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BOBE]I

I'eneTrkaTa € Hayka Koja TH MPOy4YyBa HACIEIYBAHETO M MEHIUBOCTA HA OCOOMHUTE Kaj YKHBHUTE
opranusmu. Taa mMpoy4yBa Kako GHOJOIIKATE KAPAKTEPUCTHKH CE TIPEHECYBaaT O] POIUTEINTE Ha
noTOMCTBOTO. HacienayBameTo BO HAjONINT CMHCOJI € TPOIECC Ha NpelaBame Ha CBOjCTBATa
(reHercka wHpOpMAaIHja) BO WHAWBUAYyATHHOT Pa3BUTOK Ha MOTOMCTBata (04 TeHepanuja Ha
re’epaiiija). MEHJIMBOCTa OJJHOCHO BapHjaOHIIHOCTA HAa CBOjCTBATAa T MOAPA30Upa Pa3IUKUTE KOU
MOCTOjaT Mer'y POJUTEIUTE U MOTOMITUTE. BapujaOuiaHOCTa Ha CBOjCTBATA, OJTHOCHO PA3JIUKUTE KOU
MOCTOjaT TEHEeTHKaTa HacTojyBa Ja TW MpPOHAjJe TNPUYMHHUTE OJHOCHO MEXaHHW3MHUTE 3a
HacTaHyBame Ha BapWjaOMIHOCT. PoauTenckwre CBOjCTBA KOM C€ cpekaBaaT Kaj ITOTOMIIUTE
NPETCTaByBaaT eIMHCTBEHO UCIIPEIUICTYBamhe HA HACICIHHUTE (PAaKTOPU KOW BO MHOTY 3aBHCAT O
(dakTopure Ha cpenuHara. Criopes] Toa YOBEKOT KOj € MpeIMeT Ha XyMaHaTa reHeTHKa € TIPOIYKT Ha
MefyWrpaTa Ha HaclielyBambe M CpeluHaTa. [IpeMeT Ha MNpOoydyBame HA TIeHEeTHKaTa €
HACJIETHOCTA, MOYHYBAjKH OJ] MHOJICKYJIapHATA MPUPOJIa HAa TEHETCKHOT MaTepuall, HAYMHOT Ha KOj
TCHUTE ja KOHTpONHMpaaT (PyHKIMjaTa HAa OPraHU3MOT Ma ce A0 TUCTPUOYIMja U OTHECYBame Ha
TEHUTE BO MOMYJIAIMHATIC HA OpraHu3MuUTe. MHOTY HaydyHH paOOTHHUIIH ja MPOydYyBajie TeHeTHKATA,
Mmery kou ¢ u Gregor Mendel koj v moOCTaBWUJI OCHOBHUTE Ha TEOpHjaTa HA MAPTHKYJIAPHOTO
HacJeIyBame, OJHOCHO KOHICIIMja JIeKa KapaKTePUCTHKHTE Ha OPTaHM3MHUTE CE OJPEICHU O
HacieAHUTe (HAKTOPU WIIM T€HH KOW Ce MpEHecyBaaT HHU3 IeHepanuuTe 6e3 MeryceOHO Mellame.
Hayxkara koja ro mpoydyBayia HacJelIyBambeTo Ouia HapeueHa MeHean3aM. [1okpaj MeH/IeI0BOTO
HacJelyBambe MOCTON HACJIeyBambe KOe Ce BUKA HEMEH/ICIIOBO HACIEIIyBabe WIIK HEMEH/ICIIN3aM.

HEMEHJAEJIN3JIM

Muory roimeM Opoj Ha 3a0oimyBamkca HE TH CcleAaT KIAaCHYHHTE IMeMH Ha MEHIEI0BOTO
HacinenmyBambe. OTKpHEHH c€ TIOBeKe HOBH MeXaHm3MHU: [lonureHcko MydaTH(aKTOPHETHO
HacTelIyBambe, AaHTUIWIANWja, TEHOMCKH WMIPUHTHHT, MHUTOXOHJAPHjaJHO HAaclielyBame,
CTIOPAJMYHO HACEYBahe, MO3aUIM3aM U IPYTH.

HOJUT'EHCKO-MYJITU®AKTOPUEJHO HACJIEAYBAIBE

Toa e TakoB BHJ Ha HACJEAyBame Kaje IITO 3a U3PA3CHOCT Ha OJPEACHO CBOjCTBO TMOTPEOHO €
B3aEMHO JICjCTBO HA J[Ba WJIM TOBEKE T'€HH W BIIMjaHHE HAa HABOPCIIHU YMHUTEIU: TEMIIEPAMEHT,
MHTEIMICHIMja a HACleNIyBaleTo Ha OOJECTHTE € MOBP3aHO CO JIjCTBO HA MOBEKE MYTHPaHH
NaTOJOIIKK T€HH Ha PAa3IM4YHU JIOKYCH OJ KOM CEKOj MMa peiaTMBHO Main edekT. ['eHerckara
KOMITOHEHTA € TIOJINTEHCKA - €HJOTCHA.

BCyniHOCT KOHCTUTYIMOHAIHA CO KapakTep Ha Kymyiupame Ha edekture. Bo komOuHanuja
KOMITOHEHTHTE MPOOHMBAaT OIPEJeH Tpar M Kaj YoBeKOT Ooiecta ce m3pasyBa (eHoruncku. Taa
MOYECTO CE jaByBa BO eqHa (haMHUIIHja, OTKOJIKY BO ONIIITAaTa MOIMyJIaIlyja.

