBHU MUTOXOHAPH]aTHA U
€HEPreTCKU OKCUIATUBHU (PYHKIUH.
MuUToXoHIpHjaTHUTE MyTallMMU MOKaT Ja JOBEAAaT 10 cocToj0a Ha "XeTeporuia3Ma' Kaj IITO MMa
noBeke ozie JieH BUA Ha MuToxoHapujanran DNA monekynu Bo kietka. "XoMorIa3MUaHu" KIETKH



ce OHHME BO KOHM CHTe MHUTOXOHApuWjamHu nmaar enHakBa DNA. Xomomnazmarmunata DNA u
xereporuiazmuuHata DNA ce pazinkyBaar BO pa3iIMyHM TKUBA M MOKE J1a Ce IPOMEHHU CO BO3pacTa
CO KOMIUIMKAaIMja Ha KIMHHYKATa CiuKa.YecTomaTu MpBU T'M MOKaKyBaaT KIMHUYKUTE TPOMEHHU
MYCKYJIHOTO ¥ HEPBHOTO TKMBO.MyTamuure Ha mutoxonapujaiHata DNA ce ciydyBa 10 matu
MOYECTO Ol THE BO HYKJIEaPHUTE T€HH KOM C€ BKIY4YE€HH BO OKcuAaTuBHA (pocduianyja. 3a BakBarta
rmojaBa TPUYMHA MOXKE N1a Omye HamMajeHaTa BEPOIOCTOJHOCT Ha peIUIMKaIljaTa W HEIOBOJIHO
e(ukacHaTa peraparyja Ha MUTOXoHIpHjarHaTa DNA.

IIpen 15 rognHM ce OTKPHEHN MUTOXOHAPHjaTHNTE 3a00TyBama u ce Bo (DOKYyCOT Ha MHTEpEC Ha
reHetTuuapute u Jiekapute. Jlocera ce naeHTUQUKyBaHu 59 BakBU 3a00yBama a 1pBa OTKpUeHa
MHUTOXOHIpHUjaHa Oonect Ouna Leber-opata ontuuka atpoduja Bo 1988 roauna.
MuToxoHapHjaTHUTE 3a00TyBakha MOXKE J1a ce KIIaCU(HUIIpaaT BO HEKOJIKY TPy 1 Toa: Bo
npBaTa rpyrna npunaraat oHue 00JeCTH LITO ce I0JDKAT Ha CIeU(PUYHI MyTalliy Ha
mutoxonapujanaata DNA.MERRF cunnpomot (myoclonic epilessy and ragged red fibers),
MELAS cunapomor (myopathy, encephalomyopathy, Lactic acidosis, stroke), NARP cunapomot
(neurogenic muscule weakness, ataxia, and retinitis pigmentosa), Leber -oBara ontuuka
HEBpOIATHA € Majia Ipyma Ha ciiydau co Leigh-oB cunapoMot HaciemeHu o Majkata. (1)
lopenaBenenure OojecTd ce HacieayBaaT O MajkaTa WU OOMYHO ce JOJDKaT Ha JAeJCUUU WIH
OyIDIMKAUA  Ha MuToXoHApujamHata DNA, mpenu3BUKyBajkm MHOMATHH CO Wi 0e3
odTamMorieryja kaje mTo npumnara Kearns-oBuoT cuHIpoMm.

Bo BTOpara rpymna Ha MUTOXOHIpHjaTHH 3a00TyBamka TEHETCKUOT NIe(eKT ce CpekaBa BO jaJIpeHNUTE
TeHW INITO TH KojaupaaT cyOeawmHMnuTe, Ha MuToxoHapujamHata DNA. Bo oBaa rpyma cmaraat
Hekou ciyvau Ha Leigh-os curapom, Alpers-oBu momauapoduu, MHOHEBPOTaCTPO-UHTECTUHATHUOT
cunapom, Friedreich-oBata artakcuja u Barth-oBwor cungpom. I'eHeTnuapuTe yKaxkyBaaT Ieka
MOJTrPYNU Ha HEKOM 3a00iTyBama ce MPUUYMHETH O] MyTauuu Ha MuUToxoHapujamHaTa DNA, kako
MTO Ce TIYyBOCT, Haciemuu kapauomuomatuu u diabetes mellitus a wexou medexktn BO
muToxoHapujanHata DNA cyrepupaaT mpoMeHH BO HMCXOAOT Ha OojiecTa KOM ce NpUMapHa
npuuuHa o npyru daktopu ce BOpojyBaar Alzheimer-osata u Parkinson-osara Goxect. (ci.1.2),

