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baarogapuocrt

W3pasyBam GiaromapHocT KOH MojoT MeHtop mpod. n-p I'opgana KureBa TpenHueBcka 3a
HEj3UHOTO 3ajIarame, MOIPIIKA U aHTAKUPAke IPH M3paboTKa HA OBOj JOKTOPCKH TPYI, 3a HEj3UHATA
MPO(EeCHOHATHOCT M CTPYYHU COBETM KOM MM O€a O]l ToJieMa IMOMOII, a CEKaKo U 3a MPETIO3UTE U
HACOKHUTC 3a UCTPAXKYBalh€ KOM MU IIOMOTI'HAaa na CTUTHaAM [0 6apaHI/IOT KOHICHT IIpU 1/13pa60TKa Ha

JIOKTOPCKHUOT TPY.

[TocebOHa GrarogapHOCT M3pa3yBaM KOH MOjoT Hedopmarner meHTOp npod. a-p Bemnbop Tacuk
3a HETOBOTO 3aJlarame, MOAPIIKA U aHTXKHUPake MU U3paboTKa Ha OBOj TOKTOPCKH TPY/I, 32 HETOBaTa
MIOCBETEHOCT KOH IPAaBUIIHOTO HACOYYBame BO HACOKA Ha JJOOMBame HAyYHOBEPOAOCTOjHU HHPOPMALIUH
BOJICHM IIpe]] c¢ off HeroBara npodecuoHamHocT. Mctute Gea cexoraml MOTHB J1a C€ OJU IO MaTOT KOj
BOJIM KOH BHCTHMHATa, ¥ BOOOMYACHO € IMOJOJT, HO 3aToa HHUKOTalll HE Me HaBele Ja ro usdepam
MOKPATKUOT MaT JI0 Pe3yJTaToT BOJCjKM M€ KOH BUCTHHCKO MCTPa)KyBame CO HEU3BECEH HCXO] HU3

LEJNOT OBOj MaT.

W3zpasyBam 0arogapHOCT M KOH WIEHOBHTE HAa KOMHCHjaTa 3a HUBHOTO CTPYYHO MHCICHE,
CYrecTHH M 3a0eNEINKH 3a COOpXKHHATa Ha JOKTOPCKHOT TPYZ, CEKAaKO M 3a HUBHOTO pa3Oupame U

TTOIIPIIIKA.

[NoceOna GrarogapHOCT W3pa3yBaM KOH MOHMTE Jielld, MOjOT COIPYT, MOUTE POJIUTEIH U MOHTE
KOJITH W TpHUjaTesd 3a HUBHOTO pa3duparme, MOJJIPIIKAa U MOTHBHUpAme Ja ro u3paboTraM OBOj

JIOKTOPCKH TPYI.

[Tocebna GaronapHoct n3pasyBam Ha a-p Cuexana [lamueBcka Kouescka 3atoa mro mu Oeme
yuuTeNl W TpujaTes, HAjTOJIeM MOTHUBATOp M HajrojieMa MOAJpPIIKAa BO TEK Ha u3padoTKaTa Ha

JOKTOPCKHOT TPYA.

Iloceema

Ha moemo cemejcmeo

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
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AIICTPAKT

Konrenuranaure mandopmainuu Ha OyOpesute W Ha ypuHapHuUOT TpakT (Congenital
anomalies of the kidney and urinary tract- CAKUT) ce uectu BO JaeTcKara BO3pacT H
counnyBaatr nomery 20 u 30% o cuTe KOHIEHUTATHUM AHOMAJUU KOM C€ JICTEKTHUpaaT BO
NEPUHATATHUOT TEpPHOA. 3HAYCHETO HAa KOHICHUTAJIHWTE aHOMaluM Ha OyOpesute W Ha
YPUHAPHUOT TPAKT € PU3UKOT IITO THE 'O HOCAT 3a BIIOIIyBamke Ha OyOpeskHaTa QyHKIHja co
pa3Boj Ha mIporpecuBHa OyOpekHa OoyiecT M TepMHUHAHA ypemuja. He moctojar T0BOIHO
CTYAMU 32 KJIMHUYKHOT TEK, CIIEKTapOT Ha MayiopMaiiy, T€HETCKUTE M IMPOTHOCTHYKHUTE
(dakTOpy Ha PaHO NIWjarHOCTUIMPAHUTE KOHTCHUTATHH Maindopmanuu Ha OyOpe3uTe W Ha
ypUHapHHUTE MatuiTa. He mocrojaT cTyauu KOW T'M KOMIApHpaaT MapaMeTpUTe Ha KIMHUYKU
KapaKTePUCTUKH, TEK U MCXOJ] Kaj MalUEeHTUTE CO PAaHO HACIPOTH OHHUE CO JIOIHA MOCTaBEHa
mmjarnoza Ha CAKUT.llenta Ha oBaa cryamja € Ja ce aHajgu3upaar JaeMorpadCcKuTe
KapaKTePUCTHKH (TI0JI, BO3PACT, ETHUIMTET, (amuiidjapHa MEepAuCIo3ullfja), MPUCYCTBO Ha
eKCTpapeHaIHU MaHu(ecTaly, TUIOT M TEXUHATa Ha KOHTCHHUTAJIHUTE MaiopMaluu Ha
OyOpe3uTe U ypUHAPHHOT TPAKT,TEKOT Ha OOJIeCTa U MCXOJOT Ka] MAIlUEeHTUTE Of] IBETE IPYMH
Ha pano u aujarHoctummupan CAKUT. Crynujata Oemie nu3ajHupaHa KakO PETPOCHEKTHBHO
npocrniekTuBHa cryauja U ondatu 399 ucnuranumm, on kou 211 co paHO MOCTHATAITHO
nujarHoctunpad CAKUT u 188 co momna moctaBeHa AMjarHo3a, AMjarHOCTHIMPAHU Ha
Knunukara 3a gercku Oomnectu, Ckomje. 94% oa mamyeHTUTE CO PAHO JUjarHOCTHIIMPAH
CAKUT mmaa mnpeHaTaJlHO IIOCTABEHO COMHEHHE 3a KOHTCHUTAIHA MaidopManuja Ha
OyOpe3uTe M Ha ypUHAPHOT TPAKT, Koe Oelie MOTBPACHO BO MPBHOT MECEN MO parameTo.
ITonoBara aucTpuOyIMja Ha HCIUTAHULMTE € Tpe3eHTHpaHa co 61,65% Malku UCIUTaHULIU CO
CAKUT, 3HauuTenHO mo3acTaleHH BO rpynaTa Ha UCHUTAHHIM CO TpEHaTajHa ujarHo3a
59,76%. damunujapHa mpenucro3uiyja ¢ HajaeHa kaj 23,06% on wcnMTaHWUIIUTE, BAa TIATH
[orojieMa € 3a4eCTeHOCTa Ha CEeMEJHa HCTOpHja Kaj MCIMTAHUIUTE O] Tpyrnara Ha KacHO
mujarHoctuipan CAKUT. JleBenecer u ceaym ucnutanuiy umaa komruiekcen CAKUT, co
cIMyHa JUCTpuOyIHja BO JBeTe rpynu. HajuecT mpumapeH peHaneH (EeHOTHUI BO HalaTa
cryauja Oemre xuapoHedposa, co JOMHUHAIMja BO TpynaTra co MpEeHaTalHa JWjarHo3a U co
TEHJICHIIMja 3a pe30JIylija BO TEK Ha cliefemeTo kaj 60% oa ncnuTaHUIMTe KoM uMmaa Oara,
n3onmpana xuapoHedpos3a. Bo mocTHaTanHaTa AMjarHOCTUYKA rpylia Haj3acTaleHa IujarHos3a €

Be3UKOypeTpasieH pedaykc co 76 ucnuraHunM, oaHocHo 71,69% onx wucnuTaHUIUTE CO
VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
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mujarHoctunpad VUR. Ypunapuu uH(EKIUN ce 3HAYUTETHO MOYECTH Kaj UCIIMTAHULIUTE BO
rpymara co goiHa aujaruosa 59 (55,66%), nouecto kaj )KEHCKUTE UCIIUTAHUIII, IIITO BEPOjaTHO
Ce J0JDKH Ha KOMILJIEKCHUOT ()EHOTHII Kaj OBHE MCITUTAHHUIU U (DAKTOT JIeKa BO IpymnaTa co paHa
JMjarHo3a Mo4YecTo € CIpoBelyBaHa aHTHOMOTCKAa mpoduiakca. OnepaTHBeH TpeTMaH Oerrie
HeomxoneH kaj 16,29% on wucnuraHunure, a XpoHWyHa OyOpekHa Oomect Oermie
nujarHocTHIMpana kaj 6%. OBaa cTynuja mmaiie 3a meil Ja IpUIOoHece BO pPa30oMpameTo Ha
KapaKTepUCTUKUTE Ha PaHO M [JOIHA JCTCKTUPAHHTE KOHTHUTATHH MandopManuud u
MOCTaByBame CTpATerHja 3a paH, ONTHMU3UPAH TPETMaH, CO IeJl PEAYKIIHja WK OUI0KYBakhEe

Ha MporpecHja KOH TepMHUHAIHA OyOpeskHa 00JecT.

Kiryunu 300poBU: KOHT€HUTPATHU aHOMAaUH, O0yOpe3u, ypUHApEeH TPaKT, TeHETUKa, T1jarHo3a,

HCXO.
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ABSTRACT

Congenital anomalies of the kidney and urinary tract- CAKUT are common childhood
pathology accounting for 20 to 30% of all congenital anomalies detected in the prenatal period.
CAKUT significance implies to the risk they represent to kidney function deterioration and end
stage renal disease development. Currently, the number of research papers about the various
types of malformations, as well as genetic and prognostic factors influencing the early detection
of such anomalies is fewer than needed, nor are there enough papers devoted to comparing the
parameters of clinical characteristics, as well as outcome of patients in which the anomalies
were detected at an early age, in comparison with patients with late CAKUT diagnosis. The aim
of this paper is to analyze the demographic characteristics (including age, sex, ethnic
background and familial predisposition), the presence of extrarenal manifestations, the type and
severity of CAKUT, the outcome in both categories, with either a late or early diagnosis of
CAKUT. The paper was designed as a retrospective prospective study based on over 399
examined patients, half of which are with a late, and half with an early diagnosis. The diagnosis
was established at the University Children’s hospital in Skopje. In 94% of patients with an early
diagnosis, assumptions about the presence of CAKUT were made during the prenatal period,
which were later confirmed during the first month post birth. The gender distribution of
examined patients is unequal, as 61.65 % of male patients diagnosed with CAKUT fall within
the category of patients with a prenatal diagnosis and in fact make up the majority of it
(59,76%). Familial predisposition to CAKUT has been detected in 23.06% of patients, and it’s
presence is twice as common in patients with a late diagnosis. Ninety-seven patients had a case
of complex CAKUT, with a similar number of patients in both groups. The most common
primary renal phenotype detected during our examination was hydronephrosis, being more
dominant in the group with a prenatal diagnosis, being commonly resolved during the
examination process in 60% of patients diagnosed with mild, isolated hydronephrosis. In the
postnatal category, the most common diagnosis of vesicourethral reflux was present in 76
patients, or rather, 71,69%. Urinary infections are considerably more common in patients which

fall into the late-term diagnosis category, detected within 76 patients (71,69%). These

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusepsurercka Knuaunka 3a nercku 6omectu Ckorje, 2018 ronnna
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infections have been detected more often amongst female patients, which is most likely due to
complex phenotype present within said patients, as well as the fact that patients in the group
with an early diagnosis are commonly treated with antibiotic prophylaxis. Surgical treatment
was unavoidable among 16,29% of patients, whereas chronic kidney diseases were detected in
only 6% of the examined cases. This paper’s purpose was to aid in the understanding and
comprehension of the characteristics of both early and late term detection of CAKUT, and to
provide help with early, optimised treatment, in hopes of hampering the progress towards

terminal kidney illness.

Key words: congenital anomalies, kidneys, urinary tract, genetics, diagnosis, outcome.
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JIMCTA HA KPATEHKHA

CAKUT - Konrennrannu Maiagopmanuu Ha OyOpe3nuTe U Ha YpUHAPHUOT TPAKT
GFR - rmomepynapna ¢untpannoHa parta

VUR - Be3ukoypetpaineH pedurykc

ARPKD - aBT030MHO peliecuBHa MOJUIUCTUYHA OyOpexHa Oosect

BOR - Branchio-oto-renal syndrome

JTHK - ne3oxkcupuOOHyKIEHHCKA KHCEITHHA

WES - Whole exome sequencing

UVJ - ypeTepoBe3uKaiHaTa Ccrojka

MIRNA - Mukpo PrOOHYKIIEHHCKA KHCEInHA

. PUV - BanByna 3a 3aHa yperpa

. CAJI - Coenqunetn AMepukancku [Ipxasu

. PCR - monumepa3a BepuxHa peakiyja

. RFLP - restriction fragment length polymorphism
. SSCP -single strand conformation polymorphism
. MPLA - Multiplex ligation-dependent probe amplification
. CNV - Copy number variation analysis

. UPJO - Uretropelvic junction obstruction

. UVO - Uretrovesical obstruction

. ASD - Atrial septal defect

. VSD - Ventricular septal defect

. DAP - Ductus arteriosus persistens

. GER - Gastrooesophageal reflux
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SGA - Small for gestational age

APD - Anteroposterior diameter

MR - marneTHa pe3oHaHca

ESRD - End stage renal disease

MCKD - Multicystic kidney disease

IUGR - Intrauterine growth restriction

MODY - Maturity Onset Diabetes of Young

CNV - Copy number variations

SNP - Short nucleotide polymorphysms

VACTER - vertebral defects, anal atresia, cardiac defects, tracheo-esophageal fistula
with esophageal atresia, and radial and renal dysplasia and limb defects
TSC - Tuberous sclerosis

CRP - C-peakTHBeH MpOTeHH

NVYT - undexkunn Ha ypuHAPEH TPAKT

CKD - Chronic kidney disease

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
10



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
11



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

1. BOBEJ

1.1 TEGUHULAIA

Konrenuranuure mandopmanmu Ha OyOpesute u Ha ypuHapHuor Tpakt (Congenital
anomalies of the kidney and urinary tract - CAKUT) ce dectu BO JaeTckara BO3pacT U
counnyBaatr nomery 20 u 30% o1 cuTe€ KOHIE€HUTAIHUM aHOMAJUU KOHM C€ JIETEKTUpaaT BO
nepunatanauot nepuon (1). Crpykrypuure wmandopmanuu ox crekrapor Ha CAKUT
ormdakaaT pa3iauud CHTUTETH Kou T adektupaar OyOpesurte (MpuMmep, peHadHa arcHesuja,
XHUIOIUIa3Wja WM JWCIUIA3Wja, MYJITHIUCTHYHA JWCIUIa3Mja), YPUHAPHUTE TATHINTA
(xugponedposa WM Merayperep, ABOCH KaHAJIEH CHUCTEM, ypeTeporelBUYHa OICTPYKIHja),
Oemmkara (Be3sUKOypeTpaieH pediykc, yperepolena), yperpa (BajaByiia Ha 3aHa ypeTpa) Wid
BO HCTO Bpeme u OyOpesute u ypuHapHure naruiura (2,3) (Cinuka 1). Ilopagu oBaa

BapHjadMIIHOCT, HEONXOJHO € OBHE (DEHOTHUIOBH Ja CE€ TPyNHpaar MoJ 3aeTHUYHU aKPOHUM

CAKUT (4).

Hajuecra onx cure aHTeHATaqHO JAMJaTHOCTULIMPAHW PEHAJIHU aHOMAUU €
xuaponedposara. Co mnomoOpyBame Ha aHTEHaTajgHaTa yJaTpacoHorpadwuja, ¢deraaHaTa
XHIpOHEPpOo3a ce IUjarHOCTUIMPA IMOYECTO OJ MOopaHO. AHTEHAaTalHaTa XuapoHedpo3a ce
nujarHocTunmpa kaj 1-5% on cute OpeMEeHOCTH U MPEeTCTaByBa €HA O] HAjUeCTUTE BPOJCHU

mandopmartu (5, 6, 7).

IToeke on 50% on cute mannmabuinHu abJOMHHATHU MacHu HajIeHH MPH Mperies Ha
HOBOpOJICHYMIba M Ha JOCHUYWa craraat Bo karteropujara Ha CAKUT, nomexka Bo Tek Ha

Opemenocta Tue npercraByBaar 0,5% oj BKymHHOT Opoj Ha OpemeHocTH (8).

Hajnoma npornosa ce oyekyBa Kaj Jenara co eieH 0yOper Wiu co XUIO JUCIIIIaCTUYHU
oyopesu. [lenara co CAKUT mMmaat onpezernieH ceT Ha HeppoHH Ha parame: Halla 3ajada Kako
neAujaTpy € J1a ja couyBaMme OyOpeskHaTa pyHKIMja KOJIKY ILITO MOXe MOA0JIr0, 3a J1a CIpedrmMe
JIOTIOJTHUTEIHA OIUTETa U JUCIUIa3uja MpeAn3BHKaHa O]l ONCTPYKLHMja WM 4YecTH OyOpekHU
uHoexun (9). ['maBHaTa nen Ha cute ucTpaxysama Ha nmoisetro Ha CAKUT e na ce mopo6pu
JIMjarHOCTHKATa Ha OBHE aHOMAJIMW, J]a C€ OBO3MOXKH paHa W IpENH3Ha JWjarHos3a, Ja ce

YTBpAM TOYHATA €THOJIOTHja U, JOKOJKY € MOXKHO, U T€HETCKaTa OCHOBAa M Jja ce mpo0da na ce

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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IpeBeHUpa TepMUHAIHA OyOpekHa OoysleCcT M Ha Kpaj Ja ce HHUIMpA paHa peHalHa

3aMECTUTEIIHA TepaIluja.

Cauka 1. MopdoiomKy CrieKTap Ha KOHTCHHTAIHA aHOMaJuK Ha OyOpe3uTe W ypHUHAPHHOT
TpakT: a) MarHeTHa pe30HaHIIa Ha JECHOCTPaHA ypeTpepoxuapoHedposa kaj HOBOPOAECHO CO
yperprBe3nKanHa oncrpyknuja, 6) TC®®MDMSA ckeH Ha MOTKOBHYECT OyOper, B) yITpa3ByK
Ha JIeTe CO BajByJa Ha 3aJHa ypeTpa co 3aae0elieH M TperyjlapeH SHJ Ha Oemukara co
JoNaTanyja Ha JBaTa ypeTepH, T') TUPEKTHA PATUOHYKJICHIHA MHcTorpaduja co HAoa Ha
BE3MKOypeTpalieH pediyke, ) yATpa3ByK CO HAOJ Ha JIBOCH KaHAJICH CUCTEM CO XHJApOoHe(hpo3a

BO I'OPHHUOT I10JI

31. IMG 32. ING 33. IMG 50. IMG

i 6.75¢cm
‘ 322cm

51. IMG S5Z. ING I53. ING I54. IMG

1.1 ENIMAEMHOJIOTI' NJA
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CAKUT mnpercraByBaar mupok crekTap MajahopMauy KOu ce jaByBaaT CO MHLUICHIA
on 3-6 ma 1000 noBoponenu. I'moGanmnara cranka Ha CAKUT kaj KuBM M MPTBOPOJEHHU
HoBopoaeHunma u3HecyBa 0,3 mo 1,6 ma 1000 (1, 10, 6). Ce mporeHyBa aeka OBHE
MaopMaly IpeTcTaByBaaTr mnpuumHa 3a cMpT Kaj 1:2000 parama (11). Ce pabotu 3a
ciokeHn MandopMmaiuu (OunarepanHa peHallHA areHe3Wja acolupana co mMaindopmanuja Ha
JPYTU CUCTEMH ), KOU C€ MHKOMITATHOWIHH CO KUBOT. BO MOCiIeIHNUTE TOANHHY, TPEBAJICHIIH]jaTa
Ha aena co Temku ¢popmu Ha CAKUT ce 3rosemyBa mopaau mogo0peHa mepu U mocTHaTaiHa
3amrtuTa. Taka, Bo bpaswi, npeBanenmnara ce nporenyBa Ha 17,7 ma 1000 xuBoponenu (12,

13).

Nummnennara Ha CAKUT e moBucoka Kaj MmoToMIuTe Ha (paMuiIMK CO MCTOpHja 3a
CAKUT wnm ucropuja 3a peHanHa OosiecT wiu nujadberec kaj majkara (14, 15). ByOpexnu
Masihopmanuu ce HajaeHu kaj okony 10% on Onmckure ponnuan Ha nanueHture co CAKUT,
MaKo MCTUTE ce HajuecTo acumnromarcku (16). M mokpaj Toa, ce mpeTnocTaByBa jeka OApeacH
NPOICHT OJf TeHEeTCKUTe (OPMHU OCTaHyBaaT HEIUjarHOCTUIMpPAHK W (peKBeHIMjaTa Ha
¢damunujapuuor CAKUT BepojatHo e noroiema. Mako CAKUT BooOuvaeHO ce jaByBa Kako
n3oimMpanHa Mandopmalrja, TOHEeKorall oBrue MaadopMalliy Ce jaByBaaT aCOLUPaHHU CO JPYTH
KOHTEHUTAJTHH Mai(opMaluyd HAJIBOP OJ YPUHAPHUOT TpakT. PeHamnute mandopmanuu ce
aCoLIMpaHH CO eKCTpapeHaTHU KOHTeHUTanHu MaidopMmaruu Bo okony 20-30% ox crmyuaute,
o0jaBeHo BO MynrtuieHTpuuHata EBporcka crynuja Ha Wiesel u cop.(10). KomOunanuja Ha
CAKUT co ekcTpapeHallHU aHOMAaJIMH Ce CpeTHYBa Kaj moBeke o 200 omumaHu CHHIPOMHU
(17). Mpenaranna aujaraosa e nocraBena kaj 71% on ausmopduunure cuaapomu co CAKUT.
[Topanmu BUCOKaTa TpeBalCHIIMja HA ACOLMPAHW AHOMAJIMU, €THO HAa TPH HOBOPOJICHH, CE

MOTeHIIMpa nmotpedaTa of neTanHa nporeHka Ha HoBopoaenute co CAKUT (Crnuka 2).

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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Cnuka 2. Excrpapenanuu anomanuu kaj aena co CAKUT a) Cunnakrunuja Ha |1/111 nper, 6)
pekToBecTHOYIapHa GUCTyNa (CTpenka), B) MOIUTENHN]a, T) XCHIOTHATOMAIATONIN3a, 1) JECHO

MOHOJIAaKTHJTHO CTarajo r) TpaHcdep3aina Opaszia Ha IBETe pare

Hajuectn aconumpanu aHOMaidWHM HAJABOP OJl YPUHAPHUOT TPAKT M oJ OyOpe3urte ro
orndakaaT MYyCKYJTHOCKEIETHHOT CHCTEM, M0TOAa JWTECTUBHUOT, KapIHMOBACKyJIapHUOT U
LEHTPAJTHUOT HEPBEH CHCTeM. PYTHMHCKM CKPUHUHI Ha acolpaHd aHOMAJIUM Mopa Ja ce

HampaBH Kaj ¢perycute u HoBopoaeHute co CAKUT.

I'omem Opoj o KoHTeHUTATHUTE Mapopmaluy Ha OyOpe3uTe U Ha YPUHAPHHUOT TPAKT
ce moyectu kaj Mamkure jena (18). bunejku yecto ce cnyuyyBa a ce UCTOBPEMEHO MPUCYTHU
MoBeke aHOMAJIWH, C€ IMPETIOCTaBYBa JI€Ka OBHE aHOMAJIMHM MMaaT 3aeJHUYKH MaTOr€HETCKH
mexanusam (18, 19). bunatepamna penanHa areHesuja ce cpekasa kaj 1:3000 mo 1:10000

KUBOPOJIEHH, CO TOrojeMa WHIMJEHIA Kaj MaIIKuTe. YHUJaTepalHa peHallHa areHesuja ce

YHuusep3urer cB. ,,Kupun u Meroauj” MeauuuHcku GakynTeT
VYuupep3urercka Kimanka 3a nercku 6oiectu Ckomje, 2018 roauna
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cpekaa kaj 1:000 >kxMBOpOJICHH, HCTO CO MOTOJIEMa WHIIM/CHIIA Kaj MalIKuTe. MHIMIeHaTa Ha
yaunatepanHa gucruiasrja € 1:3000 mo 1:5000 parama. MHnmmeHnata Ha MyITHIIUCTHYHU
mucriacTuaan 0yope3u e 1:3600, a na Owmnarepanna aucruiaszujal:10000. ManuaeHmara Ha
penanHa ektornmja 1:1000 ayromcum. HMHumumeHnara Ha aHomanuu Ha ¢ys3uja e 1:600

HOBOPOJICHH.

1.2. EMBPUOJIOT'NJA
1.2.1. PA3BOJ HA BYBPE3UTE H HA YPUHAPHUOT TPAKT - HOPMAJ/IHA
HE®POI'EHE3A

Pa3Bojor Ha OyOpesuTe W Ha YPUHAPHHOT TPAKT € pe3yiITaT Ha  KOMIUICKCHA
MHTEpaKIMja ¥ CUTHAJIHU IMPOIIECH MOMery HEKOJKY eMOpPHOHAIHM TKHBa M Tpae 10 35-Tarta
recranucka Hemena. Ce paboTh 3a CIIOKEH IMPOIeC KOj Ce OJBWBA BO TMOBeke (ha3w, a cekoja
¢daza ce kapakTepu3upa co pa3Boj Ha mocioxeH Oyoper. OBue ¢a3m BKIydyBaaT pa3Boj Ha

nporedpoc, mesoHedpoc u meranedpoc (Crnuka 3).

Proneptros remnant

——

AL

T\J M —

Metanephric tissue

reteric bud

Crnuka 3. ®a3u Ha peHaJIeH pa3Boj

[IponedpocoT mpercTtaByBa HepyHKIIMOHATHA (Da3a oA Pa3BOjOT Ha OyOpe3uTe W Ha
YPUHApHUOT TPaKT, Me30He(PPOCOT MMa orpaHuueHa (PyHKIMja BO TEK Ha paHUOT (QeTajeH
KHUBOT, a MeTaHedpocoT ro (opmupa mnepmMaHeHTHHOT OyOper. dazata Ha mnpoHedppoc e

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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HajHEe3peNa W ce cMeTa 3a HeyHKIHMOHAIHA Kaj numauyute. [louHyBa Ha KpajoT Ha Tperarta
Hezena o eMOpuoreHe3ara u Tpae 10 KpajoT Ha yeTBprara Henxena (20-TuoT 10 28-MUOT JieH
on recranujara). [I[poHEPpOCOT MOTEKHYBaA O] MHTEPMEIUEPHUOT ME30ICPM, O] IEPBUKAITHHOT
pervoH ma c¢€ J0 Kioakara. 3a jga ce odhopmu HopMmaieH OyOper, morpeOHO € oBaa ¢asza Ha
npoHedpoc na nerenepupa. MesoneppocoT NOYHyBa J1a ce pa3BUBa 0] ME30JepMOT 0] 26-THOT
AeH jgo merrata Hexena. Toram ce ¢opmupaar 20 mapa TyOyau KOW NPOAYLHMpaaT Maia
KOJIMYMHA Ha ypuHa. Me30HepocOoT MOTEKHYBa O] KaydaJHHOT el Ha WHTEPMEIUCPHUOT
Me3onepM. Bo TekoT Ha mpoiecoT Ha perpecdja Ha TpPOHEPPOCOT 3amovyHyBaar na ce
(dopMupaaT MpBUTE EKCKPETOPHU TYOYIHM BO ME30HE(PPOCOT, THE pacTaT BO JODKMHA H Ce
crojyBaar co TioMmMepynu meamjanHo. Ha Toa mecto ce ¢opmupa baymanoBara karmcyna.
I'momepyIioT u KarcynaTa ro COYMHyBaaT pEeHAIHUOT KOPITycKy:1. JlarepaiHo, TyOy/oT BiieryBa
BO Me30Heppu4YHHUOT WK Bondos kaHan. Bo TekoT Ha BTOpara MOJIOBHHA O]l BTOPHOT MECEII,
Me30HeppocoT GopMHUpa [Ba OBAJHM OPraHd BO OJIM3MHA HA TOHAJMTE KOM CE BO Pa3Boj, W
3aeqHO (hopMHpaaT yporeHuTaieH rpedeH. Bo Tekot Ha cinemnHuTe a3u BO Pa3BojoT, MOTOJIEM
0poj Ha KpaHUjaJTHO MTOCTABEHHU TYOYJIM U TJIOMEPYJIH CE JIC3UHTETPUpaaT, OCTAHATHTE C¢ YIITE

ce nudepeHImpaar.

dazara Ha MeTaHedpoc e nocienHara hasa oa pa3Bojot Ha Oyopesute. Ce geTeKTHUpa 3a
IpB AT BO METTaTa WJIM ILIecTata Hejela o] eMOpHoreHesara, MoyHyBa co (yHKIMja moMery
niecTaTa M jJecerrara Hejesa, a MpOAYyKIMjaTa HAa ypHHA 3all0YHYBa OKOJy JIeBeTTara HeJlena
0]l eMOpHOHAIHMOT pa3Boj. byOpe3suTe U TOPHUOT YpHUHApEeH TPaKT C€ pa3BUBaaT O]l
BondoBure kaHaiu M MeTaHEPPUUHMOT ME3EHXUM, CO TOTEKIO OJi HWHTEPMEIUEPHHOT
Me30/1epM. ['J1aBeH HacTaH BO TEKOT Ha pa3BojoT Ha OyOpesute e ¢popmanujara Ha Boadosure
KaHaJlM BO MEeTTara recralycka HeJeslla U KOMYHHUKalyjaTa moMmery ypeTepuuHaTa IyrnkKa U
MeTaHe()POHCKUTE ME3CHXMMAJIHH KICTKH M MaTypanujata Ha auctanauot yperep (20). Ilo
exkcTeH3ujatra Ha BondoBure kaHamum KaynajgHO [0 TelleCHaTa OCOBUHA, C€ WHHULHUpPA
dopmupame Ha ypeTepuyHara Iymnka. Taa BpacHyBa BO MeTaHehpHUHHOT Ojacrem,
CTUMYJIUPAJKH JIeJl O/ ME3EHXMMAaJIHHUTE KJETKM Jia TOJJIErHAaT Ha ME3eHXMMajHa eruTeNIHa
TpaHchopmanrja M JudepeHIyjanrja BO CHENHjaJTM3UPAHUTE CETMEHTH Ha He(pOHOT.
Krnerkure Ha ME3€HXMMOT ja MHyLIMpaaT ypeTepuyHara MyIkKa /ia pacTe U Jia ce pa3rpaHyBa co
KiIeToyHa mnponudepanuja U audepeHIrjanrja, NpeIu3BUKYBajKU pacT Ha CMUTENIOT Ha

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer

VYuupep3urercka Kimanka 3a nercku 6oiectu Ckomje, 2018 roauna
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pPEHAJHHUTE YaIllKH, YPETepOT, TPUTOHYMOT Ha OelIMKaTa W pEHATHUTE COOMPHU KaHAJM.
I'panemeTo Ha yperepuuHaTa IyIKa € IOBpP3aHO CO Je(UHUTUBHUOT Opoj HedpoHH.