MN3pasyBameTo Ha OOJECTHTE WM CBOjCTBaTa IO 3aKOH Ha CIyYajHOCTAa K€ CE€ OCTBapaTr co
KOMOMHaIMja Ha IoroJieM Opoj TeHH KOM MMaat MaJj rnmoeanHedeH edekr. TakBu reHu ce Haoraar Ha
Pa3IMYHU T€HCKU JIOKYCH Ha XpOMO30OMHTE. 32 J1a MOKe J1a JI0j/1e 10 HUBHA M3Pa3eHOCT MOTPEOHO €
MeryceOHO 1a ce komMOuHMpaar. TakBa MeryceOHa KOMOWHaIMja O co3lana Mpeuclo3uiiija 3a
XepeaurapHa OoJecT, OIHOCHO Joara [0 eKclpecwja Ha Oojiecta TIOCIEe —parameTo.
[peaucno3unuuTe ce MPOMEHU BO TEHOMOT KOM HeMaar (peHOTHIICKH e(eKT, HO KOM MOKar Jia ce
IpeHecaT BO MOTOMCTBOTO, a 3a Jia JI0jAe J0 eKCIpecHja MOoTpeOHO € MPHUCYCTBO Ha HAIBOPCIIHH
(akTopu. PH3UKOT 32 MOBTOPHO jaByBame Bo eqHa damminja e 3%.

MynrudakropueaHuTe 00JIECTH MOYECTO CE jaByBaaT BO €AHa (aMuidja OTKOJKY BO ONIITATa
HOMyJIalMja U TH KapaKTepU3Mpa ETUOJIOIIKA XETOPOr€HOCT.



OBI/IC 6OJ'ICCTI/I HacCJICACHU O/ OBOj THUII TpaHCMI/ICI/Ija HC I'Mm cjeaar MGHI[GJ'IOBI/ITC 3aKOHU Ha
Hacnez[yBa}Le.

JI TOa C€: pacuen Ha yCTa, BpO,[[CHO I/IcqamyBaH,e Ha KOJIKOBUTEC, XI/IHCprO(bI/I‘{Ha CTCHO3a Ha
HI/IJ'IOpyCOT, yJ'IKyCHa 60J‘IGCT, XI/IHepTCH3I/Ija, aTepOCKJ'ICpOBa, aJ'IepFI/ICKI/I 6OJI€CTI/I, aBTOI/IMyHI/I
3a00JyBarba, MaHUYHA JICTIPeCcHja, CCHUIIHA JIEMEHIIUja, MYJITUIICKA CKJIepOo3a, TYMOPH U

apyro (1)

CnopaanyHo HacjieyBame

3abonmyBarma KOM HEOUEKYBAHO CE jaByBaaT M KOW BO TCHETHKATa MPETCTaByBaaT

cnenuduueH npoOeM ce CIopaIudHu O0JIUIN Ha HacenayBame (ci1. 1.1).

He cekoramr co Bpiieme Ha aHaM3a HAa HCTOpHjaTa Ha OoJiecTa 1 OPEMEHOCTUTE BO PAMKHTE

Ha POJOCIIOBOT KaKO M aHAM3UTE Ha PEJICBAHTHUTE HABUAYM CBOjCTBA Kaj OCTAHATHTE

YJICHOBH Ha (haMmiTijaTa, MOXKe Ja JI0jIe 10 pa30TKPHUBAkE Ha €THOJIONIKATA IIOBP3aHOCT CO
OTIpeJIeIICHN CPEeANHCKH (hakTopH. Mimn mak 1a ce mocodu Ha haMuIijapHa

OcobeHocT Ha 3a00TyBamkHETO.

TakBUTE ETHOJIONMIKK CIOPAAWYHU HACTEIAyBamba MOXE Jia Ce MOCIeaulla Ha HOBU MYTAIIWH,
ABTOCOMHO PEIMCHUBHY HACJCIyBama, YHUIAPCHTAIHU JMCOMHUH, TEPMUHATHBEH MO3aWIIU3aM H

teparorenu edexru (1)
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Cn. 1.1. Cnopaan4Ho HacieayBame

MUTOXOHAPNJAJIHO HACJIEAYBAIBE

EnuHCTBEH XpOMO30M KOj ce Haofa BO LUTOMJIa3Mara € MHUTOXOHIpPHUjalieH XpOMO30M T.H. "25
xpomo3oM" co J00po mo3HaTa reHcka mama. MuroxonapujamHata DNA (mt DNA) uma 16.000
HYKJICOTHHH TapoBU CO IO3HAT pemociieq U € Bo (opma Ha mpcTreH. MUTOXOHAPHjaITHHOT
xpomo3om Mt DNA yugectByBa co 0,3% Bo menokymHara kineroura DNA. Bo mt DNA cute rean
ce 1o0po newHWpPaHW M MMaaT OATOBOPHOCT 3a Komupame Ha 22 TpancmapeHTHH RNA xoum ce
HEOIXOIHH 3a MUTOXOHIPHjalHa TIPOTEHHCKA CUHTe3a, 1Be pubo3omaann RNA (12S u 16S) u
13 mpoTenHU KO ce OJIrOBOPHU 32 OKCHIATHBHA Qocdopmnanyja. (2)
MUTOXOHPUjATHOTO HACJIEAyBambe € OJ MajuMHCKO IOTEKJO 3aToa IITO jajie KIeTKarta MIph
OIJIOAYBAKETO OCTaHyBa LENIOCHA, 3aApKyBajKH ja MUTOIUIA3MaTa, IOJeKa CHepMaTo30UI0T
IpH OIUIOAYBaKkETO ja ryOM IWTOIUIa3MaTa. 3aToa MUTOXOHJIPUjaTHOTO HACJICIyBame Ce
BUKa u MajYHHCKO 17001 [UTOILTA3MHYHO