1)

Ca. 1.2. MUTOXOHAPH]jaTHO HACIEAYBahE

AHTULIUTIALIMJA

Kaj Hexom aBTOCOMHO ITOMHWHAHTHHU 3a00JyBama Kako IMTO ce MHOTOHMYHA nuctpoduja (M) u
Huntington-osara Gosect, mojaBata Ha OOJECT IOpPaHO Ce IOjaByBa Kaj Jelara OTKOJKY Kaj
HUBHHUTE POJMTENN WM 0OJIeCTa € CO MOTEIIKa KIMHUA CIIMKA BO CICIIHUTE TeHepalui. TakBHOT
(heHOMEH € HapeueH aHTHLUnamuja (ci.1.3).

Ce cMmera Jexa OBOj €(eKT e pe3yiraT Ha NpeapacyluTe BO yTBPAYBAWHETO KOE Ce JOMKH Ha
HAYMHOT Ha CeJIeKIHja Ha ceMejcTBaTa. Jlojeka mak HEKOM UCTPaXyBau YKa)KyBaaT JcKa Toa ¢
apredakT Ha TogoOpa orcepBalyja U KIMHAYKA JUjarHo3a BO MOHOBO BpeMe. 3a00TyBambeTo Koe
MopaHo OWJIO JWjarHOCTHHHMpaHo Ha 60 TroauHM cera mopagud Nojo0pu ycioBu (momoOpu
JIMjarHOCTHYKY anapaty) ke oune Ha 40 ronquan. HaGpynyBamara Ha HEKOM TeHEpaIlK YKaXKyBaat
JieKa MHOTY JIyfe KOM MOMHEHTaJIHO He Onie 3a00JieHH MOJO0LHA BO KUBOTOT Kaj HUB C€ pa3BHIiIa
bonecra. Kaj MHIMBUAYH Kaj KoM 0OojiecTa ce pa3BWja IOPAaHO WM OWia Iou3pa3eHa, MHOIY



MOJIECHO C€ OTKpUBAJIa U OBHE MHAWBUAYH MMaJje IMOrojieMa MOKHOCT U TeHJIeHIHWja OonecTa 1a ja
npeHecaT Ha HUBHUTE MOTOMIIH.

Kaj manmuyHO - nempecuBHaTa NCHX03a, MM30()peHHjaTa W HEKOW JAPYTH € TPHMETEHO OBa
HaJICelyBambe.

JIHTHLIMnAnMjaTa ©Ma OMOJIOIIKA OCHOBA M € BUCTUHCKH OHMOJIOIIKH ()EHOMEH KOj CE jaByBa KaKo
pe3yiITaT Ha eKCIIaH3Mja Ha HeCTaOMIHM ITOBTOPYBamba Ha TPUILUIETHHM CeKBeHIuu. 3a Huntington-
oBata OoyecT ce 3Hae JeKa 3aBUCH Of OpojoT Ha TOBTOpyBama HA TPUHYKJICOTHIUTE
IV (mucToHCKM aMeHWHCKH TBAaHWHCKH) HYKIEOTHX BO MoiekyaoT Ha DNA Bo emen reH Ha
xpomo30oMoT 4. bpojoT Ha moBTOpyBamaTa € HecTaOMIICH U MOXKE J]a MMa 3Tr0JIeMyBatba BO HIHUTE
reaepaund. Hopmanno nmyfero umaat nomery 11 u 34 xommu LJII tpumnera. JIko ce najoat 39
NOBTOpYBama BO THE I'€HM MHIMBUAyaTa ke 3abomu ox Huntington-oea Gosect Ha 75 ronuHu of
CBOjOT XMBOT, a JJOJieKa BO CIEJHUTE FeHepaluu 0BOj Opoj HajBepojaTHO ke Ouae 40 mpu mTo ke
YCIIOBH TI0jaBa Ha OosecT Ha 59 ronuHHM, a co MOBTOpYBame Ha OoJiecta 3a00IyBam-eTO Ke ce jaByBa
Ha 54 rogumaum u T.H. (2) Excnam3mjata Ha mnoBropyBamara Ha LTI Tpumeror Ha 3'
HETPaHCIATUPAYKHOT KPaj Ha TEHOT 32 MHOTOHHYHA JUCTpo(dHja ce CIydyBa MPEeIOMUHAHTHO BO
MajYrHaTa Mej0o3a, Taka Ja CO OBaa Il0jaBa C€ OBO3MOXKYBa 00jaCHYBambE€ Ha TCIIKUTE HEOHATATHH
¢dbopMu Ha MHOTHYHATA AUCTpo(dHja Kora reHOT € HaclenJeH on Majkata. Headekrupanure nuia
nMmaat 5 1o 30 moBTopyBama. Tue co 50-100 moBTOpyBama MoXe Aa OumaT yMepeHo 3aCeTHATH HITH
na memaar cumnTomu. Onme co Hax 100 moBTOpyBama WMaaT KJIaCHYHA CIMKAa HA MHOTOHA
nuctpoduja. Kaj crnennure reHepaiuu OpojoT Ha IOBTOpyBame € ce morojeM. Kaj ymepeHo
3ahaten poxuten co 80 MOBTOpyBama MOXe JAa uMa mnoromuu co mpeky 1000 moBTopyBama.
Cnnuna excriansuja Ha LI Tpumueror Ha 5' kpajoT Ha reHoT 3a Huntington-osara GoxecT ro
3rojeMyBa PU3UKOT 3a I0jaBa Ha OoJiecT Kaj Jelara Kora IeHUTE Ce HaclEIEHH O] TaTKoBara
Mmejo3a. (3)
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Cm. 1.3. JIatununaryja