CoOupHHUOT CUCTEM ce pa3BUBa OJ1 ypeTepUyHaTa MyTKa.

CoOupHute TyOyNnu ce MOKPHEHHM CO Kama OJf MEeTaHe(pPUYHOTO TKHBO, OJI KOE ce
oopMyBaar peHaNHUTE KPBHU caloBH. TyOynuTe 3aelHO CO KalujIapuUTe KOM ce€ HapeuyeHU
TJIOMEPYIH, TH 0QOpMyBaaT €KCKPETOPHUTE CIUHHUIM Wi HePpoHH. [IpOKCUMATHHOT J1en Ha
cekoj HedpoH ja opopmyBa baymanoBara karicymna. JlucramHuoT kpaj ro opopmMyBa maTtoT O
Karcysjara J0 COOMpHHTE KaHad. V370/KyBameTO Ha EKCKpETOpHHTE TyOylu BOIU JI0
dbopmupamke Ha MPOKCUMAITHUOT 3aBUEH TyOysn, XeHJeoBaTa IMETENKa W JAUCTAITHUOT 3aBUEH
TyOyn. Ha pafame OyOpesute ce noOynupanu. OBaa j100ylIMpPaHOCT MCYE3HYBa BO TEKOT Ha
JOCHEUKHUOT IMEPHOJ KaKO pe3yJTaT Ha 3rojieMyBameTo Ha He(pOHUTE, HO HE M Ha OpOjOT

ounejku OpojoT Ha HePOHUTE TOCTHATAITHO HE ce 3roemyBa (Criuka 4).

YpUHAPHUOT TPAKT c€ pa3BUBa O] MeTaHE()PUUHUOT Me3eHXUM U BondoBure kanamu.
IlenTtpanen HacTan ¢ hopmupameTo Ha auctaaauot yperep (20). Kako mro Bondosute kanamu

ce U30JDKYBaaT, BO KaylaTHUOT Jies1 Ha BondoBuoT kaHan ce mpaBu ypeTepuyHa MymkKa.

Me3eHXxUMallHUTe KJIETKH TO CTUMYIHUpaaT TPaHEHETO Ha ypeTepuuHaTa MymKa, a
MOCIIEZIOBATETHO M EMUTEITHO Pa3pacHyBamke BO PEHAIHUTE YAIlKH, YPETEPOT, TPUTOHYMOT U
coObupHute kaHaiu. EMOpuoHHMTE MMaaT Kjoaka c¢ M0 ceamara recranucka Hezaena. [lo Toj
MepUoJl, YpPOTSHUTAIHAaTa MeMOpaHa ja JenM KIoakaTa Ha PEKTYM M YPOTCHUTAJIEH CHHYC.
YPOreHUTaTHNUOT CUHYC JOMOIHUTENHO Ce JeNI U Off TOPHHUOT TOJI ce co3/aBa OelnKara, a of
JOTHUOT TIOJI C€ CO3/aBaar yperpaTa, mpocraTaTa M HaJIBOPEIIHUTE TeHuTanuu. bemmkara ce
pa3BuBa 0/1 ToceOHaA CTPYKTypa HapedeHa yporeHuTaneH cuHyc. OBaa CTPYyKTypa ja UMa U Kaj

(deTycuTe co peHallHa areHe3uja.

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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Cnuxka 4. Hedporenesa

Pa3Bojot Ha OyOperor, MHIyKIMjaTa U JudepeHIjanrjaTa BKIydyBaaT HHTepaKklyja Ha
noBeke reHW U (aKTOpH Ha TPAHCKPHIILMja, MOJIEKYJIM Ha KJIETOYHA ajxe3uja, (pakTopu Ha
pacT, KOMIIOHEHTH Ha CHUTHAJIHM MAaTHIITa, PEHUH-AaHTMOTEH3WHCKUOT CUCTEM U JIpyru
(daxTopu. [locera ce uaeHTHU(PUKYBaHU MMOBEKE T€HU KOW YUYE€CTBYBaaT BO He(porenesara, HO CC
yIlITeé HUBHAaTa KOMIUIEKCHA MHTEpakliija Bo (GOpMUPAHETO Ha eMOpPHOHATHHOT OyOper u Ha

YPUHAPHUOT TPAKT HE € IOBOJHO jacHa (21).

CymapHo, HedporeHnesara 3arouyHyBa BO paHUOT eMOpHUOHAJIEH pa3Boj U Tpae 10 35-Tara
recraiycka Hejena. bpojor Ha HedpoHu Bo 15-Tara recranucka Henena ce okony 15 000 Bo
eneH OyOper, noneka on 40-Tara Hezena ¥ OHaTaMy HU3 KHBOTOT Toj Opoj e okomy 74 000 (2).
@erannute OyOpe3u Mpou3BeayBaaT Majla KOJMYMHA ypUHA KOja € He3pesia BO OJIHOC Ha OHaa
npousBeneHa on anyntute. GFR ce momo0Opysa 1o parameTo, Kora BacKyJapHara pe3ncTeHITHja
BO OyOpe3ure omara M NPOTOKOT Ha KpBTa HU3 OyOpesute ce 3rojemyBa. OBa BoAM 10
nponykiMja Ha ¢uHaNHATa ypuHa. byOpekHara wmarypauuja Tpae W IOCTHATaJIHO BO
HEOHATATHUOT U PAHUOT JOSHEUKH TTEPHOI.

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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1.2.2. IOPEMETEHA HE®POI'EHE3A

CrtpykTypHHTEe Majpopmanuu Ha OyOpe3uTe MOKe Ja ce JOJDKaT Ha IMOpeMeTeHa
He(porenesa. ®enorunckure Bapujanuu Ha CAKUT ce mpoteraar o Mmopdosomku HopMaiHu
OyOpesn, ma c¢ 10 xumoamcriiazvja. MMajku TW TpenBuj CTAAUYMHUTE Ha HOpMalHATa
OyOpexHa emOpuorenesa, pazmuunute CAKUT denoTunoBu ce ynHu Aeka ce MOCIeAUIa O
MOPEMETYBakbE BO HEKOj O]l OBHE CTaUyMH, IITO € MOKaXAHO Kaj eKCIIEPUMEHTAIHA MOJIEIN

Ha ryBI (22, 23, 24).

Penanna arenesmja ¢ HajTemka OyOpekHa mandopmanmja U 4ecTO € MPHIPYKEHA CO
OTCYCTBO Ha YpETepOT OJ HCTaTa CTpaHa. PeHajgHaTa areHe3Mja HajuecTo Ce JODKH Ha
HEIOCTATOK Ha MHTEpaKilhja MmoMery ypeTepuyHara Mynka ¥ MeTaHe()PHUUHHOT ME3CHXHM, a
Kako pe3yliTaT Ha Toa IWylKara He MOXe Ja ro ¢opmupa yperepor. MeraHeQpUUHHOT
ME3CHXHMM TOraml He Moxe Ja Tu ohopmu Hepponute. EqHOoCTpaHa peHaniHa areHe3uja Moxe 1a
¢ IpUAPYXKEeHa CO OTCYCTBO Ha YpETepPOT M CO aHOMAJIHHM HAa T'€HHTAIHHOT TPAaKT O] HCTaTa

cTpaHa (25). OBue aHOMaJIMH ce MMOYECTH Ha JieBaTa CTpaHa.

Mandopmanuure Ha PEHATHHOT MAPEHXMM CE pe3yiTar Ha aOHOpMalieH pa3Boj Ha
He(pOHUTE KaKO Kaj peHallHaTa JUCIUIa3uja, TyOyldapHaTa TUCTeHe3a, MUCTUYHATA JUCIUIa3Hja
u Hekou GopMmu Ha HeppoHOoPTH3a. JMcTmacTHUHHOT OyOper Moke a Ouje araacTuueH (Man
BO JMjaMeTap, caMO HEKOJKY MIJIMMETPH) WIIM 3TOJIEMEH O]l IIMCTH, KOM CE CO3/1aBaaT Kako
nocieauniia Ha abHopMalieH pa3Boj Kaj AucIUIacTU4YeH OyOper uiau oJl TyOyslu KOU MPEeTXOAHO
rocroese Kaj MOJUIUCTUYHU OyOpe3u. XunoriacTuuHuTe O0yOpesu, ol apyra cTpaHa, UMaar

HOpMaJsieH Opoj HedpoHH, HO BO MoMaina aquMensuja (26, 27).

AHOManuMuTe Ha peHallHa eMOpHOHANTHA MUTpaIlHja Pe3yITUpaar co peHallHa eKTOMNHja ’
aHomanuu Ha (ysuja. [IpekymMepHOTO rpaHeme Ha ypeTepuyHaTa MynKa MOXe Ja JOBeIe 10
(dbopMupame ABOEH KaHaieH cucteM. Ce mpeTnocTaByBa Jieka BE3UKOYPETPAIHUOT pequiyKe ce
dbopmupa Bo (pazata Ha MaTypanuja Ha OyOpe3wTe W Ha YPUHAPHUOT TPAKT. AHOMAIMHUTE Ha
YPUHAPHUOT TPaKT dYEeCTO C€ TMPHAPYKEHH CO AaHOMaJlWMM Ha pPEHATHUTE 4YallKu
(yperepomnenBuYHa OICTPYKIMja), aHOMAIIUU Ha ypeTeputTe (Merayperep, eKTOMHYEH YpeTep,
ypeteporiena, VUR) u Ha OGemukara (BaiByia Ha 3ajHa ypeTpa). AHOMaTuuTe Ha COOMPHUTE
KaHIM CE€ 4YEeCTO AacOIMpaHW CO TPUMApHU WM CEKyHJapHU TMApPEHXUMCKH MPOMEHHU.
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KomruieTen iy mapiujaieH ABOCH KaHaJICH CHCTEM € HajuecTa ypruHapHa Majidopmaruja (28).
Haonure nobuenu on ayrorcuja pedepupaar 0,8 10 5% WHIUACHIIA HA TBOCH KAHAJICH CUCTEM
KaKO CIIy4aeH, HEOYeKyBaH HAoJ. AKO ce pabOTH 3a KOMIUIETEH JIBOCH KaHAJICH CHUCTEM,
OyOpe3uTe MMaat 3ace0CH COOHMpEH CHCTEeM co JaBa yperepd. J[oJHHOT ypeTrep BieryBa BO
Oemmkara Kaj TPUTOHYMOT, @ TOPHHOT MMa HOpMaJlHA MJIM €KTOMMYHA MHCEpIHja (BajByja Ha
3a7Ha ypeTpa, CMUIUIUMHUC WM €jaKyJIaTOPHUTE KaHAIM Kaj MOMYHWIbAaTa WIM BO yperparta,
BEeCTHOYJTyMOT WJIM BarvHaTa Kaj J€BOjUYMIbaTa). EKTOMMYHUOT BIMB HAa YPETEPOT MOXE Ja
JOBeZic 10 OIICTPYKIHMja WM BesukoyperpaieH pedaykc. [louectnm ce maprujamHuTe
AyIuKanuu. byOpe3uTe uMaar J1Be TpyIH Yalllky CO €lICH HIIH JIBa YPETEpPU KOM CE CII0jyBaar

IpeJ MHCeplrjaTa Bo Oemmkara.
1.3. ETHOJIOTI'HNJA

Etnonorujata mta CAKUT BriyuyBa MynTuium (akTopu Kou (GopMHpaar pasindHd
¢denotunoBu. OBue HaKkTOPH Ce TEHETCKH, METAOOJIHU, HYyTPUTUBHU U (DAaKTOPHU O]l OKOJIUHATA.
[Iporiecor Ha HedporeHesa € MHOTY CIOXKEH W omndaka JUPUTHPAHH HACTAaHU HA CTOTHUIU
MOJICKY/TH Ydja (pyHKIHja € MPOMOIMja Ha KIETOYHA Ipoiudepalrja, Murpaiuja, mpocTopHa
opueHTanyja u anomnro3a. OBOj Mpolec € TeHETCKHU MNporpaMupaH M Ccekoj (akTop Koj

uHTepdepupa co Hero Moxxe aa pesynrupa co CAKUT.

Ce mpernocraByBa Jeka MHOTYOpPOJHM TeHETCKM ()akTopu M (aKTOpu O] OKOJIMHATA
JeTyBaaT BO TEKOT Ha OpeMeHocTa. AHUMAIHU CTYIUHU JTOKa)XKyBaaT MYJITHILIH MOJICKYIH
€CEeHLMjaIHu BO MopdoreHe3ara Ha OyOpe3uTe W ypUHApHUOT TPAKT Kaj MandopMalMuTe Ha
YpUHApHHUOT TpakT (22). OBue reHeTckl MajadopMaluu Moxe Ja ce AeGHuHUpaHu BO rpymara
Ha m3omupanu u cuHapoMckn CAKUT. MokHOCTa 3a reHeTCKa OCHOBA Ha HECHHIPOMCKH
CAKUT e ocHoBana Ha (amuinujapHarta IojaBa Ha HECHHJPOMCKA pEHAJHAa arcHeswja,

XMUIIO/INCIUIAa3K]ja, peHallHa TyOyjapHa JUCTeHe3Wja, MYJATHLIUCTHYHU JTUCILIAaCTUYHM OyOpe3n

win VUR (29-33).

®enoturckara xereporeHoct Ha CAKUT BepojaTHo € pe3ynraT Ha HEKOj OJ1 CIeIHUBE
(daxkTopu: MyTaluja Ha €leH I'eH WIM TOoBeke reHu moBp3aHu co xymanunor CAKUT (2),
renercku (34-37,39) wiu enurenercku moauduxaropu  (40), ceTo Toa MOACTUPAHO OJ
MOJTyCOT Ha HACJIETyBamke U OKOJINHATA.
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1.3.1. EIINT'EHETHKA

Enurenerckure QakTopum HE ce MOBpP3aHU CO MPOMEHUTE BO caMara HYKJICOTH]IHA
CeKkBeHIa. Tue ja MeHyBaaT CTPYKTypara Ha XPOMATHHOT IMPEKy Pa3IMYHU MEXaHU3MHU KaKo
Merunanuyja Ha JIHK na HuBo Ha CpG munykimeotuawte, aneruianudja, docdopunanuja u
METHJIAIMja Ha XHCTOHMTE. [IpoMeHaTa BO HEKOM XPOMAaTHHCKH CTPYKTYPH OBO3MOXKYBa
OJIPEJICHN T€HCKU PETHOHU Ja CTPaHAT JOCTAITHU/HEAOCTANHU 32 TPAHCKPUIIUCKUTE (HaKTOPU
Kou ja adekTupaar reHckara ekcrpecuja win cajieHcuHr (41). HoBute cTymuu mokaxkyBaar
neka Pax2, koj e TpaHCKpUMIMCKH ()aKTOp BO HOPMAJTHHMOT pa3Boj Ha OyOpe3uTe, € BaxeH
CMUreHeTCKH (PakTop BO TEKOT Ha asara Ha MeaHehpoc BO TeK Ha emOpuorenesara (42).
Enurenerckoto mporpaMupame MOXKE Ja Ce HacleAyBa M MOXKe Ja Ouje MHBOJBHPAHO BO

NPEIMCIIO3UIIMja Ha KOMILICKCHH OonectH (43).

@eranHaTa E€KCHO3MIMja HA JIEKOBM KakO0 HMHXUOUTOPHM HA aHIMOTEH3MHOIEH
KOHBEPTUPAYKUOT €H3UM, HOBOPOAECHU OJI MajKU CO JIOIIAa KOHTpoJa Ha JujabeTec BO MPBUOT
TpuMecTap o OpeMeHOCTa, NepHHATalIHa eKCIIO3HIMja Ha HAPKOTUIM U KOKAauH CE aCOLUPaHH

co 3auectena nojasa Ha CAKUT (44).

dakTopuTe 0] OKOJIMHATA, PBEHCTBEHO €KCIO3MIIMja Ha TEPATOT€HU areHCH BO TEKOT
Ha OpeMeHOCTa W HYTPUTUBHU JAE€PUIIUTH, C€ acOIMpaHU CO HEKOW BHUJIOBU pEHAJIHU
Mandopmaluy, Kako Ha MpUMep MpeHaTallHa €KCMO3UllMja Ha MHXMOWTOPU HA aHTUOTEH3HH
KOHBEPTUPAYKHOT €H3UM WM OJOKATOpM Ha AHTHOTEH3WHCKHTE perentopu Tum 2 (45).
Myntumnu (pakTopu ce UMIUTMIMpPAaHU BO MATOreHe3aTa Ha peHallHaTa areHe3uja, Mery KOH
MyTaIlMuTe Ha TEHUTE OJITOBOPHHU 3a Pa3BOjOT Ha OyOpe3uTe, TepaToreHu (hakTopu u GakTopu

O]l Cpe/IMHATa KaKO PETUHOMYHA KUCEITMHA M €KCIIO3HUIIH]ja Ha KokauH (46, 47).

Hcxpanata Ha MajkaTta BO TEKOT Ha OpeMEHOCTa € MHOTY BajkHa OuJiejku BapHjalluuTe
BO BHECOT Ha MPOTEHMHM WM HATPUYM BIIHMjaaT Ha EKCIIpecHjaTa Ha TEHUTE OJrOBOPHH 3a
OyOpexxHHOT pPa3Boj kaj (erycor. Emmmemumomnomkure CTyAWH IMOKa)XyBaaT acolldjalidja Ha
nujabeTec kaj Majkata co Bucoka npeBaneniuja Ha CAKUT kaj HoBoponenure. Ctyauure 3a
aconujanvja Ha recranucku aumjaber (> 20 recrammcka Hemena) co CAKUT ce ce ymre

KOHTpOBep3HHU (48).
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[loBeke nexoBu u TokcuHU Moxe na mpoxyuupaar CAKUT ¢enotun. deramnuor
aJIKOXOJIEH CHHJIPOM CE KapaKTepHu3Hpa cO peHayeH (PEHOTUII cO IopeMeTeHa Mop(poreHes3a Ha
YPETEpUYHO TPAHEHE U CO TIOPEMETEH pa3Boj Ha riioMepyaure. OBHE IPOMEHU Ce pe3yiaTaT Ha
HaMaJleHa KOHIIGHTpaIfja Ha PETHMHOWYHA KHCEJIMHA KOja € KPUTHYHA 3a HeporeHesara.
TouHnoT MexaHH3aM Ha JICjCTBO Ha aJKOXOJOT HE € MO3HAT, HO IN VItro cTyauuTe yKaKyBaat
JieKa J0/aBambeTO PETHHOMYHA KUCEIMHA Ha KYyIATypa OJf PEHAJIHO TKUBO ja I0x00pyBa

MopdoreHesara Ha rpaHeibe U OyopeskeH pas3Boj (49).

CunapomMoT Ha 6J0Kaa Ha (PeTATHUOT PEHUH-AHTHOTEH3UMCKH cucTeM ((peTonaTtuja ox
ACE/IRB) e pesynrar Ha ekcro3uidja Ha (eTycoT Ha HWHXMOUTOPM HAa AHTHOTCH3UH
KOHBEPTUPAYKHOT CH3MM WIJIM aHTUOTEH3MHCKM PELENTOPCKH AaHTarOHMCTH BO TEKOT Ha
BTOPUOT U TPeTUOT Tpumectap onx Opemenocta (50, 51). Kaj HajremkuTte ciydau, MOCTOU
aHypuja W OJNUTOXUAPAMHHOH Kou Bomar 10 Ilorep cekBeHlara, KOHTPAaKTypu Ha
SKCTPEeMHUTETUTE U Xumokaneapuja. Hajronem Opoj ox derycute co 0BOj CHHIAPOM ymHpaar in
utero kako mocienuua Ha TMyJIMOHaJdHa XWIMOIUIa3uja u OyOpexkHa uHCy(ULMEHIIH]a.
[MaprujaaHO MM KOMIUIETHO MOJ00pYBamke Ha peHaIHaTa (PYHKIMja € MOKHO, HO BO TEKOT Ha
JOJATOPOYHO CIEJCHE NMa I0jaBa HA XHUIIEPTEH3Wja M XpOHUYHA OyOpexkHa Oonect. Tunmuna
XHCTOJIOIIKA CITMKa € CIMKa Ha peHalHa TyOylapHa AWCreHe3a, HO MOXE Jla ce BUAAT U
IJIOMEpYJIapHU LUCTH, MHTECTHHaTHa (ubpo3a M 3ajnedenyBambe Ha MYCKYJHHOT SHJA Ha

apTepuoinTe U uHTepoOynapuuTe aprepun (52).

TanuooMuaor € onaMHa MO3HAT TEpaTOreH, pEHalHa areHesuja, XUIoIa3uja u
MOTKOBUYECT OyOper ce ONMIIaHM Kako aHOMalWH KOW C€ jaByBaaT IO EKCIO3WIHja CO

Tamugomup (53).

AHTHETIMJICTITHYHUTE JIGKOBM C€ KCTO Taka TEpPaTOTeHH W MOXKE Ja TpOoIylupaat
paznuyau ¢eHotunosu Ha rpynara Ha CAKUT (54, 55, 56). Hajronem pu3uk e aconupas co
¢deranna ekcrnosunuja Ha KapGamazenun um ®deHobapOutoH. PerTaqHHOT KapOaMazemUMCKH
CUHJPOM ce cocTou of (arujaaHa qu3Mopdrja, KOHTCHUTAIHA CPIICBH aHOMAJINH, CKEJIETHH 1
PCHATHM aHOMAaJIMHU, aMOMBAJICHTHY TCHUTAIMK W aHaiHa atpe3uja (57). ObjaBeHa e cepuja o1
YeTUpHU Jiella POACHH CO MYIATHLUCTHYHU OyOpe3u, 4MM Majku Oujae TpeTUpaHu Cco

Kap6amazenus Bo TekoT Ha Opemenocra (56). Tomupamaror, Koj € aHTHETTMIICNTHYCH JIEK KOj €
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BO IIMpOKa ymoTpeda, uMa TepaTroreHH e(eKTH Ha TIYBLIM, HO HEMa JIOBOJHO CTYAWUHU 3a

edexTHTe 01 HEeroBa yrnorpeda Bo TEK Ha OpeMeHocTa Kaj JyreTo.

3rojgemMeH pu3MK 3a parake Ha HoBopoaeHH co CAKUT wuma kaj XeHH CO
TpaHCIUIAaHTHpaH OyOper U MMyHOCYIPECHBHA Tepaliija BO TEKOT Ha OPEMEHOCT, KaKko LITO ce
ModeTra MUKopeHoIaT U Takpoiaumyc (58). pyru MUTOCTATUIM KAKO IITO CE METOTPEKCATOT

1 nukiIohochaMuI0T UCTO UMAAT TEPATOTCH e(PEeKT.

Enmunemuonomxkute cryanu Bo ckiion Ha AGORA mpoektoT pedepupaar acomnujammja
nomMery ynorpebaTta Ha CyIUIEMEHTH O (pOJTHA KHCENIMHA BO TEKOT HAa OpeMeHOCTa M pU3UKOT 32
CAKUT, Bo mpB pen 3a ABOCH KaHAJIEH CHUCTEM U Be3uKoyperpaneH pedaykc. OBoj edekT e
CIPOTHUBEH HA MPOTEKTHBHUOT epeKT Ha (oJTHATAa KUCEIMHA HAa PAa3BOjOT HA HEBpalHATa TyOa

BO TE€KOT Ha Opemenocra (59).
1.3.2 CTY/IHH HA ®AMH/THH

damunmjapua npojaBa Ha CAKUT e pedepupana Bo Manu CTyIuu U Kako NpUKa3 Ha
ciydau. Mopce u copaboTHuUIIMTE 00jaBHja HECHHIpPOMCKa OujarepaliHa areHe3uja Kaj TpH
nocneoBaTeIHn OpeMeHoCTH Bo enHo ceMejcTBo (60). YHumarepanna peHanaHa areHe3uja €

pedepupana Bo Tpu TeHEpaIiK 011 €IHO cemejcTBo (61).

JlBaeceT M TpH cllyyau co OuiiaTepasiHa areHesuja Ha OyOpes3u ce HajleHH Ha ayTolicuja
U yATpa3Byu€H CKPUHUHT Ha OyOpe3u M ypuHaApeH TpakT Ha POJHUHHU OJ1 IPBO M BTOPO KOJIEHO.
[TpeBanennujata Ha CAKUT kaj pomHuHuTE € 3HauuTeNnHO mMoBUCcOKa (14,7%) OTKONKY BO
KOHTposHata rpymna (2,2%). Hajuecto neTekTUpaHyu aHOMaJUHM BO OBaa CTy/AHja C€ COJIUTAPEH

OyOper u 1BoeH KaHaieH cucteM (62).

VYaTpa3BydeH CKpUHUHI € HampaBeH kaj 41 ¢damunnja Ha manueHTH co OusarepaiHa
areHesmja u tenrka xunoauciuiazuja (63). CeqymueceT u eneH poauten U 40 Opaka u cecTpH ce
tectupand U kaj 9% (10 on 110) e najmen CAKUT. Hajuect ¢enotun e yHuiaTepaiHa
peHanHa arenesuja (4,5%), mWTO € CTAaTUCTHYKHM 3HAYajHO BO OJHOC HAa KOHTPOJIHATA Tpyra
(0,3% xaj 3mpaBu agyntu). Bo crynuja Ha 180 Typcku cemejcTBa Ha mamumentn co CAKUT,
HarpaBeH € paMuInjapeH CKPHHUHT co ynTpas3Byk (64). Hajmen e Bucok npoment Ha CAKUT
Kaj acCHUMIITOMaTCKM WIEHOBH 0 cemejcTBoTo (23%) kaj 48,3% on cemejcTBara.

O6jaCHYBaH>CTO € ACKa BHUCOKHOT IMPOLCHT BepOjaTHO C€ JOJI’KM Ha BHCOKaTa CTallKka Ha
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OpaKoBH CO KOHCAHTBHHUTET BO TypCKaTa MOMyanuja U GakToT JAeKa KaKo MO3UTHBEH HAOJ Ce

BKJIyYeHH HECUTHU(HUKAHTHU YPUHAPHUA aHOMAJIMU KAKO HEOTICTPYKTUBEH JTYTUIEKC.
1.3.3 TI'EHETHKA

I'enerckara ocHoBa Ha CAKUT e muory cmoxxena. CAKUT HajuecTto ce jaByBa
CIIOPaJIYHO W HUTY CHHAPOMCKAa IoOjaBa HUTY MeHJeneeB HayMH Ha IIOjaByBambe HE €
ounryiesieH. JlokasuTe cyrepupaar JieKa IOCTOjaT MYyTalM BO T€HUTE KOM ja KOAMpaaT
peHanHaTta MOpQoreHe3a ce BO rojieM MPOLEHT Of OBUE ciydyau. Mako Beke ce M30JMpaHH
MHOTYOpOjHM TeHH Kaj mauueHTure co Hecunapomcku CAKUT, ce ymre HemocracyBa J10Ka3
nexa Hecuuapomckrnor CAKUT ce momku Ha MyTanuja Ha ejieH rex (65). Hexou o Myrarunte
HajJICHU Kaj oBHe maipeHTu ce de NOVO myTtamuu, co mTo ce 00jacHyBa CIOPaIUYHHOT HAUYUH
Ha mojaByBarkbe Ha CAKUT. Hajmanky 10% on cute ¢opmu Ha CAKUT ce acomupanu co
nedexTu Bo eneH reH o BKymHo okoiy 200 renu (66). HaunHoT Ha HacneqyBame UMILTALIUPA
Ha CTENEHOT Ha reHeTcku npuumHH. Kaj MoHorenckute (MeHneneeBn) penecMBHU 0OJecTH,
MyTalyja BO €/IeH I'eH IPEeTCTaByBa BUCOK PU3HK 3a pa3Boj Ha 0oJjecT BO paHOTO aeTcTBO. Ha
npumep, kaj ARPKD mpucycTBOTO Ha MyTaluTe KOU NPEAN3BUKYBaaT O0JIECT HOCAT PEUNCH
100% pusuk 3a pa3Boj Ha OoyiecT, ©IMaaT KOMIUIETHA NMEHETPAHTHOCT M CE MPE3CHTHPAAT BO
paHOTO JETCTBO. JauMHaTa Ha KopejalujaTa TeHOTHN- (EHOTHUI € IoMaja Kaj aBTO30MHO
JOMUHATHHUTE OOJIeCTH, BO cropenda co penecuBHuTe Oonectu (67). IloHekorami, HCTHOT
MoOJIEKyJIapeH MePeKT BOAM 0 KIMHUYKU pasimueH ¢peHotun. Ha mpumep, MyTanmja BO T€HOT
3a HykjeapeH TpaHckpuniucku ¢aktop PAired-boX gene 2 (PAX2) moxke ma pe3yntupa co
HIMPOK (DEHOTUIICKU CIIeKTap Ha Majl(opMmaluu, O] peHalHa areHe3uja 10 mobsar (GeHoTun

kako VUR unm oBue 1Ba pEeHOTHUIIOBH J1a ce IPUCYTHU Kaj eTHa UHIUBHYA.