HACIICI Ty Bambe.
MuTtoxoHapujanHOTO HacienayBambe M.DNA ce kapakTepu3upa co eqHaKBa 3aCTAlleHOCT Ha J[BaTa
moJia, KO ce 3adaTeHH IMOJETHAKBO YECTO M C€ CO MCT MHTEH3WTET, TaKa INTO W Kaj JKEHCKUTE
MTOTOMIIM MOJKe Ja JIojae 10 3a0oiryBame. MalllkuTe MHAWBUAIYH HE MOXKAT Ja ja peHecar 0oJecra.
Bapwujabumaocta Ha peHOTHTIOT € uncTa. 3adareHn co MyTarpja Ha 25-0T XpOMO30H Pa3IMIHUTE
TKHBa ce MaHU(peCTHpaar co abHopMasieH (eHOTHII.
MuTOXOHIpHjaTHUTE MyTallX C€ O/ipa3yBaar MPBO Ha KJIETKUTE W TKUBATa CO BHCOKH €HEPTETCKH
noTpedu, mpe ce Ha MO30KOT U MYCKYJIUTE, Kaj IITO Ce OJBHBAAT HHTCH3MBHU MUTOXOHAPHjalTHH U
EHEePreTCKH OKCUIATUBHU (DYHKIIHH.
MUTOXOH/IpUjATHUTE MyTallMUK MOKaT Jia AOBEJAT JI0 COCTOjOa Ha "XeTeporuiazMa' Kaj mTo uMa
MoBeKe oJie JieH BHJl Ha MuTOXOHApHjaHu DNA Monekynu Bo kieTka. "XoMoIuIa3MuuHu" KICTKH



ce OHHME BO KoM cHuTe MHUTOXOHApwjamHn wMaar eaHakBa DNA. Xomommazmatmunara DNA wm
xetepornazmudHata DNA ce pa3nukyBaaTr BO pa3iIH4HU TKMBA U MOXKE J1a C€ IPOMEHH CO BO3pacTa
CcO KOMHJII/IKa[II/Ija Ha KJIMHHWYKata cimka.Yecromatu IIPBU T'M MOKaXXyBaaT KIIMHUYKUTEC NPOMCHH
MYCKYJIHOTO M HEPBHOTO TKMBO.MyTaumuure Ha muToxoHapujanHatra DNA ce cmydyBa 10 matu
MOYECTO OJ1 THE BO HYKJICAPHUTE I'CHU KOM ce BKIIyUYEHH BO OKcuaaTuBHa (ocduianuja. 3a BakBara
nojaBa MpUYMHA MOXKe Aa Ouje HaManeHaTa BepOJOCTOJHOCT Ha peIUTMKalHjaTa W HEZOBOIHO
eukacHaTa pernapaiyja Ha MuToxoHApujarHata DNA.

Ipen 15 roauHu ce OTKPUEHH MUTOXOH/IPUjATHUTE 3a00JTyBamka U ce BO JOKYCOT HA MHTEpPEC Ha
reHeTHuapuTe U nekapute. Jlocera ce naeHTU(GUKYBaHH 59 BakBH 3a0071yBarba a MpBa OTKPUCHA
MHUTOXOHIpHjarHa 6oject 6una Leber-osara onrruka arpoduja Bo 1988 roauna.
MuToxoHIpHjaTHATE 3a00TyBamka MOXKE J1a Ce KIIACH(PHUITIPAAT BO HEKOJIKY TPYyIH U Toa: Bo
mpBaTa rpyma npumaraat oHue 00JIECTH MITO e AO/DKAT Ha CIeITU(DUIHN MyTaIluH Ha
muroxonapujaraara DNA.MERRF curmpomot (myoclonic epilessy and ragged red fibers),
MELAS cunapomot (myopathy, encephalomyopathy, Lactic acidosis, stroke), NARP cunapomot
(neurogenic muscule weakness, ataxia, and retinitis pigmentosa), Leber -osara ontriuka
HEBpOIaTHa ¢ MaJia rpymna Ha ciy4au co Leigh-oB cunapomor Hacnenenu ox majkarta. (1)
lopenaBenenure OojecTH ce HaclemyBaaT O Majkara W OOMYHO ce JOJDKaT Ha JAEiCeUUH WIN
OyIUIMKauu Ha MUTOXOHApujanmHata DNA, mnpeau3BuKyBajku MHONATHM €O WIH  0e3
odTamMmoreryja kaae mro npunara Kearns-oBHoT CHHAPOM.

Bo BTOpara rpymna Ha MUTOXOHIPHjATHU 3a00JTyBamka TCHETCKUOT Me(eKT ce cpekaBa BO jajpeHHUTE
TeHH IITO TH KojaupaaT cyOeamHuiute, Ha mutoxoHapujanmHata DNA. Bo oBaa rpyma cnaraat
Hekou ciydad Ha Leigh-os curmpom, Alpers-oBu momuapohuy, MHOHEBPOTACTPO-HHTECTUHATHHOT
cuagpom, Friedreich-oara arakcuja u Barth-oBuor cunmpom. I'eneTnuapure ykakyBaaT aeka
MOATPYIIH Ha HEKOW 3a00JTyBama ce NMPUYMHETH O] MyTaIlui Ha MuToxXoHApujamHaTa DNA, kako
ITO Ce TJIyBOCT, Haciaemuu Kapawomuornarnu u diabetes mellitus a wmexom gedextn BO
mutoxoHapujanraata DNA cyrepmpaaT mpoMeHH BO HMCXOAOT Ha Oojecta KOM c€ MIpHUMapHa
npuurHa o apyru (daktopu ce BOpojyBaar Alzheimer-oata u Parkinson-osara 6osect. (ci.1.2),

M)

Ca. 1.2. MUTOXOHAPH]jaTHO HACIEAYBabE

AHTULATIALIAJA

Kaj Hekon aBTOCOMHO NOMHHAaHTHH 3a007yBama Kako IITO ceé MUOTOHWYHA muctpoduja (M) u
Huntington-osara Gosect, mojaBara Ha OOJIECT TIOpPaHO Ce IMOjaByBa Kaj Jerara OTKOJKY Kaj
HUBHHUTE POANTENH WM 00JecTa € CO MOTEeIIKa KIMHUA CIMKA BO CIEIIHUTE TeHepanun. TakBHOT
(heHOMeEH ¢ HapeueH aHTHOHIanmja (ci.1.3).