MO3AULIN3AM

Bo opraHn3MoT opeaeHO TKHBO MOXKE Ja COAPXKU €IHA WU TOBEKE BHUIOBH HA KJIICTOYHH JTUHUHU
nmopajy Tpelika 3a BpeMe Ha MUTO3aTa BO OWIo koja (ha3a mocie KOHIICMIMjaTa MPEeTCTaByBa
MoO3auIm3aM. 3aBUCHO O] KJICTKUTE KOW TH omndaka ce JIeNu Ha COMAaTCKH U TepPMUHATHBEH H CE
CMETa 32 HeBOOOMYACH HauMH Ha HACIICYBamkhe HAa PCHOTUIICKUTE KAPAKTECPUCTUKHY.

IT'OHAJEH MO3ANIIN3AM

JIKO T€HETCKUTE TECTOBH C€ HOPMAITHU U (DEHOTUIICKH POJMTEINTE HOPMAITHHA a MMaaT MOBEKe O[]
enHo JeTe 3a00JeHO TakBara IojaBa ce 00jacHyBa CO TOHATHUOT Mo3auim3aM. TakBH MojaBH ce
HOPUCYTHH 0OpPH aBTOCOMHO JOMHHAHTHUTE 3aboiyBama (axoHapomiasuja u OSteogenesis
imperfekta) | X-Bpzano peuucuBHO HapymyBawe (ducenne-oBa MyckyinHa Iuctpoduja u
xemodmiuja). Tue ce objacHyBaaT CO TOHAACH WM TEPMHUHAJICH MO3AHIM3aM Ha €ICH Of
ponuTtenuTe. (HacTaHyBa MyTallMja BO MPOMOPITHja Ha MOJIOBUTE KiIeTkH). Kako mobap mpumep 3a
OBa € MyTallfja Ha TeHOT 3a KOJIareH OArOBOpEH 3a 0Steogenezis imperfekta Bo npomopiuja Ha
CIIEPMATO30UIM Ha KIMHUYKA HOPMAJCH TAaTKO KOj MMaJ JBe 3a00JeHH Jela CO JBE Pa3InvHU
HapTHEPKH.



I'epMaHUTHBEH MO3WIM3aM € BaXKeH W Tpeba Jla ce MMa MpPEeIBUJ MPU CMETamke Ha PUBHKOT 32
MOBTOPHOTO TIOjaByBake Ha OojiecTa BO XCHCTCKOTO COBETYBakh€ HAa HOBHTE aBTOCOMHH
nmomuHaunTHH (JII) Y X-permmcuBHO Bp3anm XP myraruu. (3)

COMATCKHU MO3AUIIN3AM

I'eHeTcKaTa KOHCTUTYIIMja HA OPTaHU3MOT KOja IITO TIOCEAyBa CTaHUIIM cO pa3nudeH renorun (Hall
1988) ce mapekyBa comMarckd Mo3aulu3aM. Taa mojaBa HacTaHyBa CO IOBEKE KpaTHa MyTaluja
MOCJIE KOHIIEIIH]a.