Hekonky renu u enureHercku (akTopu ce BKIYYEHHU BO MAaTOT€HE3aTa Ha PEHAHUTE
mangopmaru. Ha mpumep, peHanHaTa XUIIOUCIIIA31]ja € acOMpaHa Co MyTallid Ha TeHU KOH
ce eKCIpecupaHH BO TEKOT Ha pa3BojoT Ha OyOpesute, kako EYAL u SIX1 (Branchio-oto-renal
syndrome), FRAS1 (Fraser syndrome), PAX2 (Renal-coloboma syndrome), SALL1 (Townes-
Brocks syndrome), TCF2 (penanuu 1mcta u aujaberec  menutyc), TRAPL (VACTERL
syndrome) u DSTYK (penanna xunoamcriiasuja, ypeTeporeNBUYHA OICTPYKIHja |

Be3uKoyperpaiieH pedykce) (68-71).
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Nako muory ¢popmu Ha CAKUT ce jaByBaaT BO KOHTEKCT Ha MyJITUMal()pOMaTHBHH
curapomu (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim), najronemuot 6poj ox ciayuante co CAKUT ce
HecuHIpoMckH (2). @enoturnckara xereporenoct Ha CAKUT Moske 1a ce T0KM Ha HEKOj OJ1
CIIETHUTE MEXaHW3MM: MYTAllMl BO €/IeH O] IeHUTE WJIM Ha HEKOJKY TeHU MOBp3aHH CO
xymaunoT CAKUT (10), renercku (34-39) uim enurenercku Moaudukaropu (42), HAYMHOT Ha
HacjenyBame W Ha okoimHata (40). AHanu3ara Ha MyTUpAaHHTE T'CHUM Kaj MAIUEHTH CO
cuaapomMcku CAKUT mokaxyBa NpHUCYCTBO Ha EKCTpapeHAIHM MaHU(ECTalluh Kaj camo
MOJIOBUHA O/ OBHME MAIMEHTH, J10JIeKa T€HETCKU MYTAllMd acOLUpaHUd CO MYJITHOPTaHCKH
CHHJIPOMH MOJKeE Jla ce JeTeKTupaat u kaj nauueHtu co uzoaupan CAKUT. IIponenera nojasa
Ha CAKUT kako nenm of TeHEeTCKH CHHIPOM, XPOMO30OMCKa aOHOPMATHOCT WJIM BPOJCHA
rpemka Bo Merabonu3Mor € okony 30%. IloBeke on 30 reHu 3a KoM € HajICHO JIeKa Ce€
MYTHpPaHU Kaj MYITHOPTaHCKHM CHHIPOMH HMCTO TaKa C€ IPOHAjIEHU U Kaj MAIMEHTH CO
m3ommpan  CAKUT.Acommpann aHoMaiaumu €O  peHallHA  areHe3uWja Cce  CPIICBH,
KOCKEHO/CKEJIETHH, TaCTPOMHTECTHHAIHM MandopManuy, MaiapopManuyd Ha PpeCIHpaTOpeH
TPakKT M kJe3aeHu mandopmanuu. Tue Moxe na 6uaaT BO CKJIOIN HAa CHHAPOMCKA MpojaBa Ha
CAKUT. Kombunanuja Ha CAKUT co ekcTpapeHallHu aHOMaJINH C€ CPETHYBa Kaj TIOBEKE Off
200 omumanu cuaapomu (17). BOR Cunapom (Branchio-oto-renal syndrome) ce
KapakTepHu3upa co peHallHa arjia3uja, TyOUTOK Ha clyX, OpaxujajgHu LHUCTU U (UCTYNIH, YIIHU
npuBe3onr. Bo Hajrosiem Opoj o1 ciaydauTe, OBOj CHHAPOM € TMPEIU3BUKAH OJ MYTaIHMH
Bo EYAlrenor, a moperko Bo SIX1 renor (70). Renal-coloboma cunapomor ce
KapakTepHu3upa co peHaJHa XUIIOMIa3Hja, BE3UKOYpeTpaieH peduryke, KoIoOoMa Ha OMTHYKUOT
HEpB U € pe3ysraT Ha myTanuja Bo PAX2 reror. Penanmna areHe3uja € 4eCT EHTUTET BO CKJION

Ha Tpucomuja 13, 18 u 21.

1.3.4 JHJATHOCTHYKH 'EHOMCKH TEXHOJIOTHH

[locTtojar HOBM TEXHHKM BOBEJEHHM Ja TIo 3a0p3aaT OTKPUBAKETO HAa TEHH BO
necunapomckrnor CAKUT kako genome-wide association studies (GWASS), exome capture u
next-generation IHKcexBenunonupame. GWAS e reHcku mpucTan Ha Manupame Ha Iieara
renomcka JIHK co mapkepu co kou ce 6apaar jokycu co T.H. Single Nucleotide Polymorphisms
(SNPs) acommpanu co CAKUT. OBaa Meroma peTko yclieBa Jia MOBP3€ OJPEACHH T'€HU CO

crieruyHn ojaurencku oonectu (72). CrieHUTE JIBE TEXHUKHU TPETCTABYBAaT UMIIEPATHB BO
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poy4yyBame Ha yJiorata Ha FeHCKHTE Bapujaluu Kaj 6osecture. IIpoydyBameTo Ha €r30MOT CO
nocieaoBareHo Next-generation ceKBEeHIMOHUPAmkEe Ke TIOMOTHE BO HICHTU(DUKYBAHE aJeiH
kou npeau3ukyBaar CAKUT (73). Mako oBHe TEXHUKHU MPETCTaByBaaT OCHOBA BO HAIPEIOKOT
Ha HEPPOJIOMIKUTE MOJICKYJIapHU UCTPAKyBamba, TUE CE CKalK B 0apaaT ciokeHu codTBepH 3a

aHaIM3a Ha JOOMEHUTE MOJATOLH.
1.3.41 LINKAGE ANALYSIS

HayuHouctpaxyBaukuTe CTyIuH BO MUHATOTO Oea (POKycHpaHU HAa OTKPUBAHKE TEHCKU
BapujanTu mnpeky linkage ananu3zara Bo (aMHIMHTE M NPEKy CTYIUM Ha acollMjalja BO
roJIeMd KOHTPOJIMPAHH CTYHH, HO OBa Pe3yJITHUpAIlle CO HHCKA CcTanka Ha aerekuuja. Linkage
aHAJIM3UTE OTKPHja HEKOJIKY JoKycHu Ha 1, 2, 6, 8 u 12™ xpomMo30M HajMHOTY Kaj MMallUEeHTH CO
VUR, peHanHa areHesuja win XHIoIuiasuja. ['oemMara OpuTaHcKa Tpyra 3a HCTPaXKyBamkbe HA
VUR, co xomOunarmja Ha linkage cryauu u ¢damunujapau cryauu kaj 320 dbamuiauu co
npumaped VUR, o0jaBu 3aKiIydok J1eka MajOpHHU F€HCKH JIOKYCH BEpOjaTHO HE MOCTOjaT 3a
VUR Bo eBporickute nomnynamuu (74). Cryauja o Xonanadja o6jaBu pe3yiTaT O] aHAIH3a
Ha 4 mynturenepanucku (ammimu co 52 cydjektn co VUR, HO He Moxeme Ja JOKaxe
MOBP3aHOCT Ha HUTY eficH of cienaute rencku Jokycu: GDNF, RET, SLIT2, SPRY1, PAX2,
AGTR2, UPK1A, UPK3A, 1p13 u 20p13 (75).

Hoxkasute 3a moHorencka npuunHa CAKUT moaraat ox cTyauu Ha aHUMAaTHH MOJICIH,
HO mocTon HecoBmarame Ha TexuHara Ha CAKUT ¢eHoTHmoBHuTe Kaj TIIYBIUTE H Kaj
JTyreTo KOU ce pe3yaTaT Ha MyTalluu Ha uctute renu. O0jacHyBambeTo € IeKa BO MOJIEJIOT Ha
[IyBIM TMOCTOM TI'yOMTOK Ha (yHkuujara Ha reHoT (Knock-outgene), moneka kaj syrero

MPEOoBJIayBaaT TaKaHapeYeHUTE MISSENSE MyTallHu.

1.3.42 CANDIDATE GENE APPROACH- IIPUCTAII CO KAH/IH/IAT TEHH

OBoj mpucTam € OpHeHTHpaH Ja TEeCTHpa KOCAHTBUHOCT Ha OHWE T€HH KOW Ouie
UACHTU(DUKYBAaHN BO (paMWiIMjapHH CTyauH, Kaj manumeHTH co cuuapomcku CAKUT, Bo
TEKOT Ha CTynuuTe 3a HedporeHesa Ha aHuMaimHu Mojenu. Weber u copaOoTHHIUTE O
ESCAPE cryaujara ckpunupaa net nomunantau rean HNF1 beta, PAX2, EYAL, SIX1 u

SALLI xaj 99 mamueHTH KOM HE Ce BO CPOJCTBO, CO €BPOIICKO MOTEKJIO, CO XPOHUYHA
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OyOpekHa OO0JIeCT Kako pe3yiaTar Ha peHanHa xunoauciuiasuja (76). Tue pedepupaa
MyTallud WU Bapujallid Ha TeHW of uHTepec kaj 17% om HecpomHu GdamMuimm, co

npenomunanuja Ha HNF1B u PAX2 (15%).

HNF1B renot e o moce0eH nHTEpec OMICjKU MyTalMUTE BO OBOj T'€H CE aCOIUPAHH CO
PCHAJIHM LIUCTH | UjabeTec CUHAPOM, KOj ordaka peHalHa [IUCTUYHA AUCIUIa3uja, Maturity
onset diabetes of the young (MODY 5), xemarainu, TeHUTaIHH U MAHKPEACHH aHOMAJIHH
(77). JJabopaToprcKuTe pe3yJITaTH MOKE Ja MOKaKaT XUITOMAarHe3eMrja U XHUIIEpypUKEMH]a.
HNF1B wmyramuure mnpercrtaByBaaT HajuecTa NpUYMHA 3a TMpPEHATAJHA CIIMKA Ha
XHIrepexoreHn OyOpe3n co HOpMallHa TOJIEMHHA WM 3TOJIeMEHHU. 3HA4YMTENIeH Opoj on
MAIMEHTUTE, TTOCCOHO OHME CO MPEHATaNIHAa MaHU(ECTallN]ja, UMAaT TOJIEMH XETEPO3UTOTHU

JeNCIMK KO ro adeKTupaar 1uenuot rex (77).

PAX2 myTtanuute ce acoupaHy co ManuiopeHaneH cuuapoM (nwim Penanen koimoboma
CHHJPOM), KOj CE€ COCTOM OJ PEHAJTHH M OKyiapHu abHopmanHoctu. Hajuectute CAKUT
(EeHOTUNOBU ce XUIOJMCIUIAa3Hhja, peIIyKC U LMUCTH, JAO0AEKa OKYIapHUTE aOHOPMAIHOCTH
BKITydyBaaT adexnyja Ha ONTHYKAOT HEpB (KOJIOOOM Ha OYHHMOT HEpB, AWCIUIA3Hja Ha
ONTUYKHOT JAWCK) WIM peThHaTa (pEeTHHAJIEH KOJIOOOM, NMHTMEHTHH aOHOPMAIIHOCTH,

pETHHATHO oJienyBaibe) (66).

1.3.4.3 NEXT GENERATION SEQUENCING TECHNOLOGIES - TEXHOJIOTHH
HA CEKBEHIIHUOHHPAIBLE O/l HOBA 'EHEPAIIHJA

Sanger cekBeHIIMOHUPAKETO € CTaHIap/JeH MeToJ 3a cekBeHnuoHupame Ha JJHK, HO
TOj ¢ ckam u Tpeba MHOry BpeMe 3a jga ce jgobue pesynrar. Next generation
CEKBEHIIMOHHPAHETO OBO3MOKYBA CEKBEHIIMOHHUPAE HA TTaHeN Ha reHw, nei erzom (20 000
TeHM) WIH IIe7l TeHOM 3a TIOKpaTKo BpeMe W 3a MOHWCKa meHa. OBOj METOJ OBO3MOXKH
JeTeKIja Ha HoBH reHu ko npenusBukyBaar CAKUT u mocnemoBaTenHO HOBU MaTHINTA
peryiaupaHu oj oBHe reHu. Saisawat u copabotHuiute ucnuryBaie 30 KaHIUAATH TEHU 3a
CAKUT co meromata Ha PCR m mMacuBHO mapalielHO peceKBEHIIMOHHUPAkE Ha €Tr30HOT U
UAeHTUHUKYBAJIC XeTEPO3UTOTHH Missense myramnuu Bo FRAS1 u FREM2 kako npuynHa 3a

Hecunapomckn CAKUT Bo xymana nonynanuja (78). OBaa rpyna Tectupaia XMIore3a Jeka
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peLieCUBHUTE T€HH BO MOJICJIM HA TIYBLU PE3Yy/ITHPAaT CoO YHHJIATepallHa PeHAIHA areHe3unja
MOXe Ja OuaaTr MyTHpaHU U Kaj Jiyfero. Tue cekBeHIMOHHpane 12 penecuBHH TTyBUYEIIKU
KaHauaat reau kaj 574 uapusuayn co uzoaupad CAKUT ox 590 cemejcTBa u geTekTUpaie
peuecuBan MyTtanuu Bo renute FRAS1, FREM2, GRIP1, FREM1, ITGA8 u GREM1 kaj
25% on o¢avmuure. [lokaxkame Jeka OuanenHuTe MISSENSE  MyTalMd  BO
FraserMOTA/BNAR cnekrapor Ha reHu pesynrupaar co uszosmpan CAKUT, noxeka

TPYHKUpaHU MyTanuu npean3Bukysaat cuaapomcku CAKUT (Fraser cunaapom) (79).

Hwang u copabotHunmre ckpuHHpane kKoxopra o 650 HemoBp3anu QamuiInu co
m3omupad  CAKUT wu anammsupane 17 mo3HaTH JOMHHAHTHU TeHU. MyTalnud KOU

npenu3BUKyBaar OosiecT Ouiie aetekThpanu kaj 12 ox 17 renu kxaj 41 ox 650 dbamunuu

(6,3%) (80).

Bo ekcreH3mBHa TeHeTCKa cryamja paboreHa Bo XomaHauja, 208 rTeHu Owiie
aHanmusupand kaj 453 mammentu co CAKUT co next-generation cekBeHIMOHHpabE.
ABtopute ucnuryBaie 148 xanaunat BapujanTu kaj 151 manueHt Bo 82 reH U 3aKiIyduie
neka CAKUT e reHerckm MHOTY XeTeporeHa OOJIeCT MOBEKE OTKOJKY INTO JOTOTall Ce

npermnocraByBaio (81).

[IpernocraBkata € Jieka co MOCTOJHOTO 3Haewe U TexHosoruja 5-15% og CAKUT moxe
na Ouzae kiacuuIMpaH Kako MOHOTeHcka Oonect. JomomauTtenno, 10-17 % moxke ma ce
JIOJDKU Ha COPY number variations (Bapujamuja Bo 6pojot Ha komuute) aetektupanu co CGH
apej win rSNP mukpoapej (82, 83). 'eHeTckuTe mopemeryBama co Bapujallid Ha OpOjoT Ha
TeHCKUTE KOMHUHU Ce YecTO acouupaHu co peHanHa xumomnasuja © CAKUT, noce6HO Kaj
MAIMEHTUTE CO HEBPOPa3BOjHH mopeMeTyBama (84). Lluctnynara aucruia3uja Moxe aa oumie
MpeAn3BUKaHa O]l MyTalllja BO T€HUTE MHBOJIBUPAHM BO IIMUIMjapHaTa (DyHKIIHM]ja KaKo Kaj
naiueHTuTe co HeppoHodtuza. CopoTUBHO HA TOA, APYTM MYTALMU BO LIWJIMJaPHUTE TE€HH ja
NopeMeTyBaaT TepMHUHAlHATa eNUTeNHjaHa audepeHlHjalrja U HeMaaT eJeMEHTH Ha
peHanHa auciasuja. Bo oBue mopeMeryBama criaraaT aBTO30MHO JIOMHHAHTHA U PEIIECHBHA

MOJTMIIUCTHYHA OyOpexkHa 60JecT.

Metonara Ha Whole exome sequencing (WES) - cekBeHIIOHHpame Ha IeJI €r30M €
NpUMEHeTa 3a JeTeKIMja Ha HOBM TIeHM BO mnoeauHu ¢ammiuu. Sanna-Cherchi u
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copabOTHUIIMTE TecThupale GaMuirja co moBeke renepauuu oj CapauHHja, BO KOja CelyM
ucnutanuim umane CAKUT,; cute wucnuranuimm co CAKUT Hocene xeTepo3urorHa
MyTalyja BO TCHOT 3a JyallHaTa CEPUH-TPCOHHMH M TUPO3WHCKATa IPOTEHHCKA KHHA3a
(DSTYK) (82). [omomHUTENHO, THE TECTUpaje HMHTEPHAIMOHAIHA Koxopra ox 311
Hecponuu CAKUT mnammentun u perextupane DSTYK myraumm kaj cenym ManueHTd

(2,3%) u ro BOpomsie DSTYK Bo enen ox tpute majopuu CAKUT renu.

I'pyna ox VYuusepsureror Duke anamusupana dammiauja co 5 renepamuu (97
ucnutanuim, 9 co VUR w/wim JBOGH KaHalICH CHUCTEM) M Mamupaje JIOKyc Ha 6p
XpOMO30MOT Kako Kauaumat peruon (85). WES u mnonatamominata OuomH(pOpMaTHUKa
aHaJM3a pe3yaTHpaje co JAeTeKirja Ha BapujanTa Bo TeHaciiud XB (TNXB) renor, koj Oere
3aeMHUYKU 3a cuTe adexkTupanu ucnuTaHunu. PenecuBHu myrtamuu Bo TNXB renor ce
aconmpanu co cunapomor Ha Ehlers-Danlos Ttunm I, xoj ce wmanHudectupa co
XHUIIEPMOOMITHOCT Ha 3rJI000BHTE, XUIIEPETACTUIHA KOXKA M CKIIOHOCT KOH JIECHO CO3/1aBambe
moapunku. Elahi u copabotnumnmrte tectupaie 3a mpucyctBo Ha TNXB wmyramuu 110
damuuun co npumapen VUR u otkpuiie mytaiuja kaj 7 cemejcta (86). XunepMoOHIHOCT
Ha 3r71000BU OWjIa MPUCYTHA Kaj TPOjIia TECTHPAHU MCIUTAHUIUM. XYMAHUTE U aHUMAaTHHUTE
CTYMH OTKpWJIE JeKa TEHACIIMH € MPEKyMEpHO EKCIPHUMHpaH Kaj ypeTepOBEe3MKaTHATa
crojka (UVJ). MoxHo objacHyBame e geka TNXB reHotr perynupa KojlareHa CHHTE3a WITH
JIeTIo3uIja KOM KOora MMa MyTalldja ja MEHyBaaT MHMKpPOCpEIMHaTa IMpeKy adekunuja Ha

KalaluTeToT 32 UCTETHYBambE, KO € MHOTY Ba)KeH 3a aHTUPe(IyKCHUOT MexaHu3am Ha UVJ.

Enna rpyma uctpaxyBaun ox Hanover kopucrejku WES kaj maumentn co CAKUT
npoHajae xerepozurotHu de novo frameshift Bapujanti Bo TBC1D1 renor (87). OBoj ren
KOHTPOJIMpa TPOTEHH KOj TH pEryaupa TPaHCIOKAIIMUTE BO TIIYKO3HHOT TPAHCIIOPTEP
(GLUT4). Banunanuona cryauja Ha 100 CAKUT narpienTr pe3ysatupalie co IeTeKiuja Ha
tpu TBC1D1 missense BapujaHTH 3a KOM Ce€ NPEABUAYBAIO JieKa ce MaroreHu. [larueHToT
co TpyHkupana TBC1D1 myranuja uman 3HaLUM 3a WHCYJIMHCKA PE3UCTEHIMja. ABTOPUTE
nocrapmiie xumnoresa gAeka 1BC1D1 myranujata MokeOu MpUIOHECYBa BO IMaTOTeHE3aTa Ha
CAKUT, BepojaTHO mpeky yiorata BO TiIyko3HaTa xomeocrtasa (87). Mcrara rpyma o
XaHoBep OTKpwia HOBa xerepo3urotHa de novo frameshift Bapujanta kaj reHor 3a

neykemuja naxuOuTOopeH dakrop peuentop (LIFR) kaj noeHue koe ce mpeseHTHpano coO
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texxok Ounarepanen CAKUT u OyOpekxna umHCydpuiueHnuja co morpeda o OyOpexHa
TpaHCIUIaHTalKMja Ha Bo3pacT oja enHa roxauHa (88). Bo Bammpanmona cryauja
XETEpO3UroTHU mnaTtojomku wmytanuun Bo LIFR reHor ce nmerektupanm kaj 3,3% on
nanuentute Bo HUBHata CAKUT koxopra. Ctyauute Ha jJyfe W )KUBOTHH OTKpPHIIE JIeKa
LIFR Oun ekcripumupan Kaj ¢eTaaHuTe U rayBuenikure 0yopesu u yperep. LIFR knockout
TIIYBIUTE pa3BWIE AHOMAIMHM Ha YPUHAPHUOT TPAKT, BKIYYUTEITHO XHUAPOHEPpO3a U
€KTOIHrja Ha yperep kowm Owmie cinuuHu Ha peHorunoT Ha xyman CAKUT kaj manueHTHTte

kou ce Hocutenu Ha LIFR myTtamum.

I'pynaTa ox Boston children’s Hospital uneatudunupana nomuaaatau NRIP1 myramum
kako HoBa reHcka npuunHa 3a CAKUT. Tume nokaxane aexka NRIP1 ¢ mHBOJIBHpaH BO
TPAHCKPUIIIMOHUOT CUTHAJICH AT HAa PETUHOMYHATA KUCJIEMHA, a OBa € BO KOHKpPETHA
noOporo3HaTa acoryjanyja moMery aOHOPMAJIHHTE HHWBOA HAa BUTAMHH A ¥ pPEHAITHH
MasipopMani Kaj JyreTo, MTO YKaKyBa Ha KOMIUIEKCEH IMATOTCHETCKM MEXaHH3aM KOj

BKJIy4yBa reHeTcKH dakTopu u daktopu oj cpeaunata (89).

Heonamua, nBe rpynu otkpuja HoB mommHanTteH reH CAKUT ren, Toa e PBX1. Co
ynoTpe0a Ha TapreTUpaHO CEKBEHIIMOHMPame Ha er3oMoT Ha 330 mo3HaTu KaHIUJATH TeHU
3a CAKUT kaj 204 nenoBp3anu marmeHntd co CAKUT, ortkpuenu ce mer de novo
XETePO3UTOTHH MYTAIMU CO T'YOUTOK Ha GyHKIHMja win aenennu Bo PBX homeobox 1 renor
(PBX1). OBoj ren mMa BakHa yiora Bo HedporeHesara. Le Tanno u copaGoTHUIHTE
ucnuryBaiie reHercka ocHoBa Ha CAKUT kaj mammentu co 1023.3924.1 mukpopenennu
(90,91). Tue 3akmyumne neka PBX1 xamnoucydurmennuja e oaroopna 3a CAKUT.
[TanenTHTe MMane M CUHIPOMCKM KapaKTEPUCTHUKU - 3a0CTaTOK BO HEBPOPA3BOJHUOT

nporec 1 ymHu anomanuu. [lokpaj 6yopesurte, 0BOj F'eH € eKCIIPUMUPAH U BO MO30KOT.

Antepanuu Ha ekcrpecujata Ha MICFORNA (MIRNA) Moxe na ce MHBOIBHPAaHU BO
naroreHesara Ha pasBojuutre aHomanuu BriydutenHo u CAKUT. miRNAs ce mamm
Hekoaupadkn RNA monekynu on ~21 HyKJICOTHI KOW peryimpaaT TeHCKa eKCIpecHja Ha
NOCTTpaHCKpuIicko HuBO. Ilenecer u emna MIRNA e oTkpueHa BO eMOpPHOHATHHTE
OyOpe3u Ha riyBLIUTE, HO HUBHAaTa (yHKIHMja ce ymre e Hemo3Harta (88). PaboTHa rpymna of
Harvard Medical School cexBenumonupana 73 renal developmental MIRNA renu

WHBOJIBUPAaHU BO HedporeHe3aTa kaj 1248 unnuBuayn co Hecunapomckn CAKUT kaj 980
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cemejctBa (92). Camo 1Bajua NAalMEHTH WMaje MOTCHIMjAIHO IATOTCHH BapHjaHTH CO
Hero3HaTa OMOJIOIIKA 3HAYAJHOCT, LITO YIaTyBa Ha 3aKJIYYOK JeKa MYTallMUTE BO 3PEIUTE

MiRNA renu ce MHOTY peTka npuunHa 3a xymannot CAKUT.
1.4 PAHA IUJATHO3A U ITIPEJJUKTUBHU ®AKTOPU

Co monoOpyBame Ha MPEHATATHUOT CKPHUHMHT, TOJEM IPOLEHT O] CIy4auTe CO
CAKUT ce amjarHOCTHIIMpaaT cO aHTEHaTajHa yiaTpacoHorpadwuja Bo 18-20 recrammcka
Hegena. Hajuecrata antenaranna manudecranuja Ha CAKUT e onuroxuapamMHHOH WA
nopemereHa Mopgomnoruja Ha Oyopesute, yperepor uian 6emmkata. [loctnataino CAKUT
ce MmaHudecTHpa Kako maunaduiHa adJoOMUHANIHA Maca, eHa YMOWIMKallHa apTepuja,
ypuHapHa WHQEKIHja, MpoOJieM CO XpaHCHE, OJUTypHja, MOPEMETEH KOHTUHYHUTET Ha
MpeIeH CTOMAueH SHJl, HECHYIITCHH TECTUCH U eKCTpapeHaTHH Mali(hOpMaIlHH.
[Tonekoram, nujarHo3zara Ha CAKUT ce moctaByBa Kaj BO3pacHH TAlMEHTH II0
aJIOJICCIICHIIM]a, KOoTa CE UCIICAyBaaT Mopaju MPOTCHHYpPHUja, XUTICPTCH3Uja Wik OyOpexHa

uHcyuimenimja (2, 93).

[IpeBaneHuyjaTa Ha KOHI€HUTAIHU aHOMAJIUU Ha OyOpe3uTe W Ha YPUHAPHHOT TPAKT
KOHM Ce JICTeKTHpaaT BO TEKOT Ha aHTeHaTadHuoT mepuoxa e momery 0,1 u 0,7% (94).
[TonoOpyBameTo Ha aHTEHATalHaTa JMjarHOCTUKA IIOMara BO IUIAHUpame aJeKBAaTHO
MTOCTHATAJIHO 3TPHKYBAEE CO LEN J1a € ONTUMHU3UPA UCXO0T, J1a c€ oJ00pH MpOrHo3aTa U
Jla C€ HaMaju MpPOIECOT Ha JeTepuopalrja Ha peHalHaTa (PYHKIMja U HACTAHOKOT Ha

TepMuHaiHa OyOpekHa GoJecT.

[Marmenture co CAKUT mmaar xeTeporeH KIMHUYKKA TeK. HoBopojaeHuTe co
HajTEMIKUTe (POPMU PAHO MPOrpecupaar KoH akyTHa OyOpekHa MHCY(PUIIMEHIIM]ja BO TEKOT
Ha TPBHUTE HEKOJIKY Mecelu of kuBoToT. Kaj npyrure namuentu co CAKUT, GyOpexnara
¢byHKIMja ce cTabuinu3nupa BO NEPUOAOT OKOJIYy YeTBpTaTa roJlMHa M OCTaHyBa CTaOMIIHA ce€
no mybepreroT. Bo amornecreHmnuja ce ciydyBa BTOPHOT akIeJCPUPAH HAINPEIOK KOH
TepMuHanHa OyOpexxHa Oonect. Oxomny 25% on nmamuentute co Ounarepasen CAKUT Bo
TEKOT Ha MPBUTE ABE JCKAAW OJl >KMBOTOT MMaaT MoTpeda O peHalmHa 3aMecTHTelHa
tepanuja. [1o agonecieHjara, MaJIKy MoJaToOIU mocrojar 3a naruentute co CAKUT (95-

97).
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141 KIHHHYKH MEHAIIMEHT HA CAKUT

EBanyanujata Ha manueHT CO HaMETHYBa BO TPB pell moTpeda o1 JeTaleH Mmperie] 3a
eKCTpapeHaHn MandopManu U (aMuiIdjapeH CKpUHUHT 3a aHomaimuu. IlorpeGHa e
WHAMBUyaJlHA TIPOLIEHA 32 CEKOj MAaIMeHT, CO OIJIe[ Ha ToJieMaTa XETEepOTreHOCT Kaj
nanuenture co CAKUT wu kaj HMBHUTE ceMejcTBa, Ja C€ OIpeaenar HOTpeOHUTe
UCIIelyBakba WHAWBUYAIIHO, MCTOBPEMEHO Ja CE¢ IpPEBEHHpA IMOHATAMOIIHA OyOpexHa

OHITeCTAa.