Ce cMmeta neka oBOj edeKT € pe3ysTaT Ha IpenpacyInuTe BO YTBPAYBAHETO KOE C€ MOJDKH Ha
HAYMHOT HA CeJIeKIMja Ha ceMmejcTBara. JloJieka mak HEKOM MCTpakKyBaW YKaKyBaaT JeKa Toa €
aptedakT Ha moao0pa orcepBanydja U KIMHWYKA JWMjarHo3a BO IIOHOBO BpeMe. 3a00yBameTo Koe
nmopaHo Owio nujarHOCTHOMpaHo Ha 60 ToguHW cera mopagu TMOAOOpW ycioBu (momoOpw
JIMjarHOCTHYKH amnapath) ke oune Ha 40 ronunu. HabspyqyBamaTa Ha HEKOW TeHEpaIlMi YKaXyBaaT
JeKa MHOTY JIyfe KO MOMHEHTaJHO He Omie 3a00JieHH MOJO0IHAa BO XKHBOTOT Kaj HUB C€ pa3BuIIa
Oonecta. Kaj naauBuayn kaj xou Ooniecta ce pa3Buia NMOpaHO WiM Owia Mmou3paseHa, MHOTY



MOJIECHO C€ OTKpUBaJla M OBHE WHAWBUAYH MMaje IMOTojieMa MOKHOCT M TeHIEeHLIUja OoyecTa 1a ja
npeHecaT Ha HUBHUTE MOTOMIIH.

Kaj manmyHo - nempecuBHaTa mcuxo3a, IMU30(peHHjaTa W HEKOM JAPYr'H € NPUMETEHO OBa
HaJIcelyBarbe.

JInTHnMnajaTa ¥Ma OMOJIOIIKA OCHOBA M € BUCTHHCKH OMOJIOIIKH (DEHOMEH KOj ce jaByBa Kako
pe3ynTar Ha eKcllaH3Hja Ha HeCTaOWIHU MOBTOpPYBama Ha TPHIUIETHU CeKBeHIWH. 3a Huntington-
oBara OonecT ce 3Hae JeKa 3aBUCH OJ OpOjOT Ha TOBTOpPYBamka Ha TPUHYKICOTHIHUTE
IJIT (mrcTOHCKK afieHMHCKH TBAaHWHCKH) HYKJIeoTHI BO Moiiekysnor Ha DNA Bo emeH reH Ha
XpoMo30MOT 4. bpojoT Ha MOBTOpYBamaTa ¢ HECTAOWIICH M MOXKE J]a UMa 3r0JIEMyBama BO WIHUTE
renepanuu. HopmanHo snyrero mmaar momery 11 u 34 xomuu IJIIT Tpummera. JIko ce Hajmat 39
HOBTOpYBama BO THE FeHH MHIAMBHAyarta ke 3abonmu ox Huntington-osa Gosect Ha 75 roauHu o
CBOjOT JKHBOT, a JI0JIeKa BO CIIEJHUTE reHepallui oBOj Opoj HajBepojatHO ke Omae 40 mpu mTo ke
YCIIOBH TI0jaBa Ha OosiecT Ha 59 ronuHM, a co MOBTOPYBamke Ha OosecTa 3a00TyBalkETO Ke ce jaByBa
Ha 54 rommaum u T.H. (2) Ekcnansumjara Ha moBropyBamara Ha LTI tpumieror na 3'
HETPAHCIATUPAUYKUOT Kpaj Ha T€HOT 32 MHOTOHMYHA IUCTpo(dHja ce claydyBa MPEIOMUHAHTHO BO
MajuMHaTa Mejo3a, Taka Jia Co oBaa I0jaBa ce OBO3MOXKyBa 00jacHyBame Ha TCUIKUTE HEOHATAIHU
(dhopMu Ha MHUOTHYHATA AMCTPO(HUja KOra reHOT € HaclenJeH ol Majkata. Headekrupanure nuia
umaar 5 1o 30 moBTopyBama. Tue co 50-100 moBTOpYBama MOXKe J1a OMIaT YMEPEHO 3aCeTHATH MUK
na Hemaar cumnroMu. Onme co Ham 100 moBTOpyBama MMaaT KJIacHYHA CJIMKAa HAa MHOTOHA
mactpoduja. Kaj crmegauTe TeHepanuu OpojOT Ha TOBTOpYyBame € ce morojeM. Kaj ymepeHo
3adareH poauten co 80 MOBTOpyBama MOXKe na mMa HoToMIitd co mpeky 1000 moBTOpyBama.
Cnvuna excransuja Ha IJIT Tpumieror Ha 5' kpajor Ha reHOT 3a Huntington-osarta Gomect o
3roJleMyBa PH3HMKOT 3a T0jaBa Ha OOJecT Kaj Jelara Kora TeHHTe Ce HACIIE[IeHH Of TaTKoBaTa
Mmejo3za. (3)
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Cn. 1.3. JInTununanuja

MO3AHUIN3AM

Bo opranun3MoT oJpeneHo TKMBO MOXKE /1a COAPKU €HA WM IIOBEKEe BUAOBH Ha KJICTOYHU JIMHUU
nopagy Tpelka 3a BpeMe Ha MHUTO3aTa BO OO0 Koja ¢asa mocie KOHIENLHjara MpeTcTaByBa
MO3auI3aM. 3aBUCHO OJ KJIETKUTE KOM I'M omdaka ce Jeld Ha COMAaTCKU W TepPMHHATHBEH U Ce
CMeTa 3a HeBOOOHWYaeH HaUMH Ha HacJeoyBamke HAa ()CHOTUIICKUTE KapaKTEPUCTHKH.