XpoMO030MCKH MO3auIIM3aM HE € pPeJoK MMoceOHO co TOHOCOMOTanTHja. Mo3anuu3MOT OHEKOTaIl
MOJKE U JIa C€ U3ryOH M Toa OOMYHO KOTa KIIETKaTa ro 3all0YHyBa CBOjOT )KMBOT KaKO aHECYILUIOU/IHA,
a TIOKAaCHO co JenbaTta Ha e€IHA O] CTAHWIIUTE Ha JKCHCKaTa KJIETKa ce ryOu roHocoMm X TOj ce
HOpMAJIM3Wpa a BOEJHO TO IMOTHCHYBA pAacTOT Ha JPYrHTe aHeyIlougHu craHuim. Kaj
Mo3auIm3MOT Ha mpumeputre 45, X/47 XXX denorurnior Ha TypHEppOBHOT cUHApPOM ke Oupe
no0Jar, kaj MO3anYyHUOT 00JIMK Ha DOWNOV CHHIPOM KIMHUYKATA CITUKa Ke Oujie modara JOKOIKY
€ TI0roJIeM MPOLICHTOT Ha cTaHuIaTta 0e3 Tpucomuja 21. (2)

IToceOHO 3aHUMIIMB € COMAaTCKUOT IEHCKU MO3aMIIM3aM Kora co MyTaidja ordaka moBeke reHu KOu
ce Omm3y eneH a0 npyr. ['eHcka comaTcka MyTalyja MHOXE Jla ce CIy4d CeKorail Ioclie
OIUTOIyBarke€ CO TOA IITO MOXKE M J1a C€ MPOMEHH TeHOTHUIIOT M Ha ayTOCOMOT a BOEIHO M Ha
TE€HOCOMOT.

[Mocnemumara ox MyTamujata Moxke Jia Owjie roiema Jelielija Ha TeHOT WM HeKoja Jpyra
CTPYKTypHa TeHCKa npoMmeHa. [loHekoramn ce OTKprBa CKJIOHOCT Ha TOSAMHU JIOKYCH HACIPOTH
coMarckara MyTalja, MOXXHO ()EHOTHIICKO BJIMjaHWE HA COMATCKa IeHCKa MyTallfja 3aBUCH Off
BpPEMETO Ha Pa3BOjOT Ha KHEMATOHE3aTa M Kora € JIONLIO JO0 MyTalfja, ako € HaCcTaHaTa TeHCKaTa
MyTallija HeIOoCPEIHO TOCNE OIUIONYBambeTo, (DEHOTUIOT Ke OWJIe MCT KaKO I'eHOT HACJIENeH Of
ponuTenure.

JIko MyTHpaHHOT T€H € CMECTeH CaMO BO TKHMBOTO Ha IOCTEJIKaTa HeMa Jia MMa TOCICIINIH 3a
(denotunor Ha TonOT. Bo maronorujara Ha OoJecta Kaj YOBEKOT KOWM TOHEKoram 3adakaar
OJIPEJICH JIeJI O/ TEJIOTO Ha YOBEKOT ce BOPOjyBaaT BO MOCIEIJIMIU O] COMATCKa I'eHCKa MyTalldja:
XEeMUXHIIEpTpopHja, CETMEHTHa HeypoduOpomaro3da HaBeleHHM Kako mpumepu. Comarckara
MyTallMja MOXE Jla Ce IMpEeHece Ha TOTOMCTBOTO aKO MMa IMPHCYCTBO HAa MO3aullM3aM H BO
CTaHUINTE HAa TEPMHUHATHBHHOT EMUTEN, a TOa 3Ha4M M BO OOrOHHTE M crepmaroronuute (Hall
1988). (2)

Muory manuram 3aboiyBama BO MMATOJOTHjaTa HAa WHIUBUAyaTe€ Ce TOCIEIUIa Ha COMATCKHUTE
XpPOMO30OMCKH ¥ TeHCkH MyTamuud. ComaTckaTa MyTacIlja MOXKe Ja Oume IpeHeceHa Ha
MOTOMCTBOTO CO TIOTIIOJTHA €KCIIPECHja 3aBUCHO O] TOA Jalld MyTaldjaTa € MPUCYTHA BO CUTE WU
CaMo BO HEKOH TOJIOBH KIIETKH.