VYIITpa3ByKOT KakO METOJla BEKe CO JICICHUU C€ KOPUCTH YCIICUIHO Kaj HOBOPOICHU
[opajy HeroBata OUIMYHA MOK 3a MOpQoJoNIKa BU3yeIH3aldja, mopaan (GakToT aeKa €
METO/ia BO KOja HeMa 3paucibe, Hema morpeba o celalldja U UMa HHCKa IeHa (JIBOeH

KaHaJICH CHCTEM JIEBO, BO JOJHHUOT 1o Jieo VUR ).

Pamuonyknennnure texuuku kako 1C99MDTPA cken nmn TCO9IMMAG-3 cken naBaat
3HAYUTEIIHN WHPOpMaIMu 3a (QyHKIHjaTa, 3a TOa Jalld MMa ONCTPYKIHja W Jadd HMa
notpeda o XUpypIlKa HHTepBEeHIIMja. MarneTHaTa pe3onanca, nororoo (Cnuka 5) (98) e

Ba’KHAa HCMHBA3WMBHA MCTO/JIa 3a IMPOLICHA HAa YPCTPAJIHNU U I'CHUTAIIHU aHOMAJINU.
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Cmuka 5. WmupuHr wucnenyBama Ha OyOpe3nuTe W Ha YPHUHAPHUOT TPAKT Kaj
HOBOPOACHYMIbA, a) YITPa3BydeH CKEH CO TojeMa pe3oiyliija KoOj MPHKaKyBa
xuapoHedpo3a Ha neceH OyOper, 0) mMarHeTHa yporpaduja cO Haoj Ha OuiarepaaHa

yperepoxuapoHedpo3a Kako pe3yiTar Ha ypeTpoBe3UKallHa ONCTPYKIIH]ja

Co ynotpeba Ha eraneH ynrpa3Byk, YIITe O] CpeauHaTa Ha OpeMEHOCTa, MOXKE Ja Ce
JETeKTUPAaaT PEHAIHU [MAPCHXUMCKH MaipopMalui, MYITUIIUCTUYHNA JIUCIUTACTHYHU
OyoOpesu, xumponedposa u peHanna arenesuja (10). Bo Tekor Ha OpeMeHOCTa, MOYHYBAjKH
on 23" recranucka Hemena, Moxke ma ce mocraBu comuenne 3a CAKUT co tounocT oxn
80%. IlojaBaTa Ha ONUTOXHMIPAMHHOH € €lIeH O]l KIy4HUTE (aKTOpH BO IpeHATaIHATa
NPOIICHA HA YPUHAPHHOT TPAKT OWJCjKM CE€ HACTaHyBa KaKO IOCIEIWIA Ha HaMaJieHaTa
npoayknuja Ha ypuna. Kora ke ce mocraBu comuenue 3a Texxok CAKUT, ce cyrepupa
NpeknH Ha OpemeHocta. Bo napyrure ciydam Ha TpeHATaTHO BHUJACHA XHIPOHE(pO3a,
norpeOHa € MOCTHATajJHAa eBajyalldja BO HEOHATAJTHHOT MNEPUOJ 3a Ja Cce MPOLCHH
nocroere Ha CAKUT. Ako mocTou cOMHEHHE 3a MOCTOCHE Ha aHOMalldja O]l TUIIOT Ha
BaJIBYJIa Ha 3aJIHA ypeTpa, oBaa Jiujaruos3a tpeda Ja ce MOTBpAHM BO TEKOT Ha mpBute 24-48
yaca mnoctHaTamHo (99). Kaj cure apyrn HOBOpOJCHUYMEbA CO IPEHATATHO BHJICHA
XHIpOoHEPpo3a, MPBUOT yATPA3BYUEH Tperien Tpeda Ja ce HalmpaBu KOora HOBOPOJCHOTO €
Ha Bo3pacTt ox 3-7 (100). OBa oasioxxyBame Ha MpBaTa MOCTHATAIHA IPOIICHA € CO el J1a Ce
n30erHe morpenrHa MpoleHa Ha CTeNEeHOT Ha MeJBHYHA JWilaTalija Kako pe3yiTarT Ha
¢busnosomKkaTa aexuaparandja ¥ Manara npoayknuja Ha ypuHa (101). IloctHaramnata
xuapoHedpo3a ce eBayupa Cropes CTaHIapAeH CUCTEM Ha Tpajyalldja Ha 3ApYyKEHHETO 3a
deranna yponoruja (The Society for Fetal Urology - SFU) (102, 103) u Ha Mepemara Ha
AHTEPOIIOCTEPUOPHHUOT aujamerap Ha muenoHOT (103,104). Kora yarpa3BydyHHOT HAo[a BO
npBarTa HeZela Mo parame € HOpMaJieH, BTOPUOT Tperiie]] Tpeba Ja ce HampaBy Ha BO3PACT
on 4 1o 6 wemenn (99). AKo ¥ BTOPHOT IpETJIEA € CO ypeaeH Haod, MOXKE J1a Ce UCKIYUH
curauukanTHa Oyopexxna 6osnect (105). JlokonKy MpBHOT MOCTHATAIEH MPETJIE/ MOKaKe
MOCTOCHE Ha XHuApoHedpo3a, cielnemeTo Tpeda aa Oupe BO TPETHOT U IIECTHOT MECell,

1oToa eAHaml Bo 6-12 meceru noaeka na ce nosiueue (106).

[TocTojaT cTyauu Kou cyrepupaar JeKa yaTpa3BydeH CKpUHUHT Tpeba Ja ce HalpaBH Ha
CUTE HOBOPOJICHYMH-a KOU CE€ POJICHU BO 3[IPaBCTBEHA YCTAHOBA O] T€PIMjapHO HUBO, WU
VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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ce Mo parame mpedpiieHn Ha HEOHATAJIOHO OJJICJIEHME BO 3[paBCTBEHA YCTAaHOBA O]
TepLUjapHO HUBO. PyTHHCKA MpolieHa Ha yPUHAPHUOT TPAKT Ha HOBOPOJICHUTE OBO3MOXKYBA
paHa JujarHo3a Ha aHOMaJIUM Ha OyOpe3uTe U ypUHAPHUOT TPAKT, KOM MOXKE Ja ce
HCKOMILIMIIMPAAT JOKOJIKY HaBpeMe He ce IIOCTAaBU AMjarHo3a M He Ce 3alo4He CO paH

TpeTMaH u/wim uHTepBernuja (107, 108).

[TocTHatanHo, Hajronem Opoj on nmenara co CAKUT wusriemaar 3apaso. Mckiydok ce
MAaIlIKUTEe HOBOPOJCHYMIbA CO BaiByia 3a 3agHa yperpa (PUV), kaj kom Yecto BO
HEOHATaJHaTa BO3PACT C€ JUjarHOCTHUIMpa akyTHa OyOpekHa nncyunmennuja. Koneunara
MIPOTHO3a 3aBUCH O] CTEIICHOT Ha PeAyKIMja HA HEPPOHUTE, IITO € TEHIKO J]a CE€ MPOIECHU

IIpel WM HEMTOCPEAHO IO ParameTo.
1.4.2. ACOIJUJAIINJA CO TEPMHHAJIHA bYBPEKHA BOJIECT

3HaueHETO HAa KOHTGHUTAIHUTE aHOMAlMHM Ha OyOpe3suTe W Ha YPHUHAPHUOT TPAKT €
PU3HMKOT INTO THE IO HOCAT 3a BIIONIyBamke Ha OyOpekHaTa (yHKOHMja cCO pa3Boj Ha
mporpecuBHa 0yOpekHa Oosect u OyOpekHa mHCydunueHnyja. Tue ce HajuyecTa MPUIHHA
3a OyOpekHa MHCY(HIIMEHIINja U PeHallHA 3aMeCcTUTeNIHa Tepanuja Bo AeTcTBoTo (71). Bo
CAJl KOHTeHUTATHUTE aHOMAJIUU Ha OyOpe3uTe M Ha YPUHAPHUOT TPAKT MpPETCTaByBaaT
IpUYMHA 32 XpOHWYHA OyOpexkHa Oonect kaj 34-59% oj manueHTUTe W ce NMpPUYMHA 3a
Oyopexxna mHcypuimennuja kaj 31% (112-114). Cure aema co TepMuHaiHa OyOpexHa
MHCy(pUIIMEeHIIMja uMaaT noTpeda oJf peHajHa 3aMECTUTENIHAa Tepamuja OJ THUIOT Ha
NEepUTOHEAIHA WM XeMo/ujanu3a uian OyOpexkHa TpaHcmiaHtanuja, a 70% ox oBue Jena
paszBuBaar xuneprensuja (115). [Topaan moAaToOKOT JeKa MPEKUBYBAMHETO Kaj OBHE Jela €
30 matu moMaso o MPeKUBYBAKETO Kaj 3/IpaBUTE JIElla, OUUIJICIHA € MoTpedara 3a HOBU
ctpareruu 3a npesennuja Ha CAKUT, co nen na ce couyBa 6yOpexknara GyHKIHM]a U J1a ce
HaMaJli acolMjalyjaTa co KapAnOBacKyIapHHU 00JIeCTH.

Paz6upamero Ha npuunnute 32 CAKUT e ocHoBa 3a ajgexkBaTHa cTpaTH(HKalnMja Ha
Oonecta u mpeaBuayBame Ha mporHo3ara (114). Co men 3a momoOpa Koomepaiuja BO
uaeHTuuKamja Ha pakropute Bo HepporeHneszata u nmarorenesara Ha CAKUT, etabnupan
e CAKUT perucrep 1 uCTpakxyBauku MPOEKT Ha MYITUIUCUUIUIMHAPHA, MYJATHIIEHTPUYHA
copaboTka. HoBU 11jarHOCTUYKM METO/AM U TEPANeBTCKU MPHUCTANU ke OUaaT MOXKHU CaMo

co momoOpo paszdbupame Ha MOJICKYJIApHUTE TMaTUIlTa Ha HedporeHesara. [lemara co

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
35



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

CAKUT wumaar xpoHnyHa OyOpekHa OOJECT M CEKBEIM O] Hea, KOW IMPEAU3BUKYBaaT
3HAYUTENICH MOpOUAUTET U MopTanuTeT. OBOj XpOHWYEH IMpoIieC U moTpedara oJ peHaTHa
3aMECTHTEIHA Tepaliija BO JIETCTBOTO BOJHM JI0 CEPHO3HU HapyIIyBame BO (PU3HMUKUOT pact
1 Pa3Boj, KaKo M BO IcUXocolujanHara uaterpandja (115). IlarueHTuTe uMaaT 3acToj BO
pacToT, HapyIlleHa CeKCyalHa MaTypalyja u APYyru MyJITUCUCTEMCKU KOMIUTHKAIINH, KO CE
JONTOTPajHU ¥ WHTEp(depupaar co MOKHOCTA JIa C€ BOJU YCHEIIeH MPOPECHOHAICH )KHBOT
co moOpa comnujaiiHa ajanTaiuja kaj miagutre amxyatd. On npyra crpaHa, MalUeHTUTE CO
CAKUT mnpercraByBaar €KOHOMCKM TOBap 3a 3JpaBCTBEHUOT CHUCTEM OJf acCHEKT Ha
JONTOTPAJHOCTA HAa Tepamujara M OrpaHHyYeHaTa paboTOCIOCOOHOCT HA OBHE MAIMCHTH.
[TojaBara Ha XxpoHHYHa OyOpe)kHa C1abOCT BO JETCTBOTO € acOLMpaHa CO aKLeIepHpaHH
KapJMOBAacKylapHH OOJIECTH KOM HOCAaT PHU3HMK 3a KapJAMOBACKYyJapHH AaKIUJCHTH BO

MepUo0T Ha Miaau axyitu (97).

1.4.3 H/IHU ITEPCIIEKTHBH HA CAKUT

HoBure nmomoOpeHn MOJIEKYJIapHU TEXHUKU JIOHECOa HOBHU MEPCIICKTHBH BO MEHAIIMCHT
Ha nanuentute co CAKUT. IlapanenHoTo ceKBEeHIIMOHUPamhe KaKo ajaTka 3a CKpUHUHT Ha
CAKUT wnynu romemu moxkHoctu 3a nujarHoctuka Ha CAKUT. PabGotrna rpyma of
Guangzhou Medical University ox Kuna padorena metona na WES na JIHK ox manmouna
BpBia Ha 30 ¢erycu co Henepurupan CAKUT co/6e3 mpyru ekcTpapeHaTHH aHOMAJIUU
(116). ITaTorenu BapujanTu Owie uneHtudukyBanu kaj 4 dperycu (13%) kaj cneqHuTe reHu:
UMOD, NEKS8, HNF1B u BBS2. JlonomnutenHo, CUTHU(DUKAHTHU WHIMACHTATHU
BapujaHTHu ce netektupanu kaj 2 derycu (7%) (HSPD1 u GRIN2B). Bo oBoj MmomentT WES
HE MOXE Jla ceé NMpPUMEHyBa Kako PYTHHCKAa METOJa 3a MpeHaTaJiHa TpolleHa Ounejku
JeTeKIMjaTa Ha MyTallid KOU MPEAU3BUKYBaaT OOJECT € HUCKA, a BPEMETO J0 J0OMBambe
pE3yNTaT € HEeKOJIKY HEJIeIH.

bunarepamanor CAKUT, moceOHO auciuiaznja co/0e3 BaJIByJIa Ha 3aJHA ypeTpa, MOXKe
Jla IMa pa3JIndeH MOCTHATAICH UCXOJ, HEKOTalll U CO CMPTEH MCXOJI, CO aKyTHa OyOpexHa
MHCY(UIMEeHIIMja BO HEOHATaJIHA BO3PACT, 10 HOpMaiHa OyOpekHa (yHKIMja 1Mo parame.
[Tporenypute 3a mpolieHa Ha MPOTHO3aTa U UCXOJOT IN UEro ce HETOYHU U KOHTPOBEP3HH U

MOXE Jla HacodaT KOH HeMmoTpeOeH MpeaBpEeMEH MpeKHH Ha OpemeHocta. DeraniHuTe
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YpUHApHH MENTH]IU, TOKOJKY MOXeE Jla ce U3MepaT, MOKe Jia JajaT MOTOYHA MPOTrHO3a Ha
HCXOJI0T 3a OyOpeskHa OostecT Kaj dperycor (117).

Drube u copaboTHHIIUTE €Baayupaje eIMMHHAIIMja Ha YPUHAPHUOT IPOTEOM Kaj Jera
CO ypeTeporlielBHYHa OICTPYKIMja BO OJHOC Ha morpebaTa o omeparyja. YpUHAPHHOT
IpoTeOoM OMJI BUCOKOCTICHM(UYEH U CEH3UTHUBEH BO MPEABHIYBa-E¢ Ha HEOIXOJHOCTA 3a
MUEJIOIUIACTHKA BO JoeHeukara Bo3pact (118). Mcrara rpyma ja aHanu3upana BpeJHOCTa Ha
ypUHAapHUOT mpereoM Kaj aenara co VUR wu yrBpamma nexa censutuBHOCTa € 88% 3a
nereknuja Ha Bucok crerned Ha VUR (IV-V) co nen na ce cenektupaaT oHHE Jelia KOu Ou
umasie OeHeUT 01 pean3upame Ha MUKIIMOHA ypeTpouucrorpaduja (118).

detamHUTE UHTEPBEHIIMU BOJAT JI0 paHa JeUHHIIMja HA TIPOOIEMOT U 0 HETOBO PaHO
pemaBame. TexHoJOrMjaTa Ha 3aMeHa Ha KIETKH BEKE IEMOHCTpPHUpAIIe MOXHOCT 3a
TCHEpHpame MTYBIU CO XyMaHU3UPAHU OPTaHH, ITO OTBOPA HOBU MOXKHOCTH 3a JIOOUBambe
OyOpe3u 3a TpanciuianTanuja (108). dertanna aekoMmmpecHja Ha yPUHAPHHOT MPOTOK Kaj
OTICTPYKIMH Ha OCIINKaTa co ynorpeda Ha Be3WKO-aMHUOHCKH IIAHT C¢ YIITE € TpeAMET Ha
nebata. IloTpeOHM ce JOJATOPOYHU TMPOCHEKTHBHH CTYAMM KOM K€ BKIy4yBaar
OTICEPBAllMOHM M HMHTEPBEHTHH CTYIWU 3a Jla ce BUAM €(PEKTOT O] OBaa IMpeHaTaHa
xupypruja. deranHa NUCTOCKONHja, OJ Jpyra CTpaHa, € MeToJa Koja Ce KOPUCTH 3a
TpeTMaH Ha TMalUeHTH CO ONCTPYKTUBHU Yypomatud. Sananes u copaOOTHHUIIMTE
ananmusupaie noaatoiy ox 40 ¢erannu nucrockonuu (119). Tperupanu Owiie aBaeceT u
Tpu ¢etrycu co PUV, crankaTta Ha NMpeXUBYBame CO OBaa TeXHHMKa Ouna 61%, a ucrara
pesyaTupana co HopManHa OyOpexHa QyHKuuja kaj 85% oz ycnemHute ciydyau. ['aBHa
KOMIUIMKAIFja Ha OBaa TEXHHUKa Ouie yposomku ¢uctynu. Jlanu peHalHHOT UCX0n ke ce
nmo100pyBa CO YCOBPIYBamkE Ha OBHE TEXHHUKH Ha (heTallHa JEKOMIIPECHja Ha OTICTPYKIIUU
Ha YpUHApHUTE MaTHILNTA WIM Ke ce MPOJOJIKU CO MOCTOjHATa CTpaTeryja 3a aHTUOMOTCKA
npodpuiakca CO AHTMOTEH3MHCKM OJIoKaTopu, ocTaHyBa Ja ce Buau. [lotpeOHu ce
PaHIOMHU3HPAHH TPOCTIEKTUBHU CTYIIUU CO JIOJITOPOYHO CIIENCHE A0 10 aI0JIECIeHINja 3a

Jla ce oAroBopar oBue mparama (66, 119, 120, 121).
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2. MOTUB

KoHnrenuranuure aHomMaimu Ha OyOpe3uTe M Ha YPUHAPHUOT TPAKT IPETCTaByBaat
HajuecTa MpUYMHA 3a MPOTrPEeCHBHA XpOHWYHA OyOpekHa OOJEeCT KOja BOJIM JI0 XPOHWUYHA
OyOpexHa mHCY(HUIIMeHIIM]a U MoTpeda ol peHallHA 3aMEeCTUTEIHA Tepanuja. Panara nmujaraosa
CO MO’XHOCTA 3a paHa HePPONPOTEKTUBHA TEpallvja U paHa XUPYpIIKA Tepanuja OBO3MOXKYBa
KOHTpoJia Ha OoJiecTa M TNPEBEHTUBHU MEPKH 3a OJJIOKYBalke Ha XpPOHWYHATa OyOpekHa

MHCYDUIIMEHIIN]a ¥ CKPUHUHT Ha YWICHOBUTE OJ1 MOTeCHOTO cemejcTBo 3a CAKUT.

HNako na Kinmnukarta 3a AeTcku OOJNECTH c€ CIPOBEICHM CTYAMHM 33 KOHTCHHTATHU
aHoManuu Ha OyOpe3uTte u Ha ypuHapHUOT TpakT (122), nocera He e U3Be/IcHA IeTaIHA aHAINM3a
Ha Ipylna MalUeHTH Kaj KOW JUjarHo3aTra € IOCTaBeHa PaHO BO HEOHATAJIHMUOT MEpPHOJ], CO
npenatanHo nocraBeHo comHeHue 3a CAKUT. Ce mocraByBa mHpamiameTo Jaind KIMHAYKATa
Mpe3eHTaIMja U UCXOA0T Kaj manueHTutTe co pano aujarHocruiupan CAKUT ce paznukyBaat

01 OHUC Kaj KOou ,unjarHo3aTa € II0CTaBCHA I1oA0IIHA BO JCTCTBOTO.

MotuBoT 3a M3paboTKa Ha OBaa CTyAMja € Ja ce JaJe NPHUIOHEC BO pa3OHpame Ha
KJIMHUYKHTE, JIAOOPAaTOPUCKHUTE, TEHETCKUTE M IPOTHOCTUYKHUTE KapaKTEePUCTUKU Ha PaHO
JIMjarHOCTUIIMPAHUTE KOHT'€HUTAIHU MajpopMaluu Ha OyOpe3uTe W Ha YPUHAPHUOT TPAKT CO
LeJ 3a paHa MHTEpPBEHLMja U TIpeBeHuuja Ha OyOpexHa UWHCy(UIMEHLIHja U

KapMOBACKYJIapHUTE PU3HLIU aCOLMPAHH CO OBHE Ma(opMaIum.
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3. IEJHA

1.

Hla ce ananmm3upaar neMorpaCKUTe KapaKTePUCTHKH HA HOBOPOJCHHUTE CO PaHO
mujarHoctunpan CAKUT, tunor u texxumHata Ha CAKUT u kapakTepucTUKHTE Ha
OBaa rpyna UCIUTaHUIIH.

Ja ce eBuneHTHpa UcxoA0T Ha paHo nujarHocturpannor CAKUT (MuHuMYM crieneme
eJHa rOJ1Ha).

OnpenenyBame KIMHUYKY, JTAOOPATOPUCKH, T€HETCKU U MPOTHOCTUYKU (DaKTOpH Kaj
ucnutanunuTe co AonHa qujarHocturupan CAKUT (1o HeoHaTamHUOT epuo).
Kopenanuja Ha mnapaMmerpute MOMery Tpynara HWCIOUTAHWIM CO PAHO M JIOIHA
(reonaTtaiHO U octHeoHaranHo) nujarHoctuiupan CAKUT u Bp3 6a3a Ha noOueHUTE
pe3ynratd na ce QopMyinupa ONTHMallHA CTpaTerdja 3a BOJACHE Jela CO paHo
nujarnoctunpadn CAKUT.

Jla ce eBanyupa reHerckara OCHOBA Ha OoJjiecTa MPEKy MPHUCYCTBO HA €KCTpapeHATHHU
aOHOPMAITHOCTH, TO3UTHBCH (DaMHIIMjapeH yATpa3BydYeH CKPHWHHT, JehHHUparme Ha

cuapomcku CAKUT u pe3yntaTute o FeHETCKOTO TECTUPAbE.
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4. MATEPUJAJI U METOHN
Crynujarta e mu3ajHHpaHa Kako peTOPCIEeKTUBHO-TIPOCIIEKTUBHA CTYAH]a.
4.1 MATEPUJAJIL
4.1.1 HCITUTYBAHHU I'PYIIH
Hcnutanunure BKIyIeHU BO OBaa CTyIHja c€ KJIacH(UIIMPAHH BO CIICTHUTE TPYIIH:

1. Ilppara rpyna ondaka 211 upcCHUTAHMIM CO PAHO JUjarHOCTHIMPAHU
KOHI'eHUTAJHU MajipopManun Ha OyOpe3uTe WIH YPUHAPHUOT TpakT. OBaa rpyma
ja COUMHYyBaar JBE MOJATPYIIH.
1.1.1IpBaTa moarpyna ce ucnutanuuu kaj kou aujarnosara 3a CAKUT e moctaBena Bo

HEOHATAJTHUOT MEpUoJI Bp3 0a3za Ha MOJATOK O] POJMIHUOT KAPTOH 32 MPEHATAJIHO
NMOCTaBEHO cOMHeHHe co (eranHa ynrpacoHorpaduja. OBa mpeHaTaIHO MOCTABEHO
COMHEHHE C€ eBallyupa CaMO KakO IOJAaTOK 3a NPUCYCTBO WM OTCYCTBO Ha
coMHeHHe 3a Maindopmanuja 03 HaBJETyBake BO IOCIUHOCTH IOPAaU
HECTaHIApAM3UPAHOCT Ha MpeHaTalHaTa (QeTaaHa TPOIEHKAa OJf CTpaHa Ha
THHEKOJIO3UTE Ha TPUMApPHO, CEKYHJApHO W TepIjapHO HHUBO. [IpB HeoHaTalcH
mperjies] 3a eBajlyalldja Ha TMpEHATaTHO TOCTAaBEHO COMHEHHE 3a OyOpexHu
Mandopmalnuu ce mpaBu nomelry TpetuoT u 30-THOT AeH, 3a na ce u30erHe
MHUCHHTEpIIpETaIMja Ha HAOJOT MOopaau (PU3UOIIONIKATA JIeXHuapaTairja BO IPBUTE
JIBa JIO TPH JICHA TI0 parameTo Kora XuapoHedpo3ara MOXKe J1a He Ce IETSKTHPA.

1.2. Bropara moarpyma oj oBaa rpyrna ce HOBOPOJICHH CO PaHO JHjarHOCTHUIIMpaHA
ManopMmanja Ha OyOpe3uTe M Ha YPpUHAPHHOT TPAKT, Kaj KOM COMHEHHUETO 3a
CAKUT e nmocraBeHo Bp3 0a3a Ha opeAeH KIMHMYKHU MPoldJeM Kako HH(eKIHja,
nannaduiHa abJJOMUHAIHA Maca, XeMaTypuja Uiu Au3Mop¢urja HOTUpaHa BO paHUOT
HEOHATaJIeH mepuo. VcnmuTaHuuTe 0 BTOpaTa MOJATPYIa Ha OBaa Tpyma Hemaar
MOJIaTOK 3a MpeHaTatHo noctaBeHo comHeHue 3a CAKUT.

2. Bropara rpyma ondaka 188 wucnuranunm co gouna amjarnoza Ha CAKUT,
JUjarHOCTHIIMPAHU BO HEPPOJIOIIKA aMOyTaHTa, Oe3 MPeHATATHO IOCTABEHO COMHEHHUE,
0 W3MUHYBamke Ha HeoHaTaTHUOT mepuon. Ckpununr 3a CAKUT e cranmapn Bo

paborara Ha cekoj Hedposor mpu oOpaboTka Ha Jena yrnaTeHW Ha Mperiel MOopaau
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ypuHapHa uH(pekuuja, abJoMruHaIHA Maca, XeMaTypHja, IPOTEUHYpHja, XUIEPTCH3H]a,
aKyTHa M XpoHH4YHa OyOpexHa mHCypuumenuuja u (pamunna wucropuja 3a CAKUT.
Hcnmranunure o oBaa rpymna ce Tpujakupanu ox Hedporomkara amOynanta Ha

Knunukara 3a gercku 6onectu, Cxonje. Ce paboTH 3a HeceleKTUpaHa rpymna nalueHTH.
4.2 METOIH
4.2.1 IIPOTOKOJI HA PABOTA

OOpaboTkara Ha UCIIUTAHUIIUTE CO PaHO JHMjarHOCTUIMPAHW KOHTCHHUTAIHH
MasnipopManu Ha OyOpe3uTe ¥ Ha YpUHAPHHUOT TPAKT U OHUE Kaj KOM JIMjarHo3aTa € IOCTaBeHa
J0IHA, T.. TpBaTa M BTOpaTa Ipyla MCIUTAaHHWIHM, ondaTH yiaTpacoHorpaduja Ha ypuHApeH
TPaKT, MUKIIMOHA ypeTpoumcrorpaduja, u.B. nmuenorpaduja Kaj moroyeMuTe Jera, Tuypercka
cuuturpaduja (Tc99- DTPA cken), koprukanna cuunturpaduja (Tc99- DMSA), nopetko
KOMITjyTepu3upaHa ToMorpaduja M HyKJIeapHa MarHeTHa pe3oHaHca. Jlaboparopuckarta
nporeHa omdaru mpoueHa Ha OyOpekHa QyHKuuja mpeky BpenHoctute Ha GFR koja Oermre
npecmeryBaHa 1o ¢opmynata Ha Schwartz (123). ®amunujapeH ynrpacoHOrpad)CKu CKPUHUHT
Oerre peanm3upaH OJ] cTpaHa Ha HePOJIOT Kaj CHUTE CPOJHMIM O MPB cTeneH (Opaka, cecTpu u
poautenu). Bo ciydaute kazge mro Oerie oTKpreHa coHorpadceka Hedposomka aOHOPMaIHOCT
Kaj ayJITHUTE CPOJHHIIM, UCTUTE Oea yraTeHH Ha aayJITeH He(poJor/yposor 3a MOHaTaMOIIHA
0o0pa0oTKa U TpeTMaH, a MeINjaTPUCKUTE UCIIUTAHUIM Oea JOIUjarHOCTUIIMPAHU U TPETUPaHU
Ha Knmaukara 3a nercku 6onectu. Bo cTyaujara ce BKIIy9eHU B CPOAHHIIN O] BTOP CTETICH KOU
uMaa MpeTXO/IHO JIjarHocTulpaHa Hedposomka abHopmanHocT. [Ipornoctuukure gaxropu
ondaruja morpeba 3a KOH3EpBaTHBHA Tepamuja, Npo(UIaKTHUKa aHTUOMOTCKA Tepanuja,
WHQEKIMN Ha YPUHAPHHUOT TPAKT, XHPYpPIIKa Tepanuja WIA PEHO3aMECTHUTENHa Teparuja

(xemoujanu3a, IepuTOHEATHA JUjan3a WK TPAHCIUIAHTAIIN]a).

AcornpaHu eKcTpapeHATHN aOHOPMATHOCTH Oea NEeTeKTHUPaHH CO JieTajeH (hu3uKaieH
npernen. Hampasen Oeme obun 3a mgujarHoctuka Ha cuaapomuckn CAKUT co knuHWYKH

nperyica 1mo ,Z[I/ISMOP(I)OHOIJ_IKI/I KPUTCPUYMHU, KApUOTHUII U TIOHATAMOIIIHA I'CHCTCKA III/Ijal“HOCTI/IKa.