T'OHAJEH MO3AULIU3AM

JIKO TEHETCKUTE TECTOBH C€ HOPMAIHH U (PEHOTUIICKH POAUTEIUTE HOPMAIHU a UMaaT MOBEKe O]l
€JHO JieTe 3a00JICHO TakBaTa IojaBa ce 00jacHyBa CO TOHAJHUOT Mo3auiin3aM. TakBH IOjaBH Ce
NPUCYTHU TIPW aBTOCOMHO JIOMHMHAHTHHTE 3abonyBama (axoHaporiasWja u 0OSteogenesis
imperfekta) | X-Bp3ano peunucuBHO HapyiyBambe (ducenne-oBa myckyjiHa muctpoduja u
xemodunmja). Tue ce objacHyBaaT cO TOHAaJeH WIM TepMHHAJICH MO3aWlU3aM Ha €IEeH Ol
poautenute. (HacTaHyBa MyTallija BO MPOIOPLHja Ha MoJoBUTE KieTkH). Kako no6ap mpumep 3a
OBa € MyTalMja Ha I'CHOT 3a KOJIareH OJArOBOpeH 3a 0steogenezis imperfekta Bo nponopuuja Ha
CIIEpPMATO30M/IM HA KIMHUYKM HOPMAaJeH TaTKO KOj MMaJl JiBe 3a00JeHH Jela CO JBE pa3IndHU
HapTHEPKHU.



I'epMaHuTHBEH MO3WIM3aM € BakKeH W Tpeba Ma ce MMa TIpeIBUA NPH CMETamke Ha PU3HUKOT 3a
MOBTOPHOTO TI0jaByBamke Ha 00JecTa BO XCHCTCKOTO COBETYBakh€ Ha HOBHTE aBTOCOMHH
nomuHanTHH (JII) U X-peuncusno Bp3anu XP myTaruu. (3)

COMATCKHU MO3AUIIU3AM

I'eHeTcKaTa KOHCTUTYIIMja HA OPraHM3MOT KOja IITO MOCEAyBa CTaHUIM co pasnuueH renorun (Hall
1988) ce HapekyBa coMaTCcKu Mo3auiu3aM. Taa mojaBa HacTaHyBa CO IOBEKE KpaTHa MyTalluja
MOCJIe KOHIIEIIH]a.

XpoMo30MCKH MO3auLM3aM HE € PeIOK oceOHO CO TOHOCOMOManTHja. M03aniu3MOT OHEKOTaII
MOJKE U J1a C€ M3TyOH 1 Toa OOWYHO KOTa KIIETKaTa o 3all09HyBa CBOjOT KUBOT KaKo aHEYIUIOUIHA,
a TIOKAacHO cO Jen0aTa Ha ellHa OJf CTAaHUIINTE Ha JKEHCKaTa KIIeTKa ce TyOum roHocoM X Toj ce
HOpMaJNM3Wpa a BOEJHO TO TIOTUCHYBA pacTOT Ha JPYyrHTe aHeyIUIOWAHH craHund. Kaj
Mo3aunm3MOT Ha mpumepute 45, X/47 XXX ¢denotunor Ha TypHEppOBHOT CHHApPOM ke Ouie
no0Jar, Kaj MO3au4HHOT 00JIMK Ha DOWNOV CHHIPOM KIIMHUYKATa CKKa Ke Ouje moodiara JOKOJIKY
€ TIOT0JIeM MPOLIEHTOT Ha cTaHuIara 6e3 Tpucomuja 21. (2)

[ToceOHO 3aHMMITUB € COMATCKHUOT I'€HCKHM MO3auI[i3aM Kora co MyTalyja orndaka moBeke reHu KOU
ce Omm3y eneH g0 npyr. ['eHcka comarcka MyTalpja MHOXE Jla C€ CIy4Yd CeKorail I0ciie
OIIOJIyBamkbe€ CO TOA IUTO MOXKE M Jla C€ MPOMEHH T€HOTHUIIOT M Ha ayTOCOMOT a BOEIHO M Ha
T€HOCOMOT.

Ilocnenumara ox MyTamujaTa MOXe Ja Owme Tojema nefelja Ha TeHOT WM HeKoja Ipyra
CTpYKTypHa TeHCKa mpoMeHa. [loHekoramr ce OTKpWBa CKJIOHOCT Ha MOEAWHHU JIOKYCH HACIPOTH
coMaTcKaTa MyTallfja, MOKHO (EHOTHIICKO BIIMjaHHE Ha COMAaTcKa T€HCKa MyTaluja 3aBHCH O
BpPEMETO Ha Pa3BOjOT Ha KMEMaTOHE3aTa W KOTa € JIONUIO JI0 MyTallhja, ako € HacTaHaTa reHcKara
MyTalldja HETOCPEAHO IOCNe OIUIONYBameTo, (GEeHOTUIOT Ke Oujle MCT Kako TeHOT HACIeNeH O]
poauTenuTe.