YHUITAPEHTHA JTUCOMMUJA

Cekoja KJIeTKa CO 3peiy raMere € ANCOMUYHA, HUB T'M COYMHYBaaT 23 XpOMO30MCKH Mapa, Taka J1a
€/IeH XpOMO30M BO Tap O MajKaTa M JPYTrHOT o TaTkoTo. Cexoja MHAWBUAYal HacjelyBa eAeH
nap oj cexoj poauren. JJoKoiKy XpoMo30MHUTE OJ] AapOT MOTEKHYBaaT O €IeH POJUTEN, MajKara
WIN TaTKOTO LITO CE€ BHKAa YHHUNAPEeHTHA JUCOMHja OpOjOT Ha XpOMO3OMHUTE OCTaHyBa WCT, a
XPOMO30MCKHOT IIap € CaMo O €1€H POJUTEIN, WK O MajKaTa WK caMo O[] TaTKOTO.

M3upnocomuja mpercraByBa IOCeOCH OOJNIMK HAa YHHUINApPEHTHA aucoMHja. JIko ce ciiyum emHa
WHJIMBUJTYaN JIa HACJIEM JBE KOIIHHU O] KCT XOMOJIOT, OWJIO JIa € 0] MajKaTa WM OJ] TATKOTO MopaIn
rpemkata Bo mejo3zata |l Toram Toa ce HapekyBa yYHMIapeHTHa u3uaocomuja. Ho moxomky
WHJIMBUJIyaTe HACJIEIU JIBAa PA3IMYHH XOMOJIOTa O] €HHOT POJUTE] WM MajKaTa WIH TaTKOTO
TopaJii TPeliKy Bo Mejo3aTta | Toraimr 3a Taa mojaBa BeJIMME JIeKa Ce BUKAa YHNMAPEHTHA XeTepo
aucokmuja. M Bo nBata ciydaum 3urOTOT Ke OWJle TPUCOMHYEH U CO T'YOCHE Ha €JICH XPOMO30M
CTaHyBa JUCOMHYCH.

JIko emHa TpeTwHA O OBHE T'yOema Ha XPOMO3OMHUTE C€ CIydaT CO €AHAaKBa (PPEKBEHITH]ja TOTAII
HACTaHyBa YHUTIAPEHTHA TUCOMU]a.



ITocTon u Apyro pasMuciIyBame ONl CTPaHA HA TCHETUYAPUTE M TOA JICKa YHUIIAPEHTHA IUCOMUja
MOXE Ja HACTaHE KaKo pe3ylTaT Ha TaMeTaTa OJ €IHHOT POIUTEN, KOja HE COIPKU JeN Of
XOMOJIOTHATE XPOMO30MH KO€ € HYJIMCOMHYHO W Koja € (epThiam3nupaHa co rameTa Koja mopaiu
rpelika Bo Mejo3ara craHaia nucomudna (ci.1.4).(2)

Ca. 1.4 YHunapeHTHa U3UA0COMHja Y HUMAPEHTHA XETEPOIUCOMHU]ja

Hajuecto yaumapeHTHA THCOMHja HACTAaHYBa CO TYOCHE Ha €IeH XPOMO30M OJI TPHCOMHUYCH 3UTOT.
[ocnenauuara ke ce pa3iMKyBa 3aBHCHO O]l BpEMETO Ha HAacTaHyBambe Ha OpPrMHAHATA TpeIIKa
WIN Hepa3[JIBOjyBameTo, 3aBUCHO OJ] TOa JaJIM TpelIKaTa HacTaHana Bo Mejosa | nim Bo mejosa | |
(6)

Co xopucteme Ha DN A TexHOJOrMja yHUIApEeHTHATa JUCOMHja C€ MOKaXkaja Kako MPUYMHA Ha
TaTKOTO 3a00JIeH oA XeModwuiuja KOj MMaj JBa CHHA OJl KOM €IHHUOT CHH HCTO 3a00JICH Of
xeMo(uIrja a IPyruoT co IMUCTHYHA (UOpo3a Koe OMI0 POJCHO OJ POIUTEIH Kaje IITO MajKara
Owmta HocuTel (CO TOKaXKaHO TaTKOBCTBO).

I'EHOMCKHU UMIIPUHTHUHI'