I'enerckara nujarHocTuka Oemre MOCceOHO WHAWIIMPAHA Ka] WCIUTAHUIUTE CO KOMIUICKCEH
CAKUT, ekctpapenannu Mandopmaiuu, co pammnnjapHa anamaesaza CAKUT u nanuenTu co

jacen cumapomMcku CAKUT. Tectupanu Gea cOOJBETHU T'€HHU.
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4.3. TEHETCKHU HAJIM3U
4.3.1. U30/IAIIUJA HA /THA

I'enomckara JIHK (ne3oxcnprOoHyKIIEHHCKA KHCETWHA) Oele n30IipaHa o] jajapaTa Ha
JICYKOIUTUTE O] eprdepHaTa KpB CO KOPUCTEHE CTaHIapHa MeTo1a Ha PeHOIXI0pohopMHa

excrpaknuja. Konnenrpanujata Ha JJHK 6emre onpenena cnekrpodoTOMETpUCKH.
4.3.2. IOJIHMEPA3A BEPU)KHA PEAKI[HJA (PCR)

Co mommmepaza BepmwxHata peakiuja (PCR-polymerase chain reaction) Oere
MOCTUTHATO HAMHOXYyBame (amrutudukaimja) Ha cakanute nenoBu on reaute 3a CAKUT 3a
HaTaMoInHa aHanu3a. [lommmepasa Bepu)KHaTa peakifja ce M3BEAyBAlle IO KOHTPOJIUPAHU

TeMIepaTypHHU ycioBu 3a cekoja PCR-mpoba.
4.3.3. AHAJIN3A HA PCR-AMIUIH®HIIUPAHUTE IIPOJAYKTH

I[To ammmuduxamujata, PCR peakuuure Oea mnpoBepyBaHH 3a TPUCYCTBO Ha
crenupUICeH MPOAYKT co enekTpodopesa Ha 1,8% wumm 2% arapo3eH resr 000€H CO eTUIUYM

opomua Bo 1 x TBE mydep u Buzyasmsupanu moJ| yITpaBuoJIeTOBa CBETINHA.

Otkako Oemie yTBpA€HO nocrtoemero Ha PCR-mpoaykTH co coojBeTHa rojeMHHa, ce
MpHCTany KOH HUBHA HatamonrHa nmocT-PCR ananm3a, xoja ondaTu paznuka BO JODKAHATA HA
pectpukuuckutre ¢parment, RFLP (restriction fragment length polymorphism), mnoroa
€IMHEYHO BepwkHU KoHpopmaruckun mnomumopousmu Ha JIHK, SSCP (single strand

conformation polymorphism) u cekBeHIITMOHUPAIHE.

AmMmindukanujata € u3BeIyBaHa CO KOPUCTEHE TEepMajlieH cajkiep. TecTHupamero
Oeme Ouae Ha eneH wiaM aBa reHa, MPLA aHanm3a 3a MUKpPOAENEIMOHU CHHIPOMH, 3a
nocnoxenute popmu Ha CAKUT ce Tectupaliie naHesn Ha TeHU U Kaj HAjCIOKEHUTE CIy4au ce
paborTerie 3a CEKBEHIIMOHNUPAE Ha [IETHOT €Tr30H/TeHOM. [ eHeTCKa IMjarHOCTHKA ce OJ[BUBAIIIe
BO ped)epeHTHU HAyYHW MHCTUTYIIMHU KOW Ce 0aBaT CO HAYYHOUCTPaXKyBauka JICJHOCT CO KO
Knunukara 3a nercku Oonectu uma copaborka. Toa ce Bo Division of Nephrology Columbia
University, New York, u Boston Children Hospital, Harvard Medical School, Boston, kaze miro
TeHETCKa JTUjarHOCTHKa Oelle CIpoBeleHa BO CKJION Ha HAydHO HCTpaxyBame. Kaj ompemeH
Opoj TarueHTH, 0COOCHO OHHME CO eKcTpapeHaHn Mandopmanuu u cuaapomckn CAKUT ce
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CIpOBE/IC U aHAIM3a Ha Bapujaija Ha OpojoT Ha rencku kornuu CNV (Copy number variation

analysis).
4.4. CIEJEHWHE

[TanmenTuTe Oea ciemeHW BO MEpUOJI OJf HAjMAIKy €AHAa romuHa. bea cieneHu
nmapamMeTpy 3a KJIMHUYKHOT TeK Ha Oosiecta (Opoj Ha ypuHapHM WHOEKIWH, moTrpeda o
XUPYpIIKa WHTEPBEHIIMja, BIOIIYBalkEe HAa MapaMeTpuTe Ha OyOpexHa (yHKIHja) W HCXO
neUHUPAH KaKo MoA0OpEeH HAOI CO TIOBIIEKYBamke Ha XUApoHe(dpo3ara, moTpeda o1 XupypIika
MHTEPBEHIIMja M pa3BOj Ha mporpecuBHa OyOpexkHa Oomnect. OTCYCTBOTO Ha ypomartuja Oerie

KJIacuUIUPAHO KAaKoO UANONATCKa XUAPOHEPpo3a.

3a motpebuTe HAa OBaa CTyAMja Oelle HarpaBeHa 0a3a Ha MOJATOM BO KOja 332 CEKOj OJT
WCIIUTAHUIIUTE Ce BHECEHH JeMorpadcku MoaaToly - UME U Mpe3uMe Ha MCHUTAHHUKOT, IO,
BO3pacT Ha MHHIIMjallHA JUjarHOCTHKA, (haMUIIHA ONTOBAPEHOCT, WHHUIIMjalTHA AHUjarHO3a U
eKCTpapeHAIHN MaHHU(eCcTalK, U30JIMpaHa Wik XUApoHe(dpo3a acouupaHa co aHOMAIUU Ha
yYpUHApEeH TPAKT, KIMHUYKHN TeK Ha Oonecta (mpoduiakca, HHQEKIUN Ha YPUHAPHUOT TPAKT U
GFR). HUcxognort 6emie neduHupan Kako moaoopeH (pe3oyluja Ha XuApoHeppo3ara), CTaTHICH
co norpeba oA KIMHHYKO CJelemhe W TpeTMaH WIM BJOLIeH (co moTpeda o]l onepaTHUBEH
TpeTMaH WM peHallHa 3aMeCTUTENHA Tepanuja). HoTupaHo e kaj KOJIKy MalMeHTH € HalpaBeHa
MUKIIMOHA ypeTpouucrorpaduja U Kaj KOJKy OJf UICIIMTAHULIUTE MMa MATOJIOMIKU PE3YyiTaT Of
OBa WCNHTYyBame. HoTHpaHW ce MPHUCYCTBO M OTCYCTBO HAa CHMIITOMH BO MOMEHTOT Ha

AujarHosara, OyopexHa (yHKIMja Ha JUjarHo3a U BO TEKOT Ha CIIEIECHETO.

VYpunapau uHpexuu Oea HOTHpPAHW KaKO TUCTPUOYIMja TO MO U JUCTpUOyIHja
CTHIOpe/ TUIIOT Ha aHOMaJIHMjaTa Ha YpUHApHHUOT TpakT. [loTpebaTta o Xupyplilka HHTEPBEHIIH]a
Oerire eBalyrpaHa BO OJHOC Ha aOHOPMAJIHOCTA HAa YPUHAPHHOT TPakT (MHETOMIACTHKA 3a
UPJO, pekoHCTpyKIMja Ha BajJByJa Ha 3aJlHA ypeTpa, XeMUHEPPEKTOMHja 3a TPETMaH Ha
yperepolena, peuMIUIaHTallija Ha ypeAeTp Mopaau Merayperep U Be3uKoypeTpajeH pediykc
(VUR).

[Muenoruiactuka Oemie WHAWIMpaHa Kaj ucnutaHunute co Ureteropelvic Junction

obstruction (UPJO), co penanen uptake moman ox 40%. Xpouuuna OyOpexHa OosecT Oere
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nedunnpana xako GFR (rmomepynapra dunrpanmona para) <89 ml/min 3a 1.73 m? o xse

nocjenoBareHu Mepema. GFR Gemie npecMeryBana 1o ¢opmysnara Ha Schwartz u cop (123).

WudopMupaHa coriacHOCT 01 CUTE MaleHTH Oeriie modapaHa 3a ekcrpakmnuja Ha JJHA
O]l KpBTa 3eMCHA MPHU BEHEMYyHKIIMja 3a pyTUHCKa Jaboparopucka oOpadorka. CoriacHoCT 3a
W3BEyBalb¢ HAa OBHEC aHAIM3M € Jo0MeHa M o MHCTUTYIMOHAIHATA €THYKa KOMHCHja BO

COINIAaCHOCT €O XeJICHHIIKATa JAeKapaiuja.
NHK1y3n0HH/eKCKIIY3HOHU KPUTEPUYMH
WHK1y310HH KPUTEPUYMHU 3a paHaTa rpyrna HCIIUTaHULIH:

- Tlomatok 3a comuenme 3a CAKUT na ¢eranna ynrpacoHorpaduja 3a mpsara
HoJrpyma,

- CAKUT pgujarHocTunMpaH BO HEOHATaJIHMOT NEepuoa Bp3 0a3a Ha oJapeldeH
KJIMHUYKH 1podjeM Kkako wuHpekuuja, mnannaOwiHa a0JoOMHHAIHA Maca,
xematypuja wim au3mopduja. Mcnuranuure ol BTopara MoArpyna Ha oBaa Tpymna
HeMaar IMoJaToK 3a IpeHaTaIHO ocTaBeHo coMHeHue 3a CAKUT,;

- CooJlBeTHa MEIMIIMHCKA IOKYMEHTAIIMja ¥ UMUIIMHT CTY]IUH,

- Mudopmupana coriacHocT 3a y4ecTBO BO CTy/AH]aTa.
WHKTy310HM KPUTEPUYMH 3a JJOLHATA IpyTNa UCIUTAHUIM (IOCTHEOHATaIHATa rpyma):

- Jlujarnoza va CAKUT mocraBeHa A01THA, IO HEOHATATHHOT TIEPUOI;
- CooaBeTHa METUIIMHCKA JOKYMEHTAIM]ja U UMUUMHT CTy/IUH;

- Hudopmupana corimacHocT 3a y4eCcTBO BO CTyUjaTa.
Exckity3suonu kputepuymu (CuTe Tpymnu):

- HecoonBerHa (HeKOMIUIETHa) MEAMLMHCKA JOKYMEHTAalMja M TEXHUYKU
HECOOJBETHH UMUIIMHT CTYAUU (KOM HE MOXKE J1a CE MHTEPIpETHpaar);

- HenoOusame nHpopMupaHa coriacHOCT 3a y4e€CTBO BO CTy/IujaTa.

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
44



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

45 CTATHCTHYKA OBPABOTKA HA IIOJJATOLH

CraTucTyKara aHanu3a Ha JOOMEHHTE IMOJATOIM Oellie M3BPIICHA BO CTATUCTHYKUOT
nporpam  SPSS for Windows 17.0. Kareropuckure mnomaromm Oea NpHUKakaHU CO
mucTpuOynuu Ha (pekBeHIMH. 3a KOMIIApUpame Ha aHalM3MpaHUTe Bapujadbiu Oea
KOPHCTCHH HelapaMeTapCcKH TECTOBHM 3a He3aBucHHU npumeporu (Chi-square test, Yates Chi-
square test, Fisher-exact test). 3a oxgpenyBame Ha CHTHH(PHKAHTHUTE MPEIUKTHBHH
KOHreHuTaaHu aHomanuu 3a HamaneHa GFR Ha cienemwe ce kopucreme Jlorucruuka
perpecrona aHanmsa, CO OApPEAyBamke Ha OJHOCOT Ha BepojaTHOCT Ha m3iiokeHOCT (OR)
KaKo MpHOJIMKHA BPEIHOCT Ha BUCTUHCKUOT pu3uK (RR). Craructrukara mpenu3HOCT Ha
OR ce m0o0u mpeky IpecMeTyBamke Ha TpPaHUIUTE Ha JI0OBepOa OKOIY MPOILECHETUTE
Bpennoctu - Confidence intervals (Cl); Bpeanocture nHa p < 0,05 Oea 3emenu 3a

CTaTUCTHUYKHU CI/IFHI/IC];)I/IKaHTHI/I.
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5. PE3VIITATH
5.1. OIIMC HA AHAJIM3UPAHATA ITIOIIYJIALILJA

Bo 0B0j men o UCTpakyBameTO Ce MPUKAKAHU PE3YJITaTHUTE JOOMCHH CO aHaiHM3a Ha
399 wcnuTaHMIM, MAIMEHTH CO KOHTCHUTAITHA MajlpopManuu Ha OyOpe3uTe U Ha yPUHAPHUOT
tpakT (CAKUT), kou ce mojeieHu Bo 2 rpymu: mpBara rpyma ja counnyBaat 202 (50,63%)
nanueHT kaj ko aujarao3ata Ha CAKUT e nmocraBeHa nmpeHaTaiHo, M BTopara rpymna oa 197

(49,37%) marmentu co CAKUT 6e3 nmpeHaTtaiHo mocTaBeHa Jujartosa.

Crnuka 6. Onuc Ha UCTIUTYBaHUTE TPYNU

Aeua co CAKUT
N=399
I
\ 4 \ 4
npeHatanHa Ar nocTHaTtanHa Ar
n=202 n=197
I I
v v v v
XEHCKO MaLlKo XXE€HCKO MaLlKo
n=55 n=147 n=98 n=99

ITonoBara cTpykTypa Ha HCIUTAaHULIUTE ja counHyBaa 152 (38,19) nauuenTH o *eHCKH
non u 246 (61,81%) on mamku non. Bo rpynara xencku nena co CAKUT, 54 (35,53%) Gea
MpeHaTaTHO JAWjarHoCcTUIIMpanu, 98 (64,47%) mocraHaTajiHO, T0JI€Ka BO TpynaTa MaIllKH Jela,
npenatanHa aujarHo3a Ha CAKUT OGeme mocraBena kaj 147 (59,76%), Ge3 mpenartandHa
nujaruosa 6ea 99 (40,24%) mamku gera.

CraTtvcTuykaTa aHajau3a MOTBPY CUTHUM(UMKAHTHA pa3yidKa moMery rpynuTe Jiera co u
0e3 mpenatanna gujarto3a Ha CAKUT Bo oxnoc Ha mosot (p = 0,000003), mamikuTe aema co

CAKUT curandukaHTHO TIOYECTO OJT )KCHCKHUTE Oea MpeHaTaTHO JIUjarHOCTHITUPAHH.

TaGena 1. [TonoBa nuctpubyiuja Bo rpymnara co u 0e3 mpeHaTajiHa JdjarHo3a

IMon N (%) Ar na CAKUT p value

nmpeHaraJjJaHa MMOCTHATAJJHA
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Kenn 153 55 (35,95) 98 (64,05) 0,000004 sig
(38,35)

Masku 246 147 (59,76) 99 (40,24)
(61,65)

P(Chi-square test)

Pana pgmjarno3za ©Ha 3abonmyBameTo Oeme moctaBeHa kaj 211 (52,88%) on
aHaM3WpaHuTe jema, aonHa kaj 188 (47,12%). Panara nujarHo3a Oemie CHUTHU(DUKAHTHO
[IOYECTO acolrpaHa co npeHaranHara aujardo3a na CAKUT (p < 0,000001). Bo rpymara ox
211 pema co pana aujarnosa, 93,84% (198) Gea mpeHaTanHO OUjarHOCTHIIMPAHU HACIPOTHU

2,13% (4) Bo rpynara o 188 mena co 1omHa mocTaBeHa AujarHo3a.

Tabena 2. Pana/ nouHa aujarno3a Bo MpeHaTalHaTa U MOCTHATAJIHATA Ipyna

AMjarHo3a N (%) JAr na CAKUT p value
npeHaTaHa MOCTHATAJHA
Pana 211 198 (93,84) 13 (6,16) <0,000001 sig
(52,88)
Kacua 188 4 (2,13) 184 (97,87)
(47,12)

P (Chi-square test)

Cnuka 7. Pana/ nonHa aMjarHosa Bo IpeHaTallHaTa U MOCTHATAIHATA IPyTa

AvjarHosa
0 20 40 60 80 100 120

%

52,9
paHa

TOTAL

47,1
KacHa

93,8
H npeHaTanHa
H nocTtHaTanHa

97,9

Orna CAKUT
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Etanukata crpykrypa Ha nanuentute co CAKUT ja counnysaa 224 (56,14%) neua ox

makenoHckata, 127 (31,83%) on anbanckara, 44 (11,03) ox pomckaTta eTHUYKA IpyTia.

Ananu3ara 3a BIMjaHMETO HAa E€THHYKATa NPHUIAAHOCT HA Jelara cO KOHICHUTAHU
aHOMaJIMU Ha OyOpe3uTe U Ha yPUHAPHUOT TPAKT BO OJHOC HAa MPEHATAIHO AMjarHOCTHIHMPAE,
MOKa)ka JIeKa MaKeJOHCKUTE Jela HajuecTo MMaaT npeHartanHa aujarHoza Ha CAKUT —
60,27% (135/224), cneneno on anbanckute aena — 39,37% (50/127) m pomckute nena —
36,36% (16/44).

Kako crarucTuyku CUTHH(UKAHTHA C€ TMOTBPAU pa3jihKaTa BO MPEHATATHO H
MOCTHATATHO JMjarHOCTHIIMPAHU aHOMAaJIMHM Ha OyOpe3uTe W Ha YPHUHAPHHOT TPaKT MOMEry
MakeIoHCKuTe U ajbanckute manueHtd (p = 0,00016) u momery MakemOHCKHTE U POMCKHUTE

naruenty (p = 0,0003), a HecuraudukaHTHA pas3arKa MoMery adaHCKUTE U POMCKUTE jaena (P

=0,72).

Tabena 3. luctpuOynuja Mo eTHHYKA MPHUITATHOCT BO MPEHATAIHATA M IOCTHATATHATA TPpyTa

ETHunurer N (%) Ar na CAKUT p value
NpeHaTajHa NMOCTHATAJIHA
Makenoner 224 135 (60,27) 89 (39,73) CHUTE HAI[MOHATHOCTH P =
(56,14) 0,0001 sig
Anbanern 127 50 (39,37) 77 (60,63) Maken vs An6 p = 0,00016
(31,83) sig
Pom 44 (11,03) 16 (36,36) 28 (63,64) Maken vs Pomu p = 0,0003
Hpyro 4 (1,01) 1 3 sig
Pomu vs Anbannu p =
0,72ns

p(Chi-square test)
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Cnuka8. luctpubynurja no eTHUYKA MPUIATHOCT BO IPEeHATaIHaTa M MOCTHATAIHATA Tpyma

HauMOHanHoOCT
0 10 20 30 40 50 60 70
: : %
MakegoHeL 56.1

3 anbaHew| 318
o
e pom 11

Aapyro 1

MakegoHel, 60,3

aHGaHeu, 60,6

Or Ha CAKUT

63,6

apyro %

H npeHatanHa M nocTHaTanHa

Kourenuranuure mandopmanuu Ha OyOpe3uTe MU Ha YPUHAPHUOT TPaKT kaj 212
(53,13%) nmena ce manudectupame kako temika ¢popma Ha CAKUT, kaj 187 (46,87%) oBue
aHoMayInu 0ea O JIECeH CTEeTIeH.

Texxunata co koja ce MmManudectupame CAKUT nHe 3aBucerie CUrHU(UKAHTHO O]
eTHHUIUTETOT Ha 3abonenute aena (p = 0,21). Temka popma Ha CAKUT He3HauyajHO MOUYECTO
nMaa pomckute nena — 63,64% (28/44), cnopeneno co anbdanckure — 55,01% (71/127) u
MmakemoHckuTe aena — 49,11% (110/224).

TaGena 4. Jlecen u texxok CAKUT BO pa3nu4Hu €THUYKHU TPYIH

CAKUT N (%) ETHunurer p value
Makenonen AnbaHen Pom APYro
Texoxk 212 110 (49,11) 71 (55,01) 28(63,64) 3 (75) 0,21 ns
(53,13)
Jlecen 187 114 (50,89) 56 (44,09) 16 (36,36) 1(25)
(46,87)

p (Chi-square test)
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Texunara co koja ce manudecrupame CAKUT He 3aBucenie cUrHU(UKAHTHO U OJ
nojior Ha 3abosnenute Aeua (p = 0,18). Temka popma mHa CAKUT umaa 56,58% (86/152)
xeHcku nena co CAKUT, 50,81% (125/246) nenia ox Mariku moJ.

Tabema 5. Jlecen u tesxxoxk CAKUT BO 0IHOC HA ITOJIOT HAa UCHATAHULIATE

CAKUT N (%) Ioa p value
Kencku Mamku
212 87 (56,86) 125 (50,81) 0,24 ns
Texox
(53,13)
Jlecen 187 66 (43,14) 121 (49,19)
(46,87)

p (Chi-square test)

Heunata co CAKUT u co pa3iMyHa €THUYKA MPUIATHOCT HECHUTHHU(PHKAHTHO Ce
pa3uKyBaa M BO OJJHOC Ha 3acCTalleHOCTa Ha ekcTpapeHanHu Manudecrarmu (p = 0,89), kou Oea
peructpupanu kaj 21,43% (48/224) nema ox MakeqoHCKaTa eTHU4YKa rpyma, 23,62% (30/127)

nera ox andanckara u 18,18% (8/44) nema o poMckara eTHUYKA rpyIa.

Tabena 6. Ekcrpapenanau Mandopmaiuu 1Mo 0JHOC Ha €THUYKAIIPHUITATHOCT

eKCTpapeHaJHI N (%) ETHunmreT p value

a0HOPMAJIHOCTH Makenonen AJjidaHen Pom Apyro

He 312 176 (78,57) 97 (76,38) 36(81,82) 3 (75) 0,9ns
(78,19)

Ha 87 (21,81) 48(21,43) 30(23,62) 8(18,18) 1(25)

p (Chi-square test)

5.2. PEHAJIEH ®EHOTHII
Bo oBaa rpyna ox 399 nenia co CAKUT, kaj 201 (50,38%) Gemie peructpupad HAoa Ha

KOHTeHHTAaTHa XUAPOHEPpo3a.

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
50



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

Konrenuranna xwuapoHedpos3a Oemie 3aHAYUTETHO TIOYeCTa Kaj Jemara KOU ce
MPEHATATHO JIMjarHOCTUIIMPAHU, BO OJHOC Ha oHHME Oe3 mpeHaranmHa nujarHoza - 98,01%

(197/201) nactipotu 2,53% (5/198) (p < 0,000001).

Tabena 7. Konrenuranna xuaponedposa Bo TpymuTe co U 0€3 IpeHaTaIHa JUjarHo3a

KOHTeHHUTAJHA N (%) Jr na CAKUT p value
xuapoHedpo3a npeHaTajHa MOCTHATAJIHA
Hewma 198 5(2,53) 193 (97,47) <0,000001 sig
(49,62)
Nma 201 197 (98,01) 4 (1,99)
(50,38)

p (Chi-square test)

Cnuka 9. KonrenuraiaHa xuapoHedpo3a Bo rpynuTe co U 0e3 MpeHaraiHa Iujardos3a

KoHreHuTanHa xugpoHedposa
0 20 40 60 80 100 120

%

Hema 49,6

TOTAL

uMa 50,4

97,5

98

Orna CAKUT

B npeHaTanHa M nocTHaTanHa

Bo mpumapen penaieH (GpeHOTHIT TOMHHUpaa aHOMAJUHM Ha KaHAITHUOT cHCTeM — 268
(67,17%), crmeneHo om peHadHM TapeHXUMHH Oonectn — 115 (28,82%), m wumeHTHuYHA
3aCTaleHOCT Ha aHOMAJIMK Ha OCIMKa U IpyTd aHOMAJIMH, ONUIIaHN KaKo eKTOIHja U apKyaTeH

OyOper.
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[Tpenartanua nujarnoza Ha CAKUT 6emie noctaBena kaj 30,43% (35/11) ucnuranuim

CO aHOMaJMHM Ha peHalieH mapeHxuM, kaj 60,07% (161/268) wcrnutaHuiyd CO aHOMAJIMU Ha

KaHAJIMHUOT cucTeM, Kaj 62,5% (5/8) ncnuranuim co anHomanuu Ha Oemuka u kaj 12,5% (1/8)

WCIIUTAHUIIM CO AHOMAJIMK Ha MUTpalyja u py3uja BO MpUMapHUOT peHasieH (peHOoTu.

CratucTukarta aHanu3a TMOTBPAM CUTHU(HKAHTHA pas3idKa IOMery TpYHOHTe CcO

npeHatanHa U noctHartanHa aujarHoza Ha CAKUT, a Bo 3aBHCHOCT 0j TpymuTe, NMpUMapeH

PEHAJICH (beHOTI/IH. Z[euaTa CO aHOMA/IMM Ha KaHAJIWHHUOT CHUCTEM BO IIpUMapCH (beHOTI/IH

CI/IFHI/I(l)I/IKaHTHO rnmouecto Oea IMpE€HATaJIHO ,Z[I/IjaFHOCTHHHpaHPI oI acuara aHoMaJlMi Ha pCHAJICH

napeaxuM (P = 0,0000001) u BOo ogHOC Ha Jemarta CO aHOMAJIWU Ha MUTpanuja u Qy3uja BO

npumapauot ¢penotur (p = 0,009).

Tabena 8. I'pynu Ha npumapeH peHajieH (eHOTHUI Kaj HCITUTAHUIIUTE CO U Oe3 IMpeHaTalHa

JMjarHo3a

I'pynu npumapen N (%) Ar na CAKUT p value
(deHoTHN npeHaTaJHA MOCTHATAJIHA

pEHAIHU 115 35 (30,43) 80 (69,57) Cure rpynu °p = 0,0001
MapeHXUMHU (28,82) sig

aHOMAJTUU 1vs2 ?p =0,0000001 sig
AHOMAJTH Ha 268 161 (60,07) 107 (39,93) 1vs3 Pp=0,14ns
KaHaJICH CHCTEM (67,17) 1vs4 Pp=0,49 ns
aHOMAJIUU Ha 8 (2,01) 5 (62,5) 3(37,5) 2vs3 °p=0,81ns
bemmKa 2vs4  Pp =0,02 sig
JPYyTO 8 (2,01) 1(12,5) 7 (87,5) 3vsd “p=0,11ns

ap (Chi-square test), °p (Yates corrected), °p (Fisher exact, two tailed test)

Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer

52



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

CnuxkalO. I'pynu Ha npumapeH peHalieH peHoTur co u 0e3 mpeHaTaiHa JujarHos3a

Fpynu npumapeH cheHotMn o 19 0 30 40 50 60 70 80 90 100
%

28,8

peHanHu napeHxmmHu GonecTun
< aHoMaruu Ha KaHarieH cucTem 67,2
'_
o 2
[ aHomanuu Ha Gelunka
2
apyro
peHanHu napeHxmmHu GonecTtun 30,4
— 69,6
=) H npeHaTanHa
X aHOManuu Ha KaHaneH cucTem 60,1 P
< 39,9
(&) ’ H nocTHaTanHa
© 62,5
T aHomanuu Ha Gelumka ’
&5 37,5

12.5
Apyro _ 87,5

Bo Tabena 9 e npukakaHa € CTpyKTypara Ha 3a00TyBamara o] IPUMapHUOT PeHAJICH (PEHOTHII.

Tabena 9. AHOManuu BO MPUMAPHUOT peHalieH (EHOTHUIT BO OAHOC Ha TPyNuUTE co U 0e3

IIpCHaTaJIHa I[I/Ij ar’Losa

NPUMapeH peHaIeH (PeHOTHII N Ar na CAKUT
(%) npeHaTa Ha MOCTHATAJIHA

Arenesuja 38 6 32
UPJO 32 22 10
JHucnnasuja 11 1 10
Xunoauciuiasyja 20 3 17
Xunponedposa 119 112 7
MynTUIucTHYHA AUCIIIa31ja 20 19 1
uvo 20 7 13
VUR 74 14 60

[uctruna qucriasuja
IMucra

Penanna exronuja

o N b~
o O O o
w N B~

BanByna na 3amHa yperpa
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Xunormnnaszuja 15 0 15
Apkyaten 0yoper 6 1 5
Yperepoxuaponedposa 3 3 0
VYperpouena 2 1 1
Xunepexorpau 0yopesu 1 0 1
Bkynno 399 202 197

Jlea emHOcTpaHa nokanu3andja Oele HajuecTa JIOKadM3aldja Ha KOHTCHUTATHUTE
AQHOMAJIMHU OJ] TpyIaTa CO PeHAIHHU napeHXxuMHau anomesnnu — 198 (49,62%). OBue anomanu Oea
MOYECTO MPEHATAIIHO JHMjarHOCTUIIMPAHH BO cHopenda CO KOHICHUTATHHTE aHOMAlMM Ha
OyOpe3uTe U Ha YPUHAPHHOT TPAKT CO JecHa u OunarepanHa jgokanuzamuja (57,07%, 47,75%,
38,96% KOHCEKBEHTHO).

CraTucTUYKaTa aHalM3a KaKo CUTHU()HMKAHTHA ja IOTBP/AU pa3liMKaTta MoMmery rpymnara
Jena co mpeHaraigHa W noctHaranHa aujarHoda Ha CAKUT, a Bo ogHOC Ha HeroBara JieBa,
necHa win ounatepanna sokanusaiyja (p = 0,019). bunarepannure aHomainu 06ea mpeHaTaaTHO

JIMjarHOCTUIIMPAHK 3HAYajHO MOYECTO OJf aHOMAaJIMu o1 jieBara crpana (61,04% vs 42,93%; p =
0,007).