JIko MyTHpaHHOT T'€H € CMECTeH CaMO BO TKMBOTO Ha IOCTENIKaTa HeMa Jla MMa TOCICIIMIN 3a
(enotunor Ha TwIOAOT. Bo maromorujaTa Ha OoJyiecTa Kaj YOBEKOT KOW IMOHEKoraml 3adakaat
OJIpEZICH JIeJ O/ TEIOTO Ha YOBEKOT ce BOpOjyBaar BO MOCIEIAUIM OJf COMAaTCKa IeHCKa MyTaluja:
XeMUXHIIEpTpoHja, CEerMeHTHa HeypopuOpomaro3a HaBeleHHM Kkako mnpumepu. Comarckara
MyTallMja MOXE Ja ce IMpEeHece Ha MOTOMCTBOTO aKO HMMa IPHCYCTBO HAa MO3aWIM3aM U BO
CTaHHMIIUTE HAa FePMUHATUBHUOT CMHTEN, a TOAa 3HaYM M BO OoroHute u cnepmaroronuute (Hall
1988). (2)

Mmuory manuran 3aboiyBama BO NATONOTHjaTa HAa WHAWBHIyaTe C€ ITOCIEINIa Ha COMATCKUTE
XpOMO30OMCKM H TeHCKH MyTanmund. ComaTckaTa MyTaciija MoOXe Oa Owmae mpeHeceHa Ha
MOTOMCTBOTO CO TIOTIOJTHA €KCIIPecHja 3aBUCHO O] TOA JajH MyTallijaTa € MPUCYyTHa BO CUTE WIIH
caMo BO HEKOU TOJIOBU KJIETKH.

YHUITAPEHTHA IUCOMUJA

Cexkoja KJIETKa CO 3peNu raMeTe € JMCOMUYHA, HUB TM COYMHYBaaT 23 XpOMO30MCKH Tapa, Taka Ja
e/icH XpOMO30M BO Tap O] MajkaTa M JPYTHOT o TaTkoTo. Cekoja MHIMBHUIyall HacieayBa €IeH
nap of cexoj poauTel. JJOKONKy XpoMO30MHTE OJ MapoT MOTEKHYBaaT oJl €ACH POAMTEI, MajKaTa
WIM TaTKOTO IITO c€ BUKa YHHUNAPEHTHA JUCOMHja OpOjOoT Ha XpOMO3OMHUTE OCTaHyBa HCT, a
XPOMO30MCKHOT TIap € camo O €CH POIUTEN, MU O/ MajKaTa UM caMo OJ] TaTKOTO.

Wsuaocomuja mpercraByBa moceOeH OONMK HAa yHUNApeHTHa aucomuja. JIko ce ciydd efHa
WHIUBUIyaN JIa HACJIEAU JIBE KOMUHU O UCT XOMOJIOT, OMJIO J1a € O] MajKaTa MUK O] TATKOTO Mopaau
rpemikarta Bo mejozata |l Toram Toa ce HapekyBa yHumapeHTHa usupocomuja. Ho mokonky
WHIUBUyaTe HACICOM [BA PA3IMYHM XOMOJIOTa OJf CIHHOT POJUTEI WM MajKara WIH TaTKOTO
MOpajy TPEIKh BO Mejo3aTa | Toramr 3a Taa 1mojaBa BelMMeE Jieka Ce BUKA YHINIApPeHTHA XeTepo
aucoxkMmuja. M Bo mBara ciydad 3WTOTOT ke OuIe TPUCOMHYEH M cO TyOeme Ha eIeH XpOMO30M
CTaHyBa JMCOMHYCH.

JIko emHa TpeTWHA 07 OBHE T'yOeHa Ha XPOMO30OMHUTE CE€ CIIydaT CO €IHaKBa (DpEKBEHIIHja TOTAII
HACcTaHyBa YHUIAPCHTHA AUCOMU]a.



IToctou u apyro pasMuciyBame O]l CTpaHA HA TCHETHYAPHUTE U TOA JIeKa YHHUIIAPSHTHA IHCOMUja
MOJXKE JIa HACTaHE KaKO Pe3yJTaT Ha ramerara OJl €JIHHUOT POJUTEN, KOja HE COAPKHU JeN O]
XOMOJIOTHUTE XPOMO30MHU KOE € HYJIMCOMHYHO M Koja ¢ (hepTWIM3UpaHa CO raMeTa Koja Mmopajau
rpelika Bo Megjo3ara ctaHana aucomuyHa (ci.1.4).(2)

Cr. 1.4 YaunapeHTHa U3UI0COMHja Y HUTIAPEHTHA XETSPOANCOMHU]ja

Hajuecto yamumapeHTHa qucOoMIja HacTaHyBa CO TyOeHe Ha €eH XpOMO30M OJT TPHCOMHYCH 3UTOT.
[Mocnenaunara ke ce pa3aMKyBa 3aBHCHO OJl BPEMETO Ha HACTaHyBambe HAa OPTMHAIHATA IpeIlka
WJIA HEePa3/IBOjyBamkEeTO, 3aBUCHO OJ] TOA Jalli TpellKkaTa HacTanana Bo Mejo3a | mmu Bo mejosa ||
(6)

Co xopucretbe Ha DN A TexHoJOTHja yHHIIAPEHTHATAa JUCOMHja ce TOKakajla Kako NMpHUYMHA Ha
TaTKOTO 3a00JieH o7 xeMoQuiIdja KOj MMal [Ba CHHA OJ KOM €IHHUOT CHH HCTO 3a00JEeH Of
xeMo(uiIrja a IPyruoT co IUcTUYHa (pubpo3a koe OUI0 POJCHO O] POJAUTEIH Kaje IITO MajKaTta
Omsa HocuTen (Co TOKaKaHO TaTKOBCTBO).