I'enomcku mmnpunTHHT (Genomik imprinting) uma moronemMo 3HauYewme BO OHonOrHjaTa MU
reHeTukara. Toa € HOBOOTKpHEHA I0jaBa BO KOja aJieTHUTE T'CHU Kaj IUIAYUTE CE OJHECyBaaT
pasIUYHO 3aBHCHO Ol TOa Jald ce paboOTH 3a MajuMHHTE WM TaTKOBH HacjemyBama. 10j
eNHUIeHEeTCKM TPOLEC Ce MUCIM JeKa MMa BiHMjaHHe Ha (PEHOTUIICKAaTa eKCHpecHja Ha HEKOU
TeHETCKH 3200 yBamba, 3aBUCHO O/ TOA 1AM HeKoja 0oJIecT € HacieAeHa Ol MajKaTa HiId TaTKOTO.
3a HEKOM TEHCKH JIOKYCH MHOTY € Ba)XKHO O] KOj pOIUTEN MOTeKHyBaar, OMIIEjKH Ol TOa 3aBHCH
jaunHaTa Ha (EHOTHIICKAaTa eKcrlpecHja. MeXaHW3MOT Ha HMMIIPHHTHHIOT C€ TIOBp3yBa CO
metunanujata Ha DNA u Hekoum Jpyrd HEJOBONHO 00jacHETH TPOIIECH KOW BEpPOjaTHO Ce
criopeyBaat co renckara exkcrpecuja. (Holliday 1989) Ce muciu nexa MMUNIPUHTHHT TO 3adaka u
eMOpPHOHOT M TOCTeNIKaTa UCTOBpeMeHO. JleekToT BO TOj mpolecc MOXKE Ja MMa IOJIeMO jako
TUQY3HO BIMjaHHE HAa PACTOTO M Pa3BojoT. MajuMHHOT ¥ TATKOBUOT YIEN BO HEKOW JEJIOBH Ha
TEHOMOT CE€ BaXXHHM a IO HEKOTalll W KOoMIUIeMeHTapHH. Hexon noOpo MpoydeHH CUHIPOMH BO
YOBEKOBaTa I1aTOJOrHja CO pasiuuHa (EHOTUIICKA EKCIIpecHja MOKaT Ja ce objacHaT co
uMmnpuHTUHT. Ce MpeTnocTaByBa JeKa UMIPHUHTUHIOT BO T'EHHTE HAa OBapHja HMMa OJIPEICHO
BJIMjaHUE Ha Pa3BOjOT Kaj MAIIKUOT IUIOJA CaMO TOTaml ako € CMECTEH BO IUIOJIOBHOT TECTHC.
IToTroMcTBOTO Ha MajkaTa 3a0o0yieHO oJf MHOTOHa aucTpoduja Bo 50 % on cimyuaute ke Owmie
3aaTeHo co OonecT M Toa MOTEKOK CO MopaHo rydeme Ha heHoTunot. McTo Taka ce ogHecyBa U Ha
redoT Ha NF 1, HacneneH on Majka reH KOj JaBa MHOTY IOTEIIKa KIMHWYKA ciuka. OOpaTHO on
oBa Hungtingtonova Gouect e moreika, ce 1mojaBaTa MopaHo BO MOTOMCTBA aKO MyTUPAaHHOT I'eH
KOj TMIOTEKHYBa O]l TATKOTO.

Kako nobGap mpumep ce cunapomure Angelman | Prader - Wili. 1 nBara cungpoma ce
MPeInU3BUKAHM Ja CO CIMYHa XpoMocoMcka nenenurja 15 q 11 -13 a ce yuHM Jeka BO urpa ce aBa
pasnudHu TeHa Ha 15 ¢ XpoMo30MHu.



Jlunerupana peruja Ha XpOMO30OMH MHOTY € TOJIeMa BO MOJIEKYJIapHA CMHUCJIA CO CUTYPHO MHOTY
TeHCKH JIoKycH. MefyToa ako Jenenuja ¢ 01 MajurHo MOTEKII0, ce pa3BuBa (heHoTHmoT Angelman
sindrom co mememmja 15Q. 11-13 Ha TarkoBHOT XpOMO30M HacTaHyBa ¢enorun Prader -
Wily.ITocMaTpajku ro pa3BojoT Ha MOHO(GAKTOPCKH U XPOMO30MCKH aOHOPMATHOCTH CHUTYPHO Ke ce
BHECE HOBa CBETIMHA BO objacHyBamero Ha Manuraute Gonectu. (Reik 1989) . M asere
3a0oJyBama ce cpeTHyBaaT npuoImkHO kaj 1/15.000 naauBuayn u aBete 3a00imyBama okoiy 70%
ce TIpeIN3BUKAHN CO XPOMO30MCKH aenenun (2) MosekymapHata 6a3za Ha UMIPHHTHHTOT CEYIITE
octranyBa HejacHa. Ox mocera mo3HaTH 16 reHH KOW C€ MHIPUHTHPAHHM Kaj TIIyIICN M YOBEK, Ce
CMeTa JieKa IIOCTOM acolyjalyja Mery MeTWiandjaTa M TPAHCKUMIMCKaTa WHAKTHUBAIlWja.
BpayBameTo Ha MeTrmHUTE Tpynu 32 DNA Moxe 1a To mHXHOMpa Bp3yBamkbeTo Ha MPOTCHHUTE ITO
ja 3amovHyBaaT TpaHCKpunnujata. Hema co3HaHue many MeTHialyjara € MpuMapeH UMIPUHTHHT
CUTHAJ WX Jali CIy’)KW €IMHCTBEHO Jla TO TOAPXKYBa WUMIPHUHTHHI CHUTHAJIOT KOTra TOj € BEKe
BOCITOCTaBEH MPEKy Apyru mexanuszmu (1)