Ta6enalO. Ctpana Ha IPUMAapHHUOT peHalieH (PEeHOTHUIT BO IPYIUTE HA MpeHaTalHa U

noctHaraiHa qujaraozana CAKUT

CTpaHa Ha N (%) Ar na CAKUT p value

npuMapeH IpeHaTajaHa MMoCTHaATAaJIHA

peHasieH peHOTHI

JlecHo 111 53 (47,75) 58 (52,25) CuTte noKaTU3aIuK
(27,82) P =0,019 sig

JleBo 198 113 (57,07) 85 (42,93) JIEBO VS OHMIIaTepaIHO P =
(49,62) 0,0007 sig

bunarepanHo 77 (19,3) 30 (38,96) 47 (61,04)

Ha 13 (3,26) 6 (46,15) 7 (53,85)

P (Chi-square test)
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Kaj 133 (33,33%) neua co CAKUT Oemie peructpupan W IOMOJHUTENCH, OAHOCHO
CEKyHJIapeH peHalieH (PEeHOTHUI, BO KOj HajyecTo Oelle 3acrarieHa Tpylara Ha aHOMaluu Ha
KaHanHuoT cucreM co 81,95% (109/133), moroa kaj rpymara CO pPEHAIHH MapeHXMMHHU
aHomanuu, co 3acramenoct ox 12,03% (16/133), u Bo rpynara Ha aHoMmaianu Ha (y3uja U
MHrpaiuja, co 3acrarneHoct ox 6,0 (8/133).

CratucTukara aHanu3a MOTBPIM CUTHH(MKAHTHA pasiMKa BO TPYNUTE CEKyHIapeH
peHajeH (EHOTUII BO 3aBHCHOCT O] BpeMeTo Ha rmocraBeHa amjarHoza Ha CAKUT
(npenaranna/moctHaranna) (p = 0,008). Ilpenaranno HajuecTo Oea JHUjarHOCTHIIMPAHU

aHOMAaJIMU Ha KaHayeH cucteMm — 63,3% (69/109).

Tabena 11. 'pynu Ha ceKkyHIapeH peHasieH ()eHOTUII BO OJJHOC Ha MpeHaTalHa JUjarHo3a

JIOTIOJTHUTEJIEH CEKYHIapeH N (%) Ar na CAKUT p value
peHasieH (heHOTHII NpeHaTaJHA  MOCTHATAJIHA
PenanHu mapeHXMMHA 7 (43,75) 9 (56,25) 0,008 sig
16 (4,01)
OonecTu
Anomanuu Ha kaHajeHn cucrem 109 (27,32) 69 (63,3) 40 (36,7)
AHoMannu Ha MUTpaIfja u 1(12,5 7 (87,5
! parwj 8 (2,01) (12,5) (87.5)
by3uja

Hewma cexynnapen ¢peHoTHIT 248 (62,16) 117 (47,18) 131 (52,82)

p (Fisher exact, two tailed)

Crnuxka 11. I'pyniu Ha cekyHAapeH peHajaeH (eHOTUI BO OJHOC Ha IIpeHaTajHa 1jarHosa
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100

%

lpynu cekyHpapeH cheHon 0 10 20 30 40 50 60 70 80 90

peHaJ'IHI/I I'IapeHXI/IMHVI 6OJ'|eCTI/|
|
< 27,3
'6 aHoManmm Ha KaHaneH cuctem
'_

npyro
437

[ peHanHn napeHxMMHun bonectn 56.2
?( M npeHaTanHa
O aHoOManuu Ha KaHarneH cucrem 36.7 63,3 H nocTHaTanHa
g )
= 12,5
= Apyro 87,5

Tabena 12. CexyHnapeH peHaneH (peHOTHUII BO OJHOC Ha TPYMUTE co U 0e3 nmpeHaTanHa

JMjarHo3a
CeKYHJapeH peHaJieH GeHOTHII N Ar na CAKUT
(%) npeHaTaj Ha MOCTHATAJHA
Hema cexynnapen penotun 248 117 131
Xunponegpposza 32 22 10
Pednykc nepponaruja 4 0 4
UPJO 28 25 3
[MucTuyeH ropex non 1 1 0
Hedponutnjaza 1 0 1
Xunponedposa Ha JIOJICH MOJ JIEBO 1 0 1
Kpocexkromnuja 1 0 1
TybOynonaruja 1 0 1
Xunponedposza VUR neBo 1 0 1
uUvo 12 6 6
Xunoaucruiasyja 1 0 1
Hymnekc 12 4 8
VUR 24 14 10
Arenesuja 5 5 0
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Hucnnasuja 2 1 1
uvo 1 0 1
AdyHKIIMOHANECH TYTUIEKC 5 2 3
2 MUHUMAaJIHHU [UCTH 1 1 0
Pe3onymuja Ha nucTuTe 1 1 0
BanByna Ha 3agHa yperpa 1 1 0
VYperepouena 1 1 0
Apkyaryc 1 0 1
HeoncrpykTuBen nyrmiiekc 1 0 1
Xwurnomnnasuja 4 0 4
BkynHo 399 202 197

Tepuujapen penanen ¢penotun 6emre peructpupan xaj 28 (7,018%) geua co CAKUT u
kaj 60,71% (17) ox HUB nujarHo3aTa Ha KOHTEHMTaJIHAaTa peHanHa Mandopmanuja Oemre

IMOCTaBCHA IMpCHATAJIHO.

TaGena 13. [IpucycTBo Ha TepijapeH peHaleH (PEeHOTHIT BO OIHOC Ha TPyHHTE CO U 0e3

IIpeHaTaliHa JujarHosa

TepuHepeH peHajeH N (%) Jr na CAKUT p value
(deHoTHI NpeHaTaIHa NMOCTHATAJTHA

Nma 28 (7,02) 17 (60,71) 11 (39,29) 0,27 ns
Hema 371 (92,98) 185 (49,87) 186 (50,13)

p (Chi-square test)

Cmukal?2. [TpucycTBO Ha TepIHjapeH peHajaeH (PeHOTHT BO OJTHOC Ha TPYITUTE CO U Oe3

IpeHaTalHa JujarHosa
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TepuuepeH peHaneH cheHoTMn
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93
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Tabena 14. TepuujapeH peHaseH (GEHOTHIT BO OJTHOC HA TPYIUTE CO U O€3 MpeHaTaIHa

JMjarHo3a

TepuuepeH peHasieH GeHoTun

(onucHO)

N
(%0)

NpeHaTaJHa

Ar na CAKUT

nmocrHarTraJiHa

Ypunom

[{ucTruHa aHEexoreHa mMaca JIM4d Ha
Excrpemua xunponedpoza
Komnensaropna xuneptpoduja 1eBo
UPJO Ha ropHHOT cucTeM
Hedponurnjaza

ExTonmyen octuym Ha ypeTep BO
yperpa
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uvo 1 1 0
Xunpdonedposa 2 0 2
Jucnnasuja 1 0 1
Merayperep 1 0 1
BkynHo 399 202 197

5.3. DAMUJINJAPHA UCTOPUJA

[To3utuBHa dammmmjapHa uctopuja 3a 0yopekHo 3abomyBame umaa 92 (23,06%) nemna
CO KOHTCHHUTAJTHU aHOMAJIMH Ha OyOpe3uTe U Ha YPUHAPHUOT TPAKT.

Bo ucrpaxkyBameTo Oelie J00MEH MHTEPECEH TOAATOK, Jelara co MO3UTHBHA CEMEjHA
ucropuja 3a OyOpexHO 3a0onyBame Oea CHUTHU(DUKAHTHO TOPETKO C€ JUjarHOCTHIIMPAHU

MPEeHATAHO CIIOPEJCHO CO jenarta 0e3 OyopekHu OosiecTr BOo cemejctBoTo — 33,7% (31/92)
nacrportu 55,7% (171/307) (p = 0,00021).

Tabena 15. ®amuinjapHa UCTOpUja BO TPYIIUTE CO U O€3 MpeHaTalHa AUjarHo3a

damuaujapHa N (%) Ar na CAKUT p value

nucropuja npeHaTajaHa NMOCTHATAJTHA

Hema 307 171 (55,7) 136 (44,3) 0,00021 sig
(76,94)

Nma 92 (23,06) 31(33,7) 61 (66,3)

p (Chi-square test)
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Cmuka 13. damunmjapHa wHCTOpUja BO TpPynuUTe CcO MW 0Oe3 TMpeHaramHa JujarHo3a

®damunujapHa uctopmja
0 10 20 30 40 50 60 70 80 90

76,9

HemMa
Z
=
O
=

nma

23,1

B npeHaTanHa
H nocTHaTanHa

66,3

Orna CAKUT

34 (8,52%) neuna co CAKUT umaa majka co CAKUT. Bo penanuunot peHoTun Ha Majka

JOMHHHPaa aHOMAJIMUTE Ha KaHAJTHUOT CHCTEM, CO 3actarneHocT ox 70,59% (24/34).

[Ipenaramna mujarno3a Ha CAKUT Oelie HECUTHU(HKAHTHO MOPETKO MOCTaBCHA Kaj
Jerara YMUIITO MajKu uMaa OyOpekHO 3a00yBame KOMITAPHPAHO CO Jelara co Majku 0e3

OyoOpexna anomanuja — 35,29% (12/34) nwacripotu 52,20% (190/365) (p = 0,059).

TaGena 16. Majku co CAKUT Bo rpynute co u 6e3 npeHaraiHa AujarHosa

Majka N (%) Ar na CAKUT p value
NpeHaTaTHA  MOCTHATAJIHA

He 365 190 (52,20) 174 (47,80) 0,059 ns
(91,48)

Ja 34 (8,52) 12 (35,29) 22 (64,71)

PEHAJIHU MApEHXUMHHU 6 (1,5) 1 5

Oonectu

aHOMAJTNY Ha KaHAJICH 24 (6,02) 10 14

CHCTEM

Ipyro 4 (1,0 1 3

p (Chi-square test)
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Crnuka 14. Majku co CAKUT Bo rpynuTte co u 6e3 mpeHartajiHa JIdjarnosa

Majka co 6ybpexHo 3abonyBame
0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100

%
91,48
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TOTAL

8,52
aa

H npeHaTanHa
M nocTHaTanHa

OrHa CAKUT

64,71

Hcra rpyna aHomanuu kaj Majka u gere oOeme peructpupano Bo 58,82% (20/34). Bo
rpynara oa 34 MajKku cO aHOMajHWja Ha YpHHApeH TpakTt, 0oiHM cuHOBH ce 14 (41,18%), a

OonHM neBojunma ce 20 (58,82%).

TaGena 17. [Tonot Ha ncnuranuure co CAKUTkaj majku kon nmaat niu Hemaatr CAKUT

Mon N (%) Majka co CAKUT p value
HNma Hema
XKencku 153 14 (9,15) 138 (90,85) 0,72 ns
(38,35)
Mariku 246 20 (8,13) 226 (91,87)
(61,65)

P (Chi-square test)

JBaecet u enno (5,26%) nere co CAKUT mmaa tatko co OyOpexHa aHomanuja. Bo

PCHAJIHUOT (beHOTI/IH Ha TaTKOTO AOMHUHHpPAa aHOMAJIMM Ha KaHaJICH CUCTEM W PCHAJIIHU

napeHXxuMHu anomainuu co 61,9% (13/21) u 38,1% (8/21), coonseTHO.
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[Mpenaranna nujarHo3a Ha CAKUT Oemie HecHTHU(UKAHTHO TOPETKO MOCTABEHA Kaj
JeriaTa YUUINTO TATKOBIMTE MMaa OyOpeHU aHOMAJIUK KOMIIAPUPAHO CO JIeraTa CO TaTKOBIU

0e3 0yopexunn anomanuu — 33,33% (7/21) nactiporu 51,46% (194/377) (p = 0,11).

Tab6ena 18. TatkoBuu co CAKUT Bo rpynuTte co u 63 mpeHaTaiHa IdjarHos3a

Tarko N (%) Tatko co CAKUT p value
NMpeHaTajHa  MOCTHATAJHA

He 377 194 (51,46) 183 (48,54) 0,1ns
(91,48)

Ha 21 (8,52) 7 (33,33) 14 (66,67)

pEeHaTHU TapEHXUMHH 8 3 5

OonecTu

aHOMAJINHU Ha KaHaJICH 13 4 9

CHCTEM

p (Chi-square test)

Cmuka 15. Tatko co CAKUT Bo rpynure co u 0e3 mpeHaTragHa JAMjarHo3a

TaTKo co 6yb6pexHo 3abonyBame
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CoBnarame Ha rpynara Ha peHaleH (EHOTHN Ha TAaTKOTO €O JeTeTo Oere
peructpupano Bo 61,9% (13/21). Bo rpynara ox 21 tatko co aHOMalvja Ha YPHUHAPEH TPAKT,

6osau curoBu ce 10 (47,62%), a Bo 11 (52,38%) ce 6oHU IeBOjUHbATA.

Tab6ena 19.uctpubymnuja Ha nosoT Ha ucnurtanunure co CAKUT kaj TatkoBiM KoM HUMaaT

CAKUT

IMoa N (%) taTko co CAKUT p value
HNma Hema
Kerckn 153 11 (7,19) 142 (92,81) 0,17 ns
(38,35)
Maruku 246 10 (4,07) 236 (95,93)
(61,65)

P (Chi-square test)

88 (22,06%) mena co CAKUT wmmaar pomHuHa OJ IpPB CTENEH Ha CPOJICTBO CO
O0yOpexxHo 3a0omyBame. POMHHUHUTE O TPBO KOJICHO HAjYECTO MMaa aHOMAJMU Ha KaHAIHUOT
cuctem, co 3actaneHoct oj 69,32% (61/88), cieneHo o1 aHOMATMU HA PEHAJICH MAPSHXUM, CO

3actaneHoct oJ1 29,55% (26/88) u camo ezieH cilyyaj co aHoMallija Ha MUrpanuja u gysuja.

Ta6ena 20. Cemejna ucropuja 3a CAKUT kaj poJHUHM OJ1 IPB CTEIIEH Ha CPOJICTBO, BO OJTHOC

Ha rpyNUTe Ha MPUMapeH peHaneH (GeHOTUI

rpynu npuMapes ¢gpenorun N (%) POAHHMHA O MPBO KOJIEHO
co CAKUT
He Ha
PCHATTHM MTapEHXUMHHU 115 89 (28,62) 26 (29,55)
Oonectu (28,82)
aHOMAJINU Ha KaHaJleH 268 207 (66,56) 61 (69,32)
CHCTEM (67,17)
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aHOMAaJIMU Ha OelInKa 8 (2,0) 8 (2,57) 0
Jpyro 8 (2,0) 7 (2,25) 1(1,14)

[Ipenatanna aujarHo3za Ha CAKUT Oeme curHuUKaHTHO IMOPETKO IOCTaBEHA Kaj
JeraTa KOM MMaaT POJHMHA OJf MPBO KOJCHO CO OYOpeKHO 3a00JyBarme KOMIAPHUPAHO CO
nerata 0e3 poJHUHA OJ1 MPBO KOJIEHO CO OyOpekHO 3aboiyBame — 32,95% (29/88) vs 55,63%
(173/311) (p = 0,00017).OBaanujaruo3a Oeiie MOYECTO JOIHA MOCTaBEHA, O3 MpeHATaHa

JIMjarHosa.

TaGena 21. ®amunHa aHaMHE3a Kaj POAHUHU O IIPB cTeNeH Ha cpoacTBo kou nmaatr CAKUT

BO I'PYIIUTC CO U oe3 IIpcHaTaIHa I[I/IjaFHO3a

Poanuna ox npBo N (%) Ar na CAKUT p value

KOJIEHO NpeHaTaJHA NOCTHATAIHA

He 311 173 (55,63) 138 (44,37) 0,00017 sig
(77,94)

Ja 88 (22,06) 29 (32,95) 59 (67,05)

p(Chi-square test)

TaGena 22. luctpubyiuja Ha pOAHUHY O MPB cTerneH Ha cpoacTBo kon nmaar CAKUT Bo

OOHOC Ha I'pYIIHUTE CO U oe3 MpeHaTaJIHa ,[[I/Ijal"HO3a

N (%) Ar na CAKUT
NMpeHaTaJIHa MOCTHATAJIHA

Cectpa 1,2 24 3(12,5) 21 (87,5)
bpar 1 19 7 (36,84) 12 (63,16)
Opart 2 2 0 2 (1,02)
baba 3 2 (0,99) 1(0,51)
Heno 1 0 1(0,51)
Terka 3 0 3
Byjko 4 3 1
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5.4. 130JIMPAH/KOMIIVIEKCEH CAKUT

W3onupana konreHutanHa OyOpexxkna mandopmarnmja mmaa 302 (75,69%) nema co
CAKUT, omnocHO aoMuHaHTeH nen o aHanusupanute jaena. Komminexkcen CAKUT Gemre

nvjarHocTHIMpaH kaj 97 (24,31%) nena.

Nzonupanata hopma mHa CAKUT Oerre mouecTo MpeHATAHO TUjarHOCTHIMPAHA O]
komIuiekcHaTa popma — 52,98% (160/302) vs 43,3% (42/97), Ho pasiukara He Oeliie JOBOJIHA U

3a cratucTruka curaudukantaoct (p = 0,097).

Tabena 23. zomupan u komruiekceH CAKUT Bo rpymute co u 6e3 npeHaTainHa aujar{os3a

CAKUT N (%) Ar na CAKUT p value
NMpeHaTaJIHA MOCTHATATHA
W3onupan 302 160 (52,98) 142 (47,02) 0,097 ns
(75,69)
Kommekcen 97 (24,31) 42 (43,3) 55 (56,7)

p (Chi-square test)

Mzomupannor CAKUT modecto 01 KOMIUJIEKCHHOT MMAIlle €THOCTpaHa JIOKAJM3allrja,
JoJieka OmiarepaliHa JIOKAM3HIIMja MOJEeIHAKBO YeCTO Oellle perucTpupaHa Kaj u3oiupaHa u

komruiekcHa gpopma Ha CAKUT.

CraTucTuukara aHaiau3a Kako CUTHH(HKAHTHA ja MOTBPJU pa3jiuKara rnomery rpymara
neua co uzonupaH u komiuiekceH CAKUT, a Bo ogHoc Ha HeroBara JieBa, JIeCHa WIH
ounarepanHa jgokanuzanuja (p < 0,0000001). bunarepanua nokanuzanuja Ha CAKUT 3Ha4ajHO
MoYecTo oj yHWiarepasHa Oemre acommpana co komiuiekceH CAKUT (p = 0,00005, p <

0,00001, KOHCEKBEHTHO).

TaGena 24. U3onupan u komiuiekcen CAKUT Bo ofHOC Ha yHUIaTepaiHa Win ouiarepaiHa

JIOKaIu3armja

J1eCHO/1eB0/0UIaTePaTHO N (%) CAKUT p value
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H30JIMPaH KOMILJIEKCEeH
JlecHo 100 58 (85,0) 15 (15,0) cHTe
(25,06) JIOKaIIN3aliH
Jleo 180 159 (88,33) 21 (11,67) <0,0000001
(45,11)
bunarepanHo 111 55 (49,55) 56 (50,45) JIECHO VS
(27,82) ownatep
Heamnmukabuimo 8(2,1) 3(37,5) 5(62,5) 0,00005
JIEBO VS
ounarep
<0,00001

p (Chi-square test)

5.5. IUZMOPOUYHU CTUT'MATHU, EKCTPAPEHAJIHU AHOMAJINN

Jusmopduunu crurmatu umaa 87 nmena co CAKUT, 56 (14,03%) co muHOpHH, a 31

(7,77%) co majopHu TU3MOPGUYHN CTUTMATH.

[Ipenatanna aujarHo3za Ha CAKUT Oeme moctaBena kaj 41,07% (23/56) nmena co
MUHOPHU JU3MOp(UYHM cTUTMaTH, U Kaj 32,26% (10/31) meuna co mMajopHH Au3MOpGUYHU
crurmatd. He Oemre moTBpJieHa CTaTUCTUYKM CUTHU(UKAHTHA pa3ivka MoMely TpyImuTe co
npeHaraigHa u noctHaranHa aujarHoza Ha CAKUT, a, Bo ogHOC Ha BUJOT Ha AU3MOpP(OUYHU

cTUrMaTH, MHHOpHH/Majopru (p = 0,42).

TaGena 25. JlusmMoppHUUHN CTUTMATH BO TPYIHUTE CO U O€3 MpeHaTalHa JujarHos3a

An3MoppuIHH N (%) Ar na CAKUT p value
CTUTMATH NpeHaTa/lHa  MOCTHATAJIHA

MuHOpHH Au3Mopduunu 56 (14,03) 23 (41,07) 33 (58,93) 0,42 ns
CTUTMATH

MajopHU AU3MOpHUIHI 31 (7,77) 10 (32,26) 21 (67,74)
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CTUTMaTH
Heammukabuixo 312 169 (54,17) 143 (45,83)
(78,19)

p (Chi-square test)

Excrapenannu abHOpMaiHocTH Oea amajrHOCcTHHHpand ka] 87 (21,8%) nema co

CAKUT.

[Ipenaranno Oea mujarnocturmpanu 37,93% (33/87) nema co CAKUT kou umaa
excTpapeHaiHd aHoManuu, U 54,17% (169/312) nena co CAKUT 6e3 apyru aHoMaiuu.
JloMUHHpaaT UCIIUTAHUIU CO EKCTPAPCHATHH aHOMAJIMM KOM CE JIjarHOCTUIIUPaHU J0IHa, 0e3

npeHaTanHa qujaronsa (62,07%) (p = 0,0074).

Tabena 26. ExcTpapeHanHu aHOMalluu BO TPYIHUTE CO U 0€3 MpeHaTaiHa JujarHosa

eKCTpapeHAIHH N (%) Ar na CAKUT p value

aGHOPMAJIHOCTH npeHaTaJHA NOCTHATAJIHA

He 312 169 (54,17) 143 (45,83) 0,0074 sig
(78,19)

Ja 87 (21,81) 33 (37,93) 54 (62,07)

p (Chi-square test)

Cnuka 16. ExcTpapeHalHM aHOMaquM BO TpynouTe co W 0e3 IpeHaTalHa JMjarHos3a

€eKCTpapeHarnHu a6HopmanHocm
0 10 20 30 40 50 60 70 80 90

78,2
He

TOTAL

21,8
na

B npeHaTanHa

H nocTHaTanHa

I

Orna CAKUT

62,1
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[Tonor na nemara co CAKUT He Oeme curHuuKaHTHO acoldpaH coO T0jaBa Ha
excrpapeHannu anomanuu (P = 0,43). Bo rpynara ox 152 sxercku jgena 23,68% (36) umaa
eKCTpapeHaTHA MaliopMalliu, JoJeKa BO rpynaTa o 246 Maliku Jera Toj MPOIEeHT, OHOCHO

Opoj usnecysarie 20,33% (50).

Tabena 27. ExcTpapeHallHU aHOMAaJIUHU BO OJIHOC HA I0JIOBATa MPUMIAAHOCT

Ioa N (%) eKCTPapeHaJIHN a0HOPMAJIHOCTH p value
He Jla
Kenn 153 116 (75,82) 37 (24,18) 0,36 ns
(38,35)
Maxu 246 196 (79,67) 50 (20,33)
(61,65)

p (Chi-square test)

ExcrpapeHaninn aOHOPMAIHOCTH CUTHU(HKAHTHO IOYECTO Oea acolMpaHd CO TEIIKa
dopma na CAKUT (p = 0,00033). Bo rpynara co texxok CAKUT ekcrpapeHalHd aHOMAJIUN
0ea mujaraoctunupanu kaj 70,11% (61/212) mema, noneka BO rpymnara co jJecHa gopma Ha

CAKUT, ekctpapeHainu anomanuu umaa 29,89% (26/187) neua.

TaGena 28. ExcTpapeHanHn aHOMaJIMU BO TpynuTe co TexokK u tecer CAKUT

eKCTpapeHaJHI N (%) Ar na CAKUT p value

a0HOPMAJIHOCTH Texkox Jlecen CAKUT

He 312 151 (48,4) 161 (51,6) 0,00033 sig
(78,19)

Ja 87 (21,81) 61 (70,11) 26 (29,89)

p(Chi-square test)

Cnuka 17. EkcTpapeHaqHi aHOMAaJIMM BO IpymnuTe co Texok u seceH CAKUT
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€KCTpapeHanHu a6HopmanHocm
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H nocTHaTanHa

70,1

Orna CAKUT

Bo omaa rpyma nmenma co CAKUT, kaj 16 (4,01%) Oea maujarHOCTHIIMpAHU CpPIICBH
AHOMAJIHH.
Pesyarature o1 HAIIETO HCTpaXyBame MOKaXkaa JeKa MpeHaTadHa qujarHo3a Ha

CAKUT mnonennakBo gecTo Oerie moctaBeHa Kaj Jerara co 1 0e3 CpreBr aHOMAJIHH.

Tabena 29. [IpucycTBO Ha CPLIEBH aHOMAJIUU BO TPYIIUTE CO U O€3 MmpeHaTallHa AujarHos3a

cpueB ¢GeHOTHIT N (%) Ar na CAKUT p value
npeHaTajHa NMOCTHATATHA
He 383 194 (50,65) 189 (49,35) 0,96 ns
(95,99)
Ja 16 (4,01) 8 (50) 8 (50)

p (Chi-square test)

Cnuka 18. IlpucycTBO Ha cplieBM aHOMauM BO TPYIUTE O U O€3 MpeHaTallHa JujarHos3a
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cpueB cpeHOTUN
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Tabena 30. Auctpubyiuja Ha CpIieBU aHOMAJIMH BO TPYIHTE CO U O3 MpeHaTalHa JujarHo3a

CpuEB ONHCHO N (%) Ar na CAKUT
npeHaTATHA MOCTHATAIHA
He anmmkabuinao 384 194 190
ASD, VSD 2 1 1
Mmuokapauonaruja 1 0 1
Momnoarpuym, myJIMOHaIHA L 0 L
Hunaramnuja
ASD 2 2 0
AHoOMaseH BEHCKU BJIUB 1 1 0
VSD 1 0 1
DAP 1 0 1
Pabgomuomu 1 0 1
[lynmonanHa cTeHo3a 1 1 0
ATpHUOBEHTPHUKYJIapeH L . 0
KaHaJ
Tpancnosummja 1 1 0
ASD, DAP 1 0 1
ASD,VSD, DAP, crterosa 1 1 0
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Ha aOpTHa BaJIBYJIa,
ATpesuja Ha TPUKYCIHUIHA
BaJIByJia

BkynHo 399 202 197

AHoManuy Ha TUTeCTUBHUOT cructem umaa 16 (4,01%) nema co CAKUT.

Mandopmanuu Ha AUTECTUBEH TPAKT 3HAYMTETHO MOYEeCTO Oea JAMjarHOCTULIMPAHU BO

rpynara gomna nujarnoctuiupad CAKUT.

Tabena 31. AHomanuu Ha TUTECTUBEH TPAKT BO IPYIHUTE CO U O€3 MpeHaTaiHa JujarHosa

AUTeCTHBEH N (%) Ar na CAKUT p value

¢deHoTHII NpeHaTaJHA NOCTHATAIHA

He 383 197 (51,44) 186 (48,56) 0,11 ns
(95,99)

Ja 16 (4,01) 5(31,25) 11 (68,75)

p (Chi-square test)

Cnuka 19. Anomanuu Ha JAUTCCTHUBCH TPAKT BO I'PYIUTE CO U oe3 IMpeHaTaiHa I[I/Ijal"HO?»a

anrectuBeH q:)eHOTVII'I
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Orna CAKUT

68,7
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Tabena 32. luctpubyiyja Ha aHOMAJIMK HA IUTECTHBEH TPAKT BO TPYIUTE CO U 0€3

IpeHaTagHa JujarHos3a

JlurecTHBEH N (%) Ar na CAKUT
®eHoTun npeHaTajHa NMOCTHATAJHA
AHanHa aTpe3uja 5 3 2
He annukaOuinno 383 197 186
AHanHa cTeHO03a U MaJIO3HIINja 1 1 0
AreHe3nja Ha XKOJTYHO Kece 1 0 1
VYpaxyc 1 0 1
CuHyC Ha HUCTEpHA Ha aHYC 1 0 1
WurBunanHa xepHuja 3 0 3
AmnanHa aTpesuja, nepuaHaiHa GUcTyina 1 0 1
XUpImnpyHr 1 0 1
Xouecraza 1 1 0
BkynHo 399 202 197

AHOManuu Ha TEHUTATHUOT cuctem umaa 12 (3,01%) nema co CAKUT.

Jenata co Mandopmaiuyu Ha TEHUTAIUU MMOYECTO C€ JUjarHOCTUIMpaa BO TpynaTa 6e3

MpeHaTalHa JI1jarHo3a

TaGena 33. AHOManuu Ha FeHUTAJIEH CUCTEM BO TPYIUTE CO U O€3 MpeHaTalHa I1jarHo3a

reHUTaJIeH N (%) Ar na CAKUT p value

¢deHoTHII npeHaTajaHa NMOCTHATAJTHA

He 387 198 (51,16) 189 (48,84) 0,22 ns
(96,99)

Ja 12 (3,01) 4 (33,33) 8 (66,67)

p (Chi-square test)

Crnuxa 20. AHOMaIMM Ha ypUHApEeH CUCTEM BO TpYyNuUTe co U 0e3 mpeHaTaiHa AujarHosa
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reHuTaneH coeHoTmn
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TaGena 34. luctpubylyja Ha aHOMAJIMK Ha TEHUTAJIEH CUCTEM BO TPYIUTE CO U 0e3

MpeHaTajHa TijarHos3a

I'enuranen N (%) Ar na CAKUT
denoTun npeHaTajHa MOCTHATAJIHA
YporeHuranaeH CUHYC 2 1 1

He annukabuiHo 387 198 189
Xopaa Ha NeHHC 1 0 1
AMOUWBaJICHTHH T€HUTATNU 1 1 0
Xwunocnanavja 2 2 0
Kpunropxuszam 4 0 4
VYpaxyc ocratok 2 0 2
Bkynno 399 202 197

Kaj 9 (2,56%) nema co CAKUT 6ea aujarHocTUIIMpaHUu €KCTpapeHATHH MajihopMariu

Ha OCHTPAJIHUOT HCPBCH CUTEM.