I'EHOMCKHA UMIIPUHTHUHI

I'enomcku wmmnpunTuHr (Genomik imprinting) uma norosemMo 3Ha4Yeme BO OuoJOTHjaTa |
reHeTukara. Toa € HOBOOTKpHEHa I0jaBa BO KOja aJeIHATE T€HW Kaj ITUIAYWTE CE€ OTHECyBaaT
pPasIUYHO 3aBHUCHO OJf TOAa HOajdu ce paboTH 3a MajudHHUTE WM TAaTKOBH HacleqyBama. 10j
SMMUTCHETCKU TPOIeC CE MHCIH JIeKa WMa BIIMjaHWe Ha (DEHOTHIICKAaTa EKCIpecHja Ha HEKOW
TeHETCKH 3a00J1yBarba, 3aBUCHO OJ1 TOA JTAJIK HEeKoja 00JIeCT € HAceIeHa O/ MajKaTa UM TaTKOTO.
3a HEKOM IeHCKH JIOKYCH MHOTY € Ba)KHO OJ KOj pOIUTEN TMOTCKHyBaar, OMJIIEjKU O] TOA 3aBHUCH
jaunHaTa Ha (DEHOTHICKATA EKchpecHja. MeXaHW3MOT Ha MMIIPHHTHHIOT C€ MOBpP3yBa CO
metunanjata Ha DNA u Hekou Jpyru HENOBONHO 0O0jacCHETH TPOIECH KOU BEpPOjaTHO Ce
cropenyBaar co reHckara ekcnpecuja. (Holliday 1989) Ce muciu nexa MMUNIPUHTHHT TO 3adaka u
eMOpPHOHOT M MOCTeNKaTa MCTOBpeMeHO. J[eeKToT BO TOj mpouecc MOXKE Aa MMa rojeMO jaKo
IQy3HO BIMjaHHE HA PAacTOTO U Pa3BOjOT. MajYMHUOT M TATKOBHOT YyJIeNl BO HEKOM JEJIOBU Ha
TEHOMOT C€ BaXHM a IO HEKorall W KoMIuleMeHTapHH. Hexoum n00po MpoydeHHW CHHIPOMH BO
YOBEKOBATa IMATOJOrMja CO pa3iuyHa (EHOTUIICKA EKCIpecHja MOXKaT Ja ce o0jacHaT co
uMmnpuHTUHT. Ce MpeTnocTaByBa JeKa WUMIPHHTUHIOT BO TEHHWTE HA OBapHja HMMa OJIPEIICHO
BIIMjaHWE Ha Pa3BOjOT Kaj MAIIKHUOT IUIOJ CaMO TOTall ako € CMECTeH BO IUIOJOBHOT TECTHC.
IToToMcTBOTO Ha Majkara 3a0oneHo o MuOoTOHa muctpoduja Bo 50 % on cioyuaumte ke Oupe
3ahaTeHo co OOJIECT U TOA MOTEKOK CO MOPaHo ryoeme Ha (eHoTHnoT. McTo Taka ce 0JjHeCyBa U Ha
redoT Ha NF 1, HacnmeneH ox Majka reH Koj IaBa MHOTY IMOTENIKa KIMHWYKA cianka. OOpaTHO of
oBa Hungtingtonova 6Gosect e morerka, ce mojaBaTa MOPaHO BO MOTOMCTBA aKO MyTHPaHHOT TeH
KOj TMIOTEKHYBa O] TATKOTO.

Kako mobap mnpumep ce cunapomure Angelman | Prader - Wili. 1 nBata cunapoma ce
NpeAU3BUKAHU Jla CO CIMYHA XpoMocoMcka fenenuja 15 11 -13 a ce unHM Aeka BO urpa ce JaBa
pasnuyuHu reHa Ha 15 ¢ xpomo3zomu.



Junetupana pervja Ha XpoOMO30MHU MHOTY € rojieMa BO MOJIEKYJIapHA CMHUCHA CO CUTYPHO MHOTY
TeHCKH JIOKycH. MerfyToa ako Jenenuja € o MajuiHo MOTEKI0, ce pa3BuBa Genorunor Angelman
sindrom co nenenmja 15¢. 11-13 Ha TaTKOBHOT XpOMO30M HactanyBa ¢enorun Prader -
Wily.ITocMmaTpajku T0 pa3BojoT Ha MOHO(AKTOPCKH U XPOMO30OMCKH aOHOPMAITHOCTH CUTYPHO Ke ce
BHECE HOBa CBETIIMHA BO oOOjacHyBamerTo Ha Manurhute Oonectu. (Reik 1989) . U naBere
3a0oiyBama ce cpeTHyBaaT NpuoOImKHO Kaj 1/15.000 uamuBunyn u neete 3adonyBama okoiry 70%
ce Mpeau3BUKaHH CO XpPOMO30MCKH nenenyn (2) MonekynapHara 6a3a Ha UMIPUHTHHTOT CEYIITE
octanyBa HejacHa. On mocera mo3HaTd 16 TeHHW KOW ce MHIPHHTHPAHU Kaj TIYIIEIl M YOBEK, Ce
cMeTa JieKa TIOCTOM acomujamuja Mery MeTWialdjaTa W TPaHCKHIIIHCKaTa WHAKTHBAIH]ja.
Bp3yBameTo Ha MeTrimHUTE TpynH 32 DNA Moske 1a To HHXHOMpa BP3yBamkbeTO Ha MPOTEHHUTE IIITO
ja 3amoyHyBaatr TpaHCKpunuujara. Hema co3HaHue namy MeTHJIALyjaTa € NPUMapeH MMIPUHTHHT
CHT'HAJI WJIM Jalii CIIy)KH €IWHCTBEHO Ja TO MOJPKYyBa MMIIPUHTHHI CHTHAJIOT KOTa TOj € BeKe
BOCIIOCTaBEH IPEKy Apyrd Mexanusmi (1)