3AKJIYYOK

Opx rope HamMIIaHOTO MOXKEME Ja 3aKilyyrMMe JIeKa HacleAyBameTOo € MHOry MOTpeOHO 3a
HACTaHOKOT, PacTOT M pa3BOjOT Ha ceKoja enuHKa. MeryToa JIyreTo ce MpOM3BOJA HE caMO Ha
TeHETCKUTE (PakTOpH TYKy M Ha OKOJMHCKHTE (aKTOpH, Ma 3aToa HEKOW MOjaBU WIIM OOJECTH ce
o0jacHyBaaT co HeMmeHAenu3aMm. 30opyBame 3a BIHMjaHHE OJl OKOJMHATa, 300pyBame 3a
MYyJATH(PAKTOPCKU YCIOBEHA COCATOj0a. 3a MOIUI€HCKO-MYITH(HAKTOPH]jaTHO HACICAYBabE MOXKEME
Jla KaKeMe JieKa € TaKOB BHJ Ha HacIeliyBame Kajie MITO 32 W3Pa3eHOCT Ha OJIPEJICHO CBOjCTIBO
MOTTPEOHM Ce B3a€MHO NI¢jCTBO HA JIBE WJIM IMOBEKE T'CHU WM BIIMjaHHE Ha HAABOPEITHU YHHHTEIH,
HACIIeTyBamkETO € TIOBP3aHO CO JICjCTBYBAahE HA MOBEKE MyTHPAHH, TIATOJIONIKY TeHH Ha Pa3InIHU
JIOKYCH O]l KOH CEKO] MMa peslaTUBHO Maj edekT. bonecta mouecto ce jaByBa BO enHa (daMuiidja
OTKOJIKY BO oniiTara nomynanuja. CopaguuHo HaclielyBame HeoueKyBaHo ce japyBa. Co aHanmm3a
Ha HUCTOpWja Ha OoJecTa MpPEIeBaHTHHKTE CBOjCTBA Ha CEMEJCTBOTO MOXKE Ja Ce€ Pa3oTKpue
€THOJIOIIKA TIOBP3aHOCT CO ONpPEACICHU CPEAUMCKH (aKTOpH, a MOXKE Aa € MOCHEIIUIa Ha HOBU
myTtauuu. HacnegyBamero Bp3ano 3a Mt DNA e o MajunHCKO MOTEKNIO, ce KapaKTephu3upa co
MOoJieIHaKBa 3aCTAlleHOCT Ha JBaTa Iojla Taka IITO M KCHCKUTE MOTOMILM MOXKaT Ja 3a0ojart, a
MaIllKUTe WHAMBUAYHM HEMOXaT Ja ja MpeHecar Oosnecta Ha moTomMuute. PaznuyHuTe TKHUBa
3apatenn co wmyramja Ha 25 XpomMo3oM ce MaHudecTupaaT co aOHOpMmalieH (eHOTHI.
JlHTMIMIanyjatTa UMa OHOJIOIIKA OCHOBA a ce CIydyBa 3apajil eKClaH3Wja Ha HECTAOHMIIHH
MOBTOPYBamka Ha TPHUILIETHU CEKBEHIM. MO3amIM3MOT € HacjeljlyBamkbe KOe HacTaHyBa Kako
pe3yiTaT Har penikuTe BO MUTO32 BO Koja OWio ¢asa MpH IITO OJPEJCHO TKHBO € COCTaBEHO OJT
ellHa WM ToBeke KieToyHd JTMHHKA. CeKoj YOBeK HOPMAaHO HaclielyBa €eH IMap XOMOJIOTHH
XPOMO30OMH O] CEKOj POJUTEN HO aKO He ce CJIy4Yd Jia TW MMaaTr HacjeJeHO JIBaTa XOMOIIOTHH
XPOMO30MH OJI€ JIEH Iap camo O €JHHOT POAMTEII TOTAlll CTaHyBa 300p 3a YHUIIAPEHTHA JIMCOMU]a,
aKo ce CIIy4YH Jja HacJIeAM JBE KOIMH Ha UCT XOMOJIOT Off €IeH POAMTEII 3apajy Ipelika Bo Mejo3a-l
TOTall cTaHyBa 300p 32 YHHIIApEHTHA U3UAMCOMHU]ja, aKo MaK HacJeau ABa Pa3IMyHH XOMOJIOTa OJ
€/IeH pOJUTeN 3apaiy Tpelka Bo Mejo3a | Toram cranyBa 300p 3a YHUIIapeHTHA XETEPOIMCOMHU)a,
BO JBaTa Ciy4yad 3UTOTOT Ke OHIe TPHUCOMHUYEH M CO Ty0eme Ha €lIeH XpOMO30M CTaHyBa
qucomuyeH. KapakTepucTHiHO 3a TEHOMCKHA UMIPUHTHHT € TOA IITO MOXarT Jia Ce jaBaT pa3iuyHU
KJIMHAYKH KapaKTEPUCTUKH 3aBHCHO OJ TOA Jajd TeHOT € HacJleAeH OJ TaTKOTO MJIM MajKaTa.
Henermja ox 3 10 4 mb Ha TOJHUOT Kpak Ha 15-0T XpOMO30M Ce HACIEan O TATKOTO TOTOMCTBOTO
manudectupa Prader-Willi cunapom, a kora aenenujata € HacleIeHa O]l MajkaTra MOTOMCTBOTO
manudectupa Angelman cungpom. Bomectute ce mNpeau3BHKaHH CO XPOMO3OMCKH MHKPO
JICITICIIHH.
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http://www.maturskiradovi.net/