Anxomanuu Ha HOCHTPAJTHUOT HEPBCH CHUTCM IIOYCCTO CC ,Z[I/IjaI‘HOCTI/II_[I/Ipaa BO rpyimara

0e3 mpeHaTaiHa JI1jarHosa.

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
73



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

Tabena 35. AHOManny Ha HEPBEH CHCTEM BO IPYIUTE cO U Oe3 MpeHaTaiHa IujarHosa

HepBeH (peHOTHIT N (%) Jr na CAKUT p value
npeHaTaiHa MOCTHATAJIHA
He 390 198 (50,77) 189 (49,23) 0,71 ns
(97,74)
Ja 9 (2,56) 4 (44,44) 8 (55,56)

p (Chi-square test)

Cnuka 21. AHOManMy Ha IIGHTPAJICH HEPBEH CHCTEM BO TPYIUTE CO U Oe3 MpeHaTaiHa

JMjarHo3a

HepBeH heHOTUN
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: %
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H nocTHaTanHa

Orna CAKUT

55,6

Tabena 36. uctpubyiyja Ha aHOMaJIMKM HA HEPBEH CUCTEM BO I'PYIIUTE CO U 0€3 MpeHaraiHa

JjarHo3a
Hepgen cucrem N Ar na CAKUT

(%) npeHaTaJIHa MOCTHATAJHA
Xunpouedanyc 1 1 0
HeammukabuimHo 390 198 192
XUMoTOHM]A 2 1 1
XUNoTOHHM]a, XUMOIUIa3Hja [iepedeayM U 1 0 1
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BEPMHUC

MeHTanHa perapaaiyja 1 1 0
XeMurmapesa I€CHO 1 1 0
Xunpouedanyc, meranennedanuja, areHe3nja . 0 1
Kopnyc kanoszym

XHWIOTOHH]a, CIUJICTICH]a 1 0 1
KonBym3un 1 0 1
BkynHo 399 202 197

Ckenernu mandopmanmu umaa 21 (5,26%) nera co CAKUT.

CkeneTHH MaJ'I(I)OpMaI_[I/II/I II04YECTO C€ ,Z[I/IjaFHOCTI/II_II/IpaHI/I BO I'pynara oe3 IIpCHaTaIHa

JMjarHosa.

Tabena 37. AHomanuu Ha CKeleTEH CUCTEM BO IPYIUTE CO U Oe3 mpeHaTallHa A1jarHos3a

CkenereH N (%) Ar na CAKUT p value

(deHoTHII npeHaTaJHa NOCTHATAJIHA

He 378 195 (51,59) 183 (48,41) 0,1 ns
(94,74)

Ha 21 (5,26) 7(33,33) 14 (66,67)

P (Chi-square test)

Cnuka22. AHOMalliK Ha CKEJIETeH CHCTEM BO TpynuTe CO 1 oe3 IpeHaTaJiHa ,[[I/Ijal"HO3a
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TaGena 38. luctpubyluja Ha aHOMAJIMK HA CKEJIETEH CUCTEM BO IPYMHTE CO U 0e3 mpeHaTaiHa

JMjarHo3a
CkeJieTeH cucrem N JAr na CAKUT
(%) NnpeHaTajaHa MOCTHATAJIHA
Heannukabunuo 377 195 182
JledopmupaH naneil Ha JIEBO CTOIAIO 1 1 0
Cunpaktunuja 4 1 3
KoHTpakTypu Ha 107IHU €KCTPEMUTETH 1 0 1
CuHaakTHUINja, TONUAAKTHIIN]A 1 0 1
MOHOAAKTHIIHO CTONANIO 1 1 0
Jlucnnasuja Ha KOJIK 1 1 0
XurnepenacTHuHH 3rI000BU 1 1 0
IIpexnonen Tpet nper 1 1 0
Ilec Bapyc 1 0 1
ApaxHonmakTminja, nedopmaiiija Ha ‘poeT 1 0 1
CkeneTHu 1eOPMUTETH U CAKPOKOKITAT
CHHYC ' 0 '
XeKcolaKTUIInja 1 0 1
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[extyc napynaudymmdopme 2 0 2
Ckenernu nepopMuTeTn 1 0 1
CunpakTuidja 1 Majkara u 6abara 1 0 1
CakpayiHa areHesuja 1 0 1
Kpartku npcty, XunoriacuyHyu HOKTH 1 0 1
barepdnaj Bepredpu 1 1 0
BkynHo 399 202 197

danwmjanna qu3mopduja npesertupaa 23 (5,76%) nena co CAKUT.

IMpenaranna mujarHoza Ha CAKUT curHudUKaHTHO MOPETKO Oellle MOCTaBeHa Kaj
nenara co ¢arujaaHa gu3Mopduja cropeaeHo co aenarta 0e3 Bakpa anomanuja — 30,43% (7/23)
nacrporu 51,86% (195/376) (p = 0,046).

Tabena 39. ®@anujanna qu3mopduja Bo rpynuTe co U 0e3 npeHaranHa aujarHosa

danujanna N (%) Ar na CAKUT p value

au3mopduja npeHaTajaHa NOCTHATAJIHA

He 376 195 (51,86) 181 (48,14) 0,046 sig
(94,23)

Ja 23 (5,76) 7(30,43) 16 (69,56)

p (Chi-square test)

Cnuka 23. @anmjanna 1u3Mopguja Bo TpynuTe co U 0€3 MpeHaTalHa JIijarHos3a
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¢daumjanHa ausmopduja
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Tabena 40. ductpubynuja Ha Qauujanna ausmopduja Bo rpynuTe co U 0e3 mpeHaraiHa

JMjarHo3a

danujaana guzmoppuja N Jr na CAKUT
(%) NMpeHaTaiHa MOCTHATAJIHA

HearnnmukabumHao 377 191 186

JluckperHa uieBa qu3Mopduja 2 2 0

JluneBa nusmopduja co BUCOKO

l'otrcko Henue . ° .

I'oTcko Hemie, XeMaHTHOM Ha Y€l0 1 0 1

AcuMeTtpuja, XUNepTerIopu3am,

IIUPOK HOCEH KOPEH, MUKPOTHATH]a, ! ' 0

Jlu3mopuunu aypuKynu, TOPCKO

Henue . : °

J1;1a60K0 BcaZileHH 04H, IIHUPOK

KOpEH Ha HOC, Ha3HaYeHH TyOepHu ' ' °

3ammiieH Hoc, Maia O6pana 1 1 0

l'otcko Hemuie 1 0 1
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Karapakra

I'oTcko Henme, HUCKH YIIH
JAn3MophuuHY aypuUKyIn
Oranocraza

XuneprenopusaM, aHTAMOHTOJI OYH,
MaJIil YIIH, TYCTH TPETIKH U BEeIH
AHTHMOHTOJIOUIHYU OYH,
Tenekantyc, Downsy

[[Iupoxo yeno, 3amuieH Hoc,
MHUKpOTHATHja

TyOepu Ha3HaUeHH, EIUKAHTYC,
XHUIepTenopu3am, 0ya00JIeH HOC,
TEHKH YCHH, MUPOTH]ja
bunarepanuu npeaypukyiapHHu
arekJMKCH M CTEHO3a Ha HA/IB yIIIeH
KaHaJl, eJIeBUPaHH HOCHHIIU, KPAaTOK
bmrTpym

JluneBa nusmopduja, mpoTpy3uja Ha
JasuK, IM3MOppHUYHa aypuKyIa
AHTHMOHTOJIOUTHH OYH, HUCKA
JIMHHUja Ha OKOCMATOCT, TOTCKO
HeTIe

Bxynno

N R R

399

0 1
0 1
0 1
0 2
0 1
0 1
1 0
1 0
1 0
1 0
0 1
201 197

Pa3Bojuu mopemeryBama 6ea peructpupanu kaj 17 (4,26%) neua co CAKUT. Mery

HuB 23,53% (4) Oea mnpeHaramHo aujarHocTHlMpaHu. [Ipukakanara pasimka BO

muctpudyrmjara Ha nena co CAKUT mpeHaTanHO W MOCTHATAIHO JMjarHOCTUIIMPAHU, & BO

3aBUCHOCT O] TPHUCYCTBO/OTCCYTBO Ha pa3BOJHM IOpEMETyBakba W CTATUCTUYKU Oelie

curnudukantHa 3a p = 0,02.
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TaGena 41. HeBpopa3BojHH opeMeTyBama BO IPyHHTe cO U 0€3 mpeHaTaaHa JujarHos3a

Pa3Bojun N (%) Or na CAKUT p value

nopeMeTyBamba npeHaTajaHa NOCTHATATHA

He 381 198 (51,97) 183 (48,03) 0,02 sig
(95,49)

Ja 17 (4,26) 4 (23,53) 13 (76,47)

p (Chi-square test)

Cmuka 24. HeBpopa3BojHH IOpeMeTyBamba BO TPyHHTEe CO M 0e3 TIpeHaTajaHa IujarHosa

pa3BOjHU NopemMeTyBaka
0 20 40 60 80 100 120
: %

95,5
He

TOTAL

4,3
na

B npeHaTanHa
H nocTHaTanHa

Orna CAKUT

76,5

Kaj 107 (26,88%) nema co CAKUT 0Gea aujarHOCTHIIMPaHU MOpPEMETyBamba KOU HE
Ipunaraa Ha HUTY €JHa rpylia Ha NPeTXOJHOONMILIaHU TOpeMeTyBamwa, 011 HUuB 34,58% (37) Gea

JINJarHOCTULIMPAHU MPEHATAIIHO.

TaGena 42. Hexnacuunupanu aHoMajaIlK BO TPyIHUTE CO U 0€3 MpeHaTaIHa A1jarHo3a

OcraHnaro N (%) Ar na CAKUT p value
npeHaTaHa NOCTHATAJHA

He 348 (87,22) 184 (52,87) 164 (47,13) 0,019 sig

Jla 51 (12,78) 18 (35,29) 33 (64,71)
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p (Chi-square test)

Crnuka 25. Heknacudunupanu aHoMaaluu BO TPYIHTE CO U O€3 MpeHaTaIHA UjarHo3a

ocTaHaTo
0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100
: : : : : : : : : %
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He
2
'_
@]
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na

H npeHaTasnHa
H nocTHaTanHa

Orna CAKUT

64,7

Tabena 43. luctpubyiyja Ha HeKJIacCH(DUIIMPAHU AaHOMAIIMY BO TPYIUTE cO U 0e3 MmpeHaraiHa

JMjarHo3a

Ocranaro N Ar na CAKUT
(%) npeHaTaj Ha MOCTHATAJHA

HeammukabuimHo 350 185 165

Henujakuja 1 0 1

XUNoToHuja 1 1 0

[1To3a ecHO OKO, MUPAMUIHU . . 0

3HAIM Ha JIOJIHU EKCTPEMHUTETH

Tancdepsanna Opasna 3 1 2

3acToj BO pacToT 5 1 4

[IpeaypuxynapeH aneHauKC JIEBO 1 1

Tpancdepzanna 6paszza, 1 0 .

XHP3yTH3aM

Jlucnnasuja Ha KOJIK 1 1 0
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[Tonurenuja 9 2 7
[Ipematypno 1 1 0
Xurnotpodwuja, XUITOTOHH]A, TITYBOCT 1 0 1
Konobom Ha upuc 1 0 1
Konrenunranen Hucrarmyc 1 0 1
VYpaxyc 1 1 0
Kankyno3za 1 0 1
WuTpayrepuH 3acToj BO pacToT 2 1 1
AxytHa mum¢poOaacTHa TeyKkeMuja 1 0 1
XUIOTOHH]ja, 3aCTOj BO PaCTOT 1 0 1
Xwupsyrusam, [111O 1 0 1
[1naBu ckiepu 1 0 1
Hedponurnjaza 1 0 1
Ty6epo3Hna ckieposa 1 0 1
Ypereponutujaza 1 0 1
E3otponuja 1 0 1
Allagile Syndroma 1 1 0
Aytuzam 1 0 1
Xwunocmnaauja, GER 1 1 0
[IpeaypukynapeH aneHauKe 2 1 1
Bykanen xemanruom 1 1 0
HNuTpayrepuH 3acToj BO pacT, 1 ) 0
IIpemarypno

Heypududppomaroza 1 0 1
Penanna xunoypukemuja 1 0 1
Oranocraza 1 1 0
Bkynno 399 202 197

Mertabonaau HapymyBama umaa 3 (0,75%) mema co CAKUT. He Gemie moTBpacHa
cUrHU(UKAHTHA pa3JiuKa MoMery Jierara co npeHaTaaHa u noctHartaiHa aujarsoza Ha CAKUT,

a BO 3aBHCHOCT OJ] IPHCYTHU/OTCYTHU MeTa0oIHM TopemeryBama (p = 0,48).
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Tabena 44. MetaOoyiHU HapyIIyBamkba BO IPYIUTE CO M O€3 MpeHaTaaHa I1ujarHosa

MeTa6o/iHu N (%) Jr na CAKUT p value
npeHaTaJHa NOCTHATAJTHA
He 396 201 (50,75%) 195 (49,61) 0,43 ns
(99,24%)
Ha 3(0,75) 1(33,33%) 2 (66,66%)

P (Yates Chi-square test)

Tabena 45. MetabosHN HapylIyBamka BO TPYIUTE cO M 0€3 MpeHaraiHa Iujaraosa

MeTa6o/Hu N (%) Ar na CAKUT
NnpeHaTajaHa MOCTHATAJIHA
Heannukabunuo 396 201 195
Xunepypukemuja 1 1 0
uctunypuja 1 0 1
Xunouurparypuja 1 0 1
Bkynno 399 202 197

5.6. HUCTOI'PA®UIA U VUR

Kaj 379 (94,99%) nena co CAKUT 6erre HanpaBena tucrorpaduja, 126 (33,24%) on
HUB MMaa Hao/I.

Bo rpymara co npenaranna aujarHoza Ha CAKUT nucrorpadckn nHaox mmaa 19,8%
(40/202), curanpuKaHTHO MMOPETKO 0J1 rpymnaTta co moctHatanHa nujarnoza Ha CAKUT, Bo koja

43,65% (86/197) umaa Haox Ha ucrorpaduja (p < 0,00001).

TaGena 46. Llucrorpaduja Bo rpynure co u 0e3 npeHaTaaHa JujarHos3a

nucrorpaguja N (%) Ar na CAKUT p value
NpeHaTaJHa MOCTHATAJTHA
HeMa HaoJI 253 (63,41) 146 (72,28) 107 (54,31) <0,00001 sig
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uMa Haoj 126 (31,58) 40 (19,8) 86 (43,65)
HE HallpaBeHa 20 (5,01) 16 (7,92) 4 (2,03)

p (Chi-square test)

Crnuka 26. [{uctorpaduja Bo rpynuTe co 1 63 IpeHaTalHa I1jarHo3a

uucrtorpadumja
pacuj 10 20 30 40 50 60 70 80
%

63,4
HemMa Hao[g

31,6
uMma Haop,

TOTAL

He HanpaBeHa

72,3

M npeHaTanHa
H nocTHaTanHa

Besukoypetpanen pediaykc Oerre aujarnoctunupad kaj 106 (26,57%) ucnuraHuiy co

HemMa Haoj

nMa Haoa

Orna CAKUT

He HanpaBeHa

KOHT€HUTAJTHU aHOMAJIMK Ha OyOpe3uTe M Ha YPUHAPHHUOT TPAKT.

Hujarnozara Ha CAKUT Oemie npeHatanHo mocraBeHa CUTHM(DUKAHTHO MOPETKO Kaj
neuara co npucyred BYP, komnapupano co nenara co CAKUT co BesukoyperpaseH pediryke
KOM Ce MocTHatanHo aujarHoctuiupanu — 28,3% (30/106) macnporu 71,7% (76/106) (p <
0,00001).

Tabena 47. VUR Bo rpynure co u 6€3 npeHaTaiHa JujarHosa

VUR N (%) Jr na CAKUT p value
npeHaTaiHa MOCTHATAJHA

He 292 (73,18) 171 (58,56) 121 (41,44) <0,00001 sig

Ja 106 (26,57) 30 (28,30) 76 (71,70)

HeammukabumHo 1 (0,25) 1(0,5) 0

P (Chi-square test)

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
84



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

Cnuka 27. VUR Bo rpynute co u 0€3 nmpeHarajiHa Aujaraosa

BYP
0 10 20 30 40 50 60 70 80
: : : : : : : , %
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OrHa CAKUT

Besukoyperpaien pedaykc gecno umaa 33 (31,13%) nera co CAKUT, nes VUR umaa
35 (33,02%), nBoctpan BesukoyperpayieH pediyke nmaa 37 (34,91%) nena, kaj eaHO jaere
JMjarHOCTUIIMPAHO MPEHATAIHO, MTOKPaj BE3UKOYpeTpajeH peduryke Oemre AujarHoCTUIIPaHa |
yperepouena. Ilpenaranna naujarHoza Ha CAKUT Hajperko Oeme TmocTaBeHa Kaj

OusaTepaIHUTE BE3UKOYPETPAIHU PEPIIYKCH.

TaGena 48. Iuctpubyuujata Ha Ha VUR Bo rpynute co u 6e3 npeHaraiHa AujarHosa

VUR N (%) Ar na CAKUT
NMpeHaTajHa  MOCTHATAJIHA

JlecHo 33 10 (30,30) 23 (69,70)
(31,13)

JleBo 35 15 (42,86) 20 (57,14)

(33,02)

bunarepanHo 37 5(13,51) 32 (86,49)
(34,91)

JlecHo yeperteporiena 1(0,94) 1 0
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5.7. CUMIITOMU BO MOMEHTOT HA TUJATHOCTUIIUPAIBLE

Bo momenTor Ha mujarHoctunmpame Ha CAKUT knvHMYKa CHMITOMATOJIOTHja MMaa
108 (27,07%) nmeua. KnuHWuKd CHMOTOMH Ha JujarHo3a umame kaj 7,41% nera, kaj Kou
npeHatanHo Oeme mocraBeHo comHeHue 3a  CAKUT. Iloperkoto  mpeHaTanmHO
nujarHoctunpame Ha CAKUT kaj gemara co mpUCyTHH CUMITOMH BO OJIHOC Ha Jienara 0e3
M3pa3eHa CUMIITOMATOJIOTH]a M CTATUCTUYKH CE TMOTBPH Kako curaugukantHa 3a p < 0,000001
pasnukara rmomery jJernara Kom iMaa CUMITOMH BO MOMEHTOT Ha JUjarHO3a M OHHE KOW Hemaa
CUMIITOMH, BO TpyIara co MpeHaTaiHa adjarHosa. 92,59% ol ucnuTaHUIUTE CO CUMIITOMH BO
MOMEHTOT Ha JHMjarHOCTHKAa crHaraaT BO Tpymara Ha [OIHA IOCTaBeHa JAujarHo3a Oe3

IMpeHaTaJIHO COMHCHUC.

Tabena 49.CumMnToMu BO MOMEHTOT Ha IMjarHOCTUIIMPAKE BO TPYNUTE CO U O€3 IMpeHaTanHa

JMjarHosa

KiauHnyky cuMnToMu Ha N (%) Ar na CAKUT p value
AMjarHo3a NnpeHaTaJHa MOCTHATAIHA

He 291 (72,93) 194 (66,67) 97 (33,33) <0,000001
Ja 108 (27,07) 8 (7,41) 100 (92,59) sig

p (Chi-square test)
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Crnuka 28. CumMnToMu BO MOMEHTOT Ha JIMjarHOCTULIUPALE BO TPYIHTE CO U 0€3 IpeHaTaIHa

JMjarHo3a

KIMUHUYKM CUMNTOMM Ha AujarHo3a
0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100 o
. . . . . . . . . , %
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HEe

TOTAL
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na
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Orva CAKUT

Bo momenTor Ha mocraBeHa nujarHo3a Ha CAKUT, ypunapuu umHpekmuu umaa 87
(21,8%) nmeua, co penanna xonuka 6ea 10 (2,51%) nema, nporennypuja Oeire HajaeHa kaj 14
(3,53%) neua, xemarypwuja kaj 17 (4,39%), co Haon 3a uakonTuHeHeja oumie 3 (0,75%) nena,

nozaexa kaj 87 (21,81%) nena Hema CHMITOMH BO MOMEHTOT Ha JIMjarHOCTUIIMPAHE.

VYpuHapHuTe MHPEKIIMA BO MOMEHTOT Ha JIMjarHOCTHIIMPAmE 3HAUYUTEITHO MOYECTO Ce
HajeHu Bo rpymara co gouHa aujarHoctuiupad CAKUT 6e3 npenatanHa nujarsosa 10,34%
(9/87) naciporu 60,86% (185/304) (p < 0,000001).

CuTe MCIUTAHUIM CO PEHAIHA KOJIMKa BO MOMEHT Ha IOCTaBeHa JMjarHo3a M CHTE CO
WHKOHTHHCHIIMja Ce JAMjarHOCTUIIMPAHU JIOIHA, Oe3 mpeHatanHa qujaraoza Ha CAKUT.

[IpoTeuHnypuja M XemaTypuja HMalle CUTHU(DUKAHTHO TMOPETKO Kaj Jerara co
npenaTanHa aqujarsosza p = 0,027 u p = 0,022 KOHCEKBEHTHO.

96,55% on ucnutaHULUTE 0€3 CUMITOMU BO MOMEHTOT Ha JIMjarHOCTULIUPALE, KOU Ce
JIMJarHOCTUIIMPAHHU BO CKJIOMN Ha (haMuJIeH CKpUHHUHT WK Au3Mopdoiiomka odpadboTka, Oea BO
rpymnata Ha JOIHAa TOCTaBeHa aujarHo3a. OBHWe KIMHWYKHA PE3yITaTH M CTaTUCTHYKK Oea
MOTBP/ICHU Kako cUrHu¢ukaHTHU 3a BpeaHocT Ha p < 0,00000, ogHOCHO, cilyyaeH HAoJ BO
MOMEHTOT Ha JMjarHo3aTa € CUrHU()UKAHTHO MOYECT HAoJ Kaj rpyrnara UCIUTAaHULHU CO JIOIHA

JIMjarHo3a.
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TaGena 50. Ypunapuu uH(peKIMU, IPOTEHHYPH]ja, XEMATypHja, MHKOHTHHEHIMja BO MOMEHTOT

Ha JIMjarHOCTULIMPake BO TPYNUTE CO U Oe3 MpeHaTalHa A1jarno3a

Bapujaona N (%) Ar na CAKUT p value
NpeHaTaJIHA MOCTHATAJIHA

ypuHapuu uHdexkuuun Ha [Ar

He 304 (76,19) 185 (60,86) 119 (39,14) <0,000001

Ha 87 (21,8) 9 (10,34) 78 (89,66) sig

peHanHa koauka Ha A

He 389 (97,49) 202 (51,93) 187 (48,07) b0,0035 sig

Ha 10 (2,51) 0 10 (100)

nporeunypuja Ha JIr

He 383 (96,47) 197 (51,44) 186 (48,56) 80,027 sig

Ha 14 (3,53) 3(21,43) 11 (78,57)

xemartypuja Ha JIr

He 380 (98,19) 197 (51,44) 183 (48,56) 80,022 sig

Ha 17 (4,39) 4 (23,53) 13 (76,47)

WHKOHTHHeHUMja Ha JIr

He 396 (99,25) 202 (51,01) 194 (48,99) b0,24 ns

Ha 3(0,75) 0 3 (100)

CIy4aeH HAO

He 312 (78,15) 199 (63,78) 113 (36,22) <0,000001

Ha 87 (21,81) 3 (3,45) 84 (96,55) sig

ap (Chi-square test) °p (Yates

Cnuxa 29. YpunapHu uH(pEKUUH, MPOTEHHYpHja, XeMaTypHja, WHKOHTHHEHIIM]ja, peHaHa

corrected )

KOJIMKa BO MOMCHTOT Ha I[I/Ijal"HOCTI/ILII/IpaH,e BO I'PYIIUTE CO U 0e3 MMpeHaTaJlHa ):[I/Ijal"HO3a
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) 59
YPUHapPHU uHdeKumn Ha Ar
— P 100
peHarnHa konuvka Ha [
Dy /¢.6
npoTenHypuja Ha Or
: e 76.5
xemaTtypwmja Ha [Ar
, O 100
MHKOHTUHeHUuuja Ha Or
e ©6.5
CcriydaeH Hao[ 3,4
0 20 40 60 80 100 op
H npeHatanHa [ noctHaTtanHa I

Bo mMomenTot Ha nocraBena nujarnoza Ha CAKUT, 6yOpexHa uHCyunneHyja nmanie
29 (7,27%) neua, ox xou 44,83% (13/29) 6une npeHataiHo AujarHocTHIMPaHd. CTaTUCTHYKU
HecurHuukaHTHA Oemie pa3imkKaTa MOMery Jemara co IpeHaTalHa W 0e3 MpeHaraiHa

mujarHoza Ha CAKUT, a Bo oiHOC Ha 3acTarneHocTa Ha OyOpexkHa nncydunuenmnuja (p = 0,53).

Tabena 51. byOpexHa HHCYQUITUEHITH]a HA TUjarHO3a BO TPYITUTE cO U 0e3 mpeHaTaiHa

JMjarHosa

Byopexna N (%) Ar na CAKUT p value

uHcypunuennuja na A NpeHarajHa NMOCTHATAJHA

He 368 187 (50,82) 181 (49,18) 0,53
(92,23)

Ha 29 (7,27) 13 (44,83) 16 (55,17)

Hema nomatox 2(0,5)

p (Chi-square test)

5.8. CJIEJEIBE
5.8.1. TPETMAH
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AHanu3aTta Ha pe3yinTaTHTe 3a BUIOT Ha Tepanuja Ha manueHtute co CAKUT mnokaxka
JeKa TUe HajuecTo Oea KoH3epBaTHBHO Tperupanu — 306 (76,69%), na omepatuBHO Oca

tpetupanu 64 (16,04%), noxeka 29 (7,27%) nera co CAKUT 6ea camo cieieHu.

Heunata co CAKUT 6e3 Ttepanuja CUTHU(UKAHTHO IOYECTO OJf KOH3EPBAaTHBHO
TpEeTHpaHUTE U ornepupanute Oea npeHaranHo aujarHoctuiupanu (p < 0,00001). Pesynrarute
npukaxkanu Bo TabOena 52 mokaxyBaar jeka IMpeHaTalHa JMjarHo3a Oelle MoCTaBeHa Kaj CHTE
29 nena xom Oea camo ciencHH, a kaj okony 46% Ha jgema KO3epBaTUBHO M ONEPATHBHO

Tpetupany — 46,73% (143/306) u 46,88% (30/64).

Tabena 52. TperMan Bo rpymnute co u 0e3 npeHaTaiHa Aujartosa

Tepanuja N (%) JAr na CAKUT p value
NpeHaTaJiHa  MOCTHATAJIHA
KonsepBarusna 306 143 (46,73) 163 (53,27) <0,00001 sig
(76,69)
Ornepanuja 64 (16,04) 30 (46,88) 34 (53,13)
Hema 29 (7,27) 29 (100) 0

p (Chi-square test)

Cmika  30. Tperman Bo  TpynmuTe co W 0e3  TpeHaTalHa  JAMjarHO3a

Tepanuja 0 20 40 60 80 100 120
, , , , , %
KOH3epBaTMBHa 6.7
2
< .
5 onepauuja
|_
HeMma
'5 KOH3epBaTMBHa H npeHaTanHa
if H nocTHaTanHa
O onepauuja :
o ,
& Hema _ 100
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Tabena 53. Hauun Ha TpeTMaH BO IpyIHTe cO U 0€3 IpeHaTalHa J1jarHo3a

Tun Ha Xupypiuka N HAr na CAKUT
HHTEPBEHIHja (%)  mnpemaragHa  mOCTHATAJIHA
Nwma onepanuja 37 15 22
Heamnmkabumxo 341 175 166
[Iuenomnnacruka 4 4 0
YperepokyTaHOCTOMU 5 4 1
Abluanuyja Ha BaJIByJIa 6 3 3
CtuHr 4 0 4
WNuuusuja Ha yperepouena 1 0 1

BkynHo 398 201 197

Xemomnpodunakca Oemie crnpoBeneHa kaj 140 (35,09%) nmema co KOHMCHHTATHH
aHoManuu Ha OyOpe3u u ywHapeH Tpakt. Jlamu mamjarno3ata Ha CAKUT Oemie mpeHaTamHo
MOCTaBeHa, HE 3aBUCeNle CUTHU(UKAHTHO OJl OpAWHUpAaHA WM  HEOPAMHUpPAaHA
xemornpogunakca (p = 0,89). ITonosuna on neunara co CAKUT kou npumaa xemonpoduiakca

Oca ,[[I/IjaFHOCTI/II_II/IpaHI/I IIPEHATAJIHO.

Tabena 54. Xemomnpoduiakca BO TpynuTe co U 6€3 MpeHaTaIHa JIhjarHo3a

Xemonpoduiakca N (%) Ar na CAKUT p value
npeHaTajHa MOCTHATAJTHA

He 254 (63,66) 127 (50,0) 127 (50,0) 0,89 ns

Ja 140 (35,09) 71 (50,71) 69 (49,29)

Ha 2(0,5) 2 0

Hewma momaTtok 3(0,75)

p (Chi-square test)
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[Tonor na nemara co CAKUT Hemamie CUTHH(HKAHTHO BIIHMjaHHUE Ha OIEPATUBHO
nekyBame (p = 0,6). OnepatuBHa UHTEpBeHIIM]ja Oeiie u3BpineHa kaj 15,13% (23/152) neua ox

’KEHCKH I10J1, 8 HECUTHH(DHUKAHTHO MTOYECTO Kaj MalikuTe aena — 17,14% (42/245).
He Gemie motBpaeHa curHUpHUKaHTHA acolupanocT Ha moyoT Ha aenara co CAKUT u
BpEIHOCTA Ha TIIoOMepyJiapHara GpuiaTpamnroHa para Bo TeKOT Ha cieaeme (p = 0,95). Hamanena

GFR Ha ciieneme umaa 6% (9/150) xencku aeua co CAKUT u 6,15% (15/244) mamiku neua.

Tabena 55. OneparuBen Tperman 1 GFR Ha ciieneme Kaj MalllKu 1 )KEHCKW UCTTUTAHULIN

criopen
Bapuja6.ia N (%) Ioa p value
Kencku Mamxku
Onepanuja
He 333 130 (84,97) 203 (82,86) 0,58 ns
(83,46)
Ja 65 (16,29) 23 (15,03) 42 (17,14)
Hema nmonmaTtox 1(0,25)
GFR Ha cieneme
371 142 (94,04) 229 (93,85) 0,94 ns
Hopmanno
(92,98)
Penynupana 3a Bo3pact 24 (6,02) 9 (5,96) 15 (6,15)
Hema nomaTox 4 (1,0)

p (Chi-square test)

5.8.2. UH®EKIHWHU BO TEK HA CJIEJIEILE

Bo Texor Ha cnenemeto, kaj 106 (26,57%) nena co CAKUT Gea nujarHOCTHLIMpaHU
MH(DEKINKU Ha yPUHAPEH TPAaKT.

Hemara co CAKUT kou BO MepHOJOT Ha Cleemhe MMaa WH(EKIUH Ha YpYHapHH

MaTUINTa HE3HAYajHO TIOPETKO Oea MpeHaTa HO JUjarHOCTHIIMPAHU, CIIOPEIEHO CO JeraTa KOu
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BO TEKOT Ha CICICHETO HeMaa HaoJa Ha umH(eKIuja Ha ypuHapeH Tpakt — 44,34% (47/106)

nacrporu 53,13% (153/288); p = 0,12.

TabGena 56. Undeknumu Ha ypruHApEH TPaKT BO TEK Ha CJIEACHE BO rpyraTa co U 0e3 mpeHaTaiHa

JMjarHo3a

Nudpexuuu Ha ypuHApPEH N (%) Ar na CAKUT p value
TPAKT BO TeK Ha cJeembe npeHaTajHa NOCTHATATHA

Hema 288 (72,18) 153 (53,13) 135 (46,88) 0,12 ns
Nma 106 (26,57) 47 (44,34) 59 (55,66)

Hema nomartox 5 (1,25)

p (Chi-square test)

Kaj memara co KOHICHHMTAJIHM aHOMalUMK Ha OyOpe3uTe M Ha YPUHAPHUOT TPAKT,
MHQEKIMY Ha ypUHApHU NaTUInTa Oea aujarHocThiMpaa kaj 16,67% (19/114) npema co
aHOMAJIMH Ha peHaJeH mapeHxuM, kaj 30,57% (81/265) nena co aHOManuy Ha KaHAJICH CHCTEM,
kaj 71,43% (5/7) neua co anomanuu Ha Oemmuka u kaj 12,5% (1/8) co anomanuu Ha dy3uja u
murpanuja. [lojaBata Ha HH(GEKIIUN HA YPUHAPHU TATUIITA CUTHU(UKAHTHO OEIlIe MOBP3aHO CO
aHomannu Ha peHaneH nmapeaxuMm (P = 0,0013). /lemarta co aHOMaIWK Ha peHACH MapECHXUM
CUTHH(DHUKAHTHO MTOPETKO OJI JIellaTa CO aHOMAJIMK Ha KaHAJCH CUCTEM M aHOMAJIMHU Ha OellnKa
nMaa WHQEKIMH Ha ypUHApHH MaTUINTa BO TEeKOT Ha ciuenemero (p = 0,005, p = 0,002
KOHCEKBEHTHO). [lerara co aHoManuu Ha Oemmka CHrHU()UKAaHTHO TIOYECTO MMaa MHGPEKIUU Ha

ypUHApHU TATHUINTA BO TEK Ha CIIEACHE O] JAelara co aHoMainu Ha (y3uja u murpamnudja (p =

0,04).

Tabena 57. Undexuu Ha ypuHApEH TPAKT BO TEK HA CJIEAICHE BO IPYNUTE HA PUMAapPEH

peHalieH (peHOTHUI

rpyny NnpuMapeH N (%) HH(peKIMU HA YPUHAPEH p value
(enoTun TPAKT BO TEK HA CJIeemhe
He aa

PCHAIHU MapEeHXUMHHU 114 (28,57) 95 (83,33) 19 (16,67)  Cure rpynu p =
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Oonectn 0,0013 sig

aHOMAaJTMU Ha KaHaJIeH 265 (66,42) 184 (69,43) 81(30,57) 1vs2 ?p =0.,005 sig
CHCTEM 1vs3  Pp =0,002 sig
aHOMAJIMH Ha OeIInKa 7 (1,75) 2 (28,57) 5(71,43) 1vs4 P"p=0,85ns
Jlpyro 8 (2,01) 7 (87,5) 1(12,5) 2vs3 Pp=0,06ns
HEMA MOIATOK 5 (1,25) 2vsd bp =0,5ns

3vsd  °p=0,04sig

ap (Chi-square test) Pp (Yates corrected) °p (Fisher exact, two tailed)

Cmuxka 31. Iuctpubyiuja Ha MHPEKIMA HA YPUHAPEH TPAKT BO TEK Ha CIEIEHEe BO OJHOC Ha

IpyNHUTE HA IPUMapeH peHaeH (HeHOTHIT

rpynu npumapeH ceHoTUn 0O 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100
. . %
peHanHn napeHxMMHun bonectn 28,6
» aHoMalnnm Ha KaHaneH cuctem 66,4
<
5 aHomanuu Ha belunka 17
= 2
apyro
Hema nogaTtok 12
83,3
- peHanHm FlapeHXI/IMHVI 60ﬂeCTVI
5 16,7
% avowanui va ananer oncrew [ — 3.
O E]
: aHomanun Ha bewmka “ 71,4
=i 87,5

MHcbeKUMn Ha ypuHapeH TPakT BO TeK Ha crneaerwe M paa

5.8.3. HAMAJIEHA I''IOMEPYJIAPHA OUJITPALINJA, JANJAJIN3A n
TPAHCIIVIAHTALIUJA

Bo momenTor Ha mocraByBame nujarHo3a Ha CAKUT, kaj 40 (10,03%) nemna umarie

HaMaJieHa TJioMepyaapHa GuiaTpanuja.

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
94



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

Hamanena rinomepynapHa guiaTpaiija BO MOMEHTOT Ha JUjarHo3a He3HayajHO MOYeCcTO
Oelie octaBeHa Kaj aenara co npenatanna qujaraoza Ha CAKUT kommnapupaso co jgenara 6e3

[IpeHaTaIHo moctaBeHa aujarnosza — 57,5% (23/40) nacnporu 49,72% (177/356); p = 0,35.

TaGena 58. Hamanena GFR Bo MOMEHTOT Ha iMjarHo3a Kaj UCIIUTaHUIIUTE CO U 0e3 mpeHaTaiHa

JMjarHo3a
rJoMepyJapHa N (%) Ar na CAKUT p value
(uaTpanuja BO MOMEHTOT npeHaTaj Ha MOCTHATAJIHA

HA INjarHosa

Hopwmasao 356 (89,22) 177 (49,72) 179 (50,28) 0,35 ns
penynupana 3a Bo3pacT 40 (10,03) 23 (57,50) 17 (42,50)
HEMA MOIATOK 3(0,75)

p (Chi-square test)

3a BpeMe Ha MEpPHOJOT Ha CleAeHme, HaMaleHa TioMepylapHa ¢uirpanuja Oerre
nerektupana kaj 24 (6,02%) nmena co CAKUT. Bo oaa rpyma nmeua 37,5% (9/24) Gea
MPEHATATHO JMAjTHOCTHIMPAHU, IITO € HECUTHH(UAKHTHO mopetko ox 51,21% pema Bo
rpynara co HOpMajHa TiioMepyiapHa (QuiTpaiyja Bo mepuoaoT Ha ciueneme (190/371), p =

0,19.

Ta6ena59. Hamanena GFR Bo Tek Ha clieieme Kaj HCIMTaHUIIUTE cO U Oe3 MpeHaTaHa

JMjarHosa

GFR Ha caeneme N (%) Ar na CAKUT p value
NpeHaTaJHA NOCTHATAJTHA

Hopwmainao 371 (92,98) 190 (51,21) 181 (48,79) 0,19 ns

penynupana 3a Bo3pacT 24 (6,02) 9 (37,50) 15 (62,50)

HEMa I101aTOK 4 (1,0

p (Chi-square test)

Bo ananusupanara rpyna ox 399 nena co CAKUT Gea peructpupanu 256 (64,16%)
Jera Kaj KoM HeMallle HUTY olepaiyja HUTYy MHQEKIHja BO MEPUOAOT Ha cClelemhe U 0ea co
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HOpMaJiHa riioMepynapHa ¢uirpanuja. OBHe Jela MOYecTo ce BO IpylaTa co INpeHaTalHa

JMjarHo3a.

TaGena 60. Mcnuranuiy Kou HeMaat onepaiuja u nHdpexknnja u umaat Hopmasna GFR Bo Tex

Ha CJIe/Iek-¢ BO TPYNUTE CO U O€3 MpeHaTalHa Iujarnos3a

Cnoenu onepaimuja, N (%) Ar na CAKUT p value
nHpexunja, GFR NpeHaTaJaHa MOCTHATAJIHA
HeMaJie oreparuja, 256 137 (53,52) 119 (46,48) 0,12 ns
UH]EKIUja HUTY (64,16)
HamaneHa GFR
Nmaat 143 65 (45,45) 78 (54,55)

(35,84)

p (Chi-square test)

Bo nepuonor Ha cieneme, kaj 4 (1,0%) nena co CAKUT Gerie cripoBeieHa aujainsa, a

oI HUB €AHO JACTC € MMPCHATAJIHO I[I/IjaFHOCTI/IIII/IpaHO.

Tpancnnanranuja Ha OyOper e HanpaBeHa kaj 2 (0,5%) neua co CAKUT Bo nepuojor

Ha CJIICACHC, HUTY €IHO Ol OBUC JIClla HEMAA ITPCHATAJIHO ITIOCTAaBCHA ,Z[I/IajFHO3a.

Tabenabl. lujanmsa v TpaHCILIAaHTAIH]a Kaj HCIIMTAHUITUTE CO M O€3 MTpeHaTa Ha JTUjarHo3a

AWjaan3a Ha cienemhe N (%) Ar na CAKUT p value

nmpeHaraJjJHa NMOCTHAaTAJJIHA

)II/Ij aJIn3a Ha CJICACHE

He 394 (98,75) 201 (51,02) 193 (48,98) 0,59 ns
Ja 4 (1,0) 1 (25) 3 (75)
HEMa M0JIaTOK 1(0,25)

TPAHCIIAHTALMja HA CJIe/iehe
He 393 (98,5) 200 (50,89) 193 (49,11) 0,47 ns
Ha 2(0,5) 0 2
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HEMa IT0AaTOK 4 (1,0

p (Yates corrected)

5.84. PE30JYLIMUJA HA XUJIPOHE®PO3A

Kaj 65 (16,29%) nena co CAKUT xuaponedpo3sara Oemie nosiedeHa. Bo oBaa rpyma
kaj nypu 90,77% neuna (59/65), nujarno3ara na CAKUT OGeme mpeHatanHo mocraBeHa. He
Oerile MOTBPJCHA CTATUCTUYKH CUTHU(HKAHTHA pa3iidka MoMery Jerara co U 0e3 moBiieucHa

XuapoHedpo3a, a BO 0OJHOC Ha BpeMeTO Ha mocTaBeHa auajraoza Ha CAKUT (p = 0,83).

Tabena 62. [ToBneueHa xuapoHedpo3ara BO TEKOT Ha CIEACHETO BO IPYHHUTE CO U 0e3

IIpCHaTaJIHa I[I/Ij ar"Lo3sa

noBJieYeHa Xuaponedposa N (%) Ar na CAKUT p value
npeHaTaJHA MOCTHATAJTHA

Ja 65 (16,29) 59 (90,77) 6 (9,23) 0,83 ns

He 38 (9,52) 34 (89,47) 4 (10,53)

He ammkaOuinao 276 (69,17) 90 (32,61) 186 (67,39)

lost from follow up 19 (4,76)

HEeMa IM0JIaTOK 1 (0,25)

p (Chi-square test)

5.9. UCXOJ KAJ PA3JIMYHU I'PYIIU UCITUTAHULIHN

Bo rpymara oxg 122 npema co xuapoHedposa Ha xemornpoduiakca O0ea craBeHu 34
(27,87%) nema. Bo rpymata om 34 nema kou mnpuMaa xemonpoduiakca, OIepaTHBHA
uHTepBeHIM]ja Oemre u3BpieHa kaj 11 (32,35%) nena, a nHdekMja Ha ypUHAPHU MATHUILNTA BO

TEKOT Ha cienemeTe Oere nujarHoctuiupana kaj 18 (52,94%) nena.

AHanu3zaTa 3a BIMjaHHETO Ha TpylnaTa NpUMapeH peHajeH (eHOTUI Ha OJulyKaTa 3a
omepatuBHa uHTepBeHNMja kaj aenara co CAKUT mokaxka aeka omepaTHBHO c€ JIEKyBaHU
VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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12,17% (14/115) neua co aHOMaJ MK Ha PEHAJICH MAPEHXUM KaKo MPUMapeH peHalieH (peHoTHT,

15,36% (41/267) nena co aHoMa MM Ha KaHAJTHUOT CUCTEM KaKo MpUMapeH peHaieH (enorurl,

cuTe 8 Jena oj rpymnara Ha MpuMapeH peHajaeH (JeHOTUI CO aHOMaJluu Ha OerukaTa, u kaj 25%

(2/8) memara co anomaiMu Ha MHTpaIyja u Gysuja.

CraTucTUYKaTa aHalnu3a noTBpayd JA€Ka acuara CO aHOMaJIMHM Ha KaHAJICH CHCTCM

CI/IFHI/I(I)I/IKEIHTHO IIO4YCCTO CC OoICpupaHu O[] JAc€laTa CO aHOMAJIMU HAa PCHAJICH IMAPCHXUM, ACLA

CO aHOMAJIMU Ha KaHAJIIHUOT CHCTEM M JIeIlaTa CO aHOMaJIuK Ha murpanudja u ¢pysuja (p < 0,01).

TaGena 63. OnepaTiBHAa HHTEPBEHIIM]ja Kaj TPYIUTE HA IPUMapEH peHajeH (HeHOTUI

npuMapen GpeHoTun N (%) Onepanuja p value

He Jla
PEHAJHH TApEHXUMHHU 115 101 (87,83) 14 (12,17)  Cwure rpynu p <
OosecTH (28,82) 0,0000001 sig
aHOMAJTMU Ha KaHaJIeH 267 226 (84,64) 41 (15,36) 1lvs2 #=0,42ns
CHCTEM (66,92) 1vs3  Pp <0,000001 sig
aHOMAaJIMU Ha OelInKa 8 (2,01) 0 8 (100) 1vs4d  "p=0,6ns
APYro 8 (2,01) 6 (75) 2 (25) 2vs3  °p < 0,000001 sig
HEMa I0IaTOK 1(0,25) 2vsd bp =0,46 ns

3vs4d  °p=0,007 sig

ap (Chi-square test) Pp (Yates corrected) °p (Fisher exact, two tailed)
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Cnuka 32. OnepaTvBHa HHTEPBEHIIMja Kaj TPYIUTE HA IPUMapEH peHalIeH (EeHOTHI

npumapeH cpeHoTUN

o

20 40 60 80 100 120
%

peHanHn napeHxMMHun 6onectu 288

aHoMalnunn Ha KkaHaneH cucrtem 66.9

aHomManuu Ha belumnka

TOTAL

nApyro

HeMa noaaTok 0.2 onepauuja

87.8 Whe
peHanHn napeHxMMHun 60ﬂeCTV| ’
122 = a

aHOManuu Ha KaHaneH cucTem — 84,6

aHoManuu Ha belumnka 100

Orna CAKUT

|

Aapyro 25

Xemonpoduinakca CUTHU(DUKAHTHO Pa3IMYHO IMpHMajie Jenara oj pas3iiddyHa Ipyra
npumapen penaneH ¢enotun (p = 0,013). OBaa cUrHU(UKAHTHOCT CE€ MO/DKH Ha 3HAYAjHO
MOYECTO OPJAMHUPAKE Ha XeMompoduiakca Ha Jelara Ol TpeTa Ipyna MpUMapeH peHalIeH
(dbeHoTHII, CO aHOMAIMK HA OEIIMKa BO OJJHOC Ha JieraTa oJ] npsa u Bropa rpyma (p = 0,002, p =
0,0098 KOHCEKBEHTHO).

Xemonpodunakca npumaie 87,5% (7/8) geua ox Tpera rpyna mpuMapeH (EeHOTHII,
cneneHo oxa 37,5% (3/8) neua ox ueTBpTa rpymna npumapes ¢enotu, 36,12% (95/263) aeua ox

BTOpa rpyna npumapen ¢penorun u 30,43% (35/115) neua ox npBa rpymna npuMapeH GeHOTHII.

TaGena 64. Xemonpodunakca Bo rpynuTe Ha IpUMapeH peHalleH (peHOTHI

NpUMapeH N (%) xeMonpogpuiaakca p value
¢enoTun He Ha

pEeHATIHU 115 80 (69,57) 35 (30,43) Cure rpynu p =
MapeHXMUMHHU (28,82) 0,013 sig

6onectn 1lvs2 % =0,28ns
aHOMaJINU Ha 263 168 (63,88) 95 (36,12) 1vs3  °p=0,004
KaHaJIeH CHCTEM (65,91) sig

aHOMAJTMH Ha 8 (2,01) 1(12,5) 7 (87,5) lvs4  Pp=0,67ns
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Oerrmka 2vs3 bp = 0,009
APYyTro 8 (2,01) 5 (62,5) 3 (37,5) sig
HEMA IOIATOK 5(1,25) 2vsd bp =0,9ns

3vsd  °p=0,12ns

ap (Chi-square test) °p (Yates corrected) °p (Fisher exact, two tailed)

Crnuka 33. Xemonpoduiakca BO TpyIUTe HA IPUMAPEH peHajIeH (eHOTUI

npumapeH cpeHoTUN

o

10 20 30 40 50 60 70 80 90 100
)

peHanHn napeHxXMMHNn 6onectn 288

aHoManMn Ha KaHaneH cuctem 65.9

aHoManuu Ha Gelumka

TOTAL

npyro

HemMa nogaTok 125 xemonpocumnakca

69,6 W He
M na
63,9 J”

87,5

peHanHn napeHxMMHun 6onectn

aHoMarnumm Ha KaHaneH cunctemMm

aHomanuu Ha belunka

OrHa CAKUT

Apyro 625

Bo texor Ha cienemero, MHEKIMU HA YpUHAPEH TPaKT Oea JMjarHOCTUILIMPAHU Kaj
16,67% (19/114) nmena co aHomanuu Ha peHaneH mnapenxum, 30,57% (81/265) mema co
aHOMaJMM Ha KaHamHUOT cucteM, 71,43% (5/7) neua co aHomanuu Ha OemmkaTa u kaj 12,5%
(1/8) mema co anomanuu Ha Qpy3uja U MUTpalHja.

CraTUCTHYKN CUTHH(HKAHTHA Pa3JIMKa BO MPHUCYCTBO W OTCYCTBO Ha HH(EKIIUU HA
ypUHAPHH MATHILTA BO TEKOT Ha CIEACHETO Oellle MOTBpIeHa MoMery mpBaTa U BTopara rpymna
puMapeH peHalieH (heHOTHI, moMery MmpBaTa M TpeTara rpymna MpuMapeH peHajeH (eHOTHII,
nmomery BTOpaTa U TpeTaTa rpyna nmpuMapeH peHalleH jeHOTUN U moMery TpeTaTa U 4yeTBpTara

rpyna npuMapeH peHajaeH (eHOTHII.

TaGena 65. MHdekun kaj MICHUTaHUIUTE O] TPYIHUTE Ha IPUMapEH peHaleH (GeHOTHIT
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NpUMapeH N (%) HH(peKIMU HA YPUHAPEH p value
(deHoTHN TPAaKT BO TeK Ha cJieleHhe

He Ja
pCHATHH 114 95 (83,33) 19 (16,67) Cure rpynu p =
MapeHXUMHHU (28,57) 0,0013 sig
oostecTH 1vs2 % =0,005 sig
AHOMAITH Ha 265 184 (69,43) 81 (30,57) 1vs3  °p=0,002 sig
KaHaJICH CHCTEM (66,42) 1vs4 Pp=0,85ns
aHOMAJIUU Ha 7 (1,75) 2 (28,57) 5(71,43) 2vs3  °p=0,02 sig
Oemuka 2vsd bp =0,4ns
JPYyTro 8 (2,01) 7 (87,5) 1(12,5) 3vsd  °p=0,04sig

ap (Chi-square test) °p (Yates corrected) °p (Fisher exact, two tailed)

Cnuka 34. Undexunu Kaj HICIUTAaHULIUTE O TPYIUTE Ha IPUMapeH peHalleH (eHOTHIT

npumMapeH cpeHoTMN

0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 100
peHanHn napeHxMMHun bonectn 28,6
N aHoOMalnnMnm Ha KaHaneH cuctem 66,4
<
|6 aHoManuu Ha belurka 17
= 2
Apyro

HeMa nogaTokK 12
= 6 83,3
5 peHanHn napeHxMMHun bonecTun 16,7
4 F 69,4
< aHoOMaliMnm Ha KaHalneH cuctem 30,6
3
g aHomanuu Ha Gelmka “ 71,4
|
=

87,5
pyro P B e \

MH( eKLUMM Ha YPUHaPEH TPaKT BO TeK Ha criegetse M paa

Bo Texor Ha CICACHCTO, MMAUCHTUTE O/ TPECTAaTa Irpyna npuMapeH pCHaJICH (bCHOTI/IH

HajuecTo MMaa HaMaJleHa TioMepynapHa ¢punrpanuja — 42m86% (3/7), cineneHo ol malMeHTHTe

O] YeTBpTaTa rpymna npuMapeH peHaieH ¢enorun — 25% (2/8), nanueHTuTe 01 mMpBara rpyma

npuMapeH peHanen ¢peHotun — 12,28% (14/114), u camo 1,88% (5/266) marmenTn ox BTOopara

rpyra npumapeH peHajaeH GeHorun.
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Kako cratuctuukmu CHFHHq)HKaHTHa CC IIOTBpPJAU ITOHHCKATa 34CTAIICHOCT Ha HaMaJiCHa

riiomMepynapHa (uiaTpalyja BO TEKOT Ha CIEACHETO Kaj Jemara ojf BTopara rpyna mpuMapeH

peHaseH (heHOTHI BO 0HOC Ha cuTe octanatu rpymu (p < 0,05, p <0,01).

TaGena 66. Hamanena GFR Bo Tek Ha cieieleTo BO IpyNUTE Ha IPUMapeH peHasleH (PeHOTHIT

npumapen GpeHoTHI N (%) GFR Ha caeneme p value

HOPMAJIHO  peaylHpaHa 3a

BO3pacT

PEHATIHM MTApEHXUMHHU 114 100 (87,72) 14 (12,28) Curte rpymu p <
OosecTH (28,57) 0,000000 sig
AHOMAJIMU Ha KaHaJICH 266 261 (98,12) 5(1,88) 1vs2 ?p < 0,00001 sig
cHCTEM (66,67) 1vs3 °p=0,09ns
anomanuu Ha Oemmka 7 (1,75) 4 (57,14) 3 (42,86) 1vs4 °p=0,6ns
Jpyro 8 (2,01) 6 (75) 2 (25) 2vs3  Pp <0,00001 sig
HEeMa I0JIaTOK 4 (1,02) 2vs4  Pp =0,003 sig

3vsd °p=0,6ns

ap (Chi-square test) Pp (Yates corrected) °p (Fisher exact, two tailed)

Cnuka 35. Hamanena GFR Bo TekoT Ha cienemeTo Bo TpynuTe Ha IpuMapeH peHalieH (peHoTur

npumapeH ¢peHoTUN

o

20 40

60

80 100 120
. . %

peHanHn napeHxMMHun 6onectn

286

aHoManumm Ha KaHaneH cuctemMm

aHoManuu Ha Gelumka

TOTAL

npyro

HeMa nopaTok

peHanHun napeHxXMMHNn 6onectn

aHoOManunn Ha KaHaneH cucrem

aHomanuu Ha Gelumka

Orna CAKUT

npyro

GFRHa cnepewe W HopmanHo H peayuvpaHa 3a Bo3pacTt
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Bo rpymara ox 122 (30,58%) meuna co xuaponedposa, xemompoduiakca mnpumaa
27,87% (34/122), undexuu Bo TEKOT Ha cieaemeTro umaa 16,39% (20/122), onepatuBHo Oea
nekyBanu 9,02% (11/122) neua, mucrorpadeku Haox umaa 13,11% nema (16/122), HamaneHa
riioMepyiapHa QuiTpamnuja Ha cieneme nmaa 2,46% nena (3/122).

Xemorpopuinakca CUTHU(GUKAHTHO TOPETKO IMpHMaa Jenara co XuIpoHedposa
CIIOpPEJICHO CO Jierara 0e3 BaKOB TUIT Ha KOHreHuTaiaHa aHomanuja — 28,33% nacnpotu 38,69%;
p = 0,048.

W wH}pekuu Ha ypUHAPHU MATHINTA BO TEKOT HA CIEICHETO CUTHU(PHUKAHTHO TTOPETKO
Oea perucTpupaHu Kaj Jienara co XuapoHedposa cropeaeHo co aenara 6e3 — 16,39% nacnpotu
31,62%; p = 0,0016.

3a Bpeanoct Ha p = 0,0098 ce mOTBpaM CTATUCTHYKH CUTHU(MUKAHTHO TMOPETKO
JIEKyBamkEe Ha Jierata co XuapoHedpos3a co omnepaTHBHA MHTEPBEHIIM]a CIOPEACHO CO Jierara
0e3 xuapoHedpo3a, Co APyrH aHOMAIUU Ha OyOpe3ute w Ha ypuHapHHOT Tpakt — 9,09%
Hacrpotu 19,49%.

Jlenata co xuaponedposa CUrHu(UKAHTHO TIOYECTO OJ1 Aerara 0e3 xuapoHedposa nmaa
HaoJ Ha nucrorpaduja — 13,11% nacnporu 1,44%.

W namanena rnomepynapHa ¢uiaTpanuja Ha clelieHhe CUTHHU(PHUKAHTHO MOpEeTKo Oerle
perucTpupana Kaj Jerara co XuapoHedposa CriopeieHo co Jenara co apyru anomamu — 2,48%

HacnpoTH 7,66%.

Tabena 67. Xemonpodwirakca, WHMEKIMH, OTiepalija BO TEKOT Ha CICICHETO U ucTorpaduja

Kaj] UICTUTAaHUIIUTE CO U 0e3 Xuaponedpoza

N (%) Xuaponedposa p value
He Ha
Xemonpoduiaakca
254 168 (61,31) 86 (71,67) 0,048 sig
e (63,66)
na 140 106 (38,69) 34 (28,33)
(35,09)
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HeMa I0JJaTOK 5(1,25)

Nupexnuu Ha ypuHAPEH TPAKT BO TEK HA cie/leme

288 186 (68,38) 102 (83,61) 0,0016 sig
e (72.18)
na 106 86 (31,62) 20 (16,39)

(26,57)

HeMa I0JJaTOK 5(1,25)
Omnepanuja

277 223 (80,51) 110 (90,91) 0,0098 sig
" (69,42)
na 121 54 (19,49) 11 (9,09)

(30,33)

HEMA I0IATOK 1(0,25)
Hucrorpagmuja

253 161 (58,12) 92 (75,41) <0,000001 sig
e (63.41)

126 112 (40,43) 14 (11,48)
o (31,58)
HE ¢ HallpaBeHa 20 (5,01) 4 (1,44) 16 (13,11)
GFR Ha cieneme

371 253 (92,34) 118 (97,52) 0,047 sig
HOPMAaJTHO (92.98)
penynupana 3a Bo3pacT 24 (6,01) 21 (7,66) 3(2,48)
HEMa IOIATOK 4 (1,01)

p (Chi-square test)

Crnuka 36. Xemonpoduiakca, HPEKIUH, Ollepalrja BO TEKOT Ha CIEeICHEeTO U LUcTorpaduja

Kaj UICTUTAaHUITUTE CO U 0e3 Xuaponedposa
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) xuapoHecposa
2,5
GFR Ha cnepewse 7,7 O ga
) (]
115 J"e
umcrorpadwmija 40,4
9,1
onepauuja 19,5
] 16,4
NH KU Ha 2
ek 31,6
ypUHapeH TpakT
1 28,3
xemonpodmnakca 38,7
0 5 10 15 20 25 30 35 40 45 %

Bo rpymara ox 74 (18,55%) nema co BesukoypeTpaiieH peduiyke xemorpoduiakca
npuMaa moBeke oJ] mojoBuHa — 57,53% (42), undeknun Bo TEKOT Ha CJICACHETO MMaa MCTO
Taka rmoBeke oj] mojioBuHa - 58,9% (43), a onepatuBHo Oea ekyBanu 12,16% (9).

Xemorpoduinakca CUTHU(