3AKJIYYOK

Onx rope HAMUIIAHOTO MOXKEME Ja 3aKlydyhuMe JeKa HaclelyBameTOo € MHOry MOTpeOHO 3a
HACTAHOKOT, PacTOT M Pa3BOjOT Ha ceKoja equHka. MerfyToa Nyrero ce MPOW3BOJM HE CaMmoO Ha
TeHETCKUTE (DaKTOPH TYKy M Ha OKOJMHCKUTE (PaKTOpH, Ta 3aToa HEKOM I0jaBH HIM OOJlecTd ce
o0jacHyBaaT co HeMeHIenu3aM. 300pyBame 3a BIHMjaHHE Ol OKOJHMHATa, 300pyBame 3a
MYATH(HAKTOPCKH yCIOBEHa COCATOj0a. 3a MOMUTreHCKO-MyNTU(HAKTOPHjATHO HACIEeLyBambe MOKEMe
Jla KaKeMe JieKa € TakOB BHJ Ha HacJelIyBame Kaje MITO 32 U3Pa3eHOCT Ha OJIPEJCHO CBOjCTIBO
noTrpeOHN ce B3aeMHO JICjCTBO Ha JIBE WJIM TIOBEKE TeHU W BIIMjaHWE Ha HAJBOPEIIHU YMHHTEIH,
HacJIelyBamETO € TIOBP3aHO CO JICjCTBYBamhE Ha TIOBEKE MYTHUPAHU, ATOJIONIKH TeHU HA Pa3IndHU
JIOKYCH OJT KOW CEeKOj MMa pelaTUBHO May edekT. boriecra modyecTo ce jaByBa BO emaHa (amMuiImja
OTKOJIKY BO oImmTaTa momyiamnuja. CriopaandHo HaclieqyBame HeoueKyBaHo ce jaByBa. Co aHamm3a
Ha HCTOpHja Ha OoyiecTa HPEIICBAHTHUKTE CBOjCTBA HA CEMEJCTBOTO MOXE Ja C€ Pa30TKpHE
€THOJIONIKA TIOBP3aHOCT CO OMPEJCICHU CPEAUMCKH (aKTOpH, & MOXKE Ja € MOCNIENIUIa HA HOBU
myTarmu. HacneayBamero Bp3ano 3a Mt DNA e o1 MajunHCKO MOTEKIO, Ce KapaKTephU3upa co
MOJICTHAKBA 3aCTAlEHOCT HAa JIBaTa MOJia Taka INTO U JKEHCKUTE TMOTOMIIM MOXAT jaa 3aboyaT, a
MAaIlKUTe WHAWBUAYH HEMOXKaT Ja ja mpeHecaT OojiecTa Ha MOTOMUUTE. Pa3nmuyHUTE TKUBa
3apaTeHn co MyTandja Ha 25 XpoMO30M ce MaHHdecTHpaar co aOHopMalieH (HEHOTHIL
JlaTMIMIanujata ¥Ma OHONOIIKA OCHOBAa a Ce CiIydyBa 3apalu eKClaH3Mja Ha HecTaOWIHU
MOBTOpPYBamka Ha TPHUIUICTHU CEKBEHIW. MO3aulM3MOT € HacjeayBame KOoe HacTaHyBa Kako
pe3yaTaT Har peuikKuTe BO MUTO3a BO Koja OWio (haza mpu IUTO OAPEICHO TKHBO € COCTABEHO O]
elHa WIM ToBeke KiIeToYHHM JTMHUU. CeKoj YOBeK HOPMAJHO Haclie[yBa €AEH Iap XOMOJOTHH
XPOMO30OMH O] CEKOj pOJUTE] HO aKO He ce CIyYd Jla TH MMaaT HAaCJEJCHO JIBaTa XOMOJIOTHHU
XPOMO30MH OJI¢ JICH Tap camo OJ] €JHHOT POJMTEIT TOTall CTaHyBa 300p 32 YHUIIAPEHTHA TUCOMHUja,
aKo Ce CIIy4H JIa HaclleAH JBE KOTMH Ha HCT XOMOJIOT OJ €/IeH POIUTEIN 3apaIn rpemrka Bo Mejosa-|l
TOTall CTaHyBa 300p 3a YHUNAPEHTHA M3UIUCOMHU]ja, aKO MAK HACJICAN JIBA PA3IMYHHA XOMOJIOTa O]
€JICH POJIUTEIN 3apajii Tpelka Bo Mejo3a | Toramn cTaHyBa 300p 32 YHHIIAPSHTHA XETEPOIHCOMH]a,
BO JBaTa cly4yad 3UrOTOT Ke OuJle TPUCOMHYEH M CO Trybeme Ha elleH XpOMO30M CTaHyBa
qucoMudeH. KapakTepucTHYHO 32 TEHOMCKM UMIPUHTUHT € TOa IITO MOXKaT Ja Ce jaBaT passInuHu
KJIMHUYKH KapaKTEPUCTHKH 3aBUCHO O] TOA JajH T'€HOT € HACJeNJCH O] TaTKOTO WM MajKara.
Henenmja ox 3 10 4 mb Ha 70JHHOT Kpak Ha 15-0T XpOMO30M ce Hacleau O] TATKOTO IIOTOMCTBOTO
manudectupa Prader-Willi cunapom, a kora jernenujata € HacjaeIeHA OJl MajkaTta MOTOMCTBOTO
manudectupa Angelman cungpom. bonectute ce NpeAM3BUKAHH CO XPOMO3OMCKH MHKPO
JeTIeIIHH.
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http://www.maturskiradovi.net/

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

puskice, tutorijali, referati. WV\AN.MaturSkiRadOVi.Net je

specijalizovan tim za usluge visokokvalitetnog pisanja, istraZzivanja 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, prepri¢ane lektire, vesti,
Citaonicu... Na ovom sajtu ste u prilici pronaéi 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, raCunarske mreze,
...), biologija i ekologija, filozofija, istorija, geografija, fizika, hemija, knjiZzevnost,
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 usmeravajuéem 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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