Gotovi seminarski, maturski, maturalni i diplomski radovi iz raznih oblasti, lektire ,

puskice, tutorijali, referati. WWW.MaturSkiRadOVi.Net je

specijalizovan tim za usluge visokokvalitetnog pisanja, istrazivanja i obradu teksta za
kompletan region Balkana.

Posetite nas na sajtovima ispod:

http://www.maturskiradovi.net

http://www.maturski.net

http://www.seminarskirad.org

http://www.seminarskirad.info

http://www.seminarskirad.biz

http://www.maturski.org

http://www.magistarski.com

http://www.essaysx.com

http://www.facebook.com/DiplomskiRadovi

Takode, na sajtu pronadite i tutorijale, referate, primere radova, prepricane lektire, vesti,
Citaonicu... Na ovom sajtu ste u prilici prona¢i preko 10000 radova iz raznih oblasti:
ekonomija (menadzment, marketing, finansija, elektronskog poslovanja, internet
tehnologija, biznis planovi, makroekonomija, mikroekonomija, preduzetnistvo, upravljanje
ljudskim resursima, ...), informatika (internet, informacione tehnologije, softver, hardver,
operativni sistemi, baze podataka, programiranje, informacioni sistemi, ra¢unarske mreze,
...), biologija i ekologija, filozofija, istorija, geografija, fizika, hemija, knjizevnost,
matematika, likovno, psihologija, sociologija, ostali predmeti (politika, saobracaj,
masinstvo, sport, muzika, arhitektura, pravo, ustav, medicina, engleski jezik, ...).

Uspostavljanjem ovog projekta, zadovoljila se i veoma prisutna potreba za
specijalizovanim timom, koji ¢e na studente i omladinu pravovremeno i adekvatno delovati
u edukativnom i pozitivno usmeravaju¢em pravcu, ali i predstavljati efikasnu podrsku u
pisanju sopstvenih radova.

U cilju pruzanja Sto kvalitetnijeg sadrzaja radova, okupljen je odabrani tim, sastavljen od

iskusnih stru¢njaka iz rali¢itih oblasti, ¢iji je cilj da autorskim pristupom i prepoznatljivim

.....

Za sada posedujemo gotove radove iz oblasti prava, ekonomije, ekonomike preduzeca,
javnih finansija, spoljnotrgovinskog poslovanja, informatike, programiranja, matematike,
fizike, hemije, biologije, ekologije, menadzmenta, astronomije, carine, Spedicije, poreskog
sistema, javne uprave, racunovodstva...., a uskoro ¢emo se proSiriti i na ostale oblasti.
Inace, izrada maturskih, seminarskih, diplomskih radova po Zelji je naSa primarna opcija.
Nakon §to aplicirate za odredeni rad, dobicete odgovor najkasnije za 24h.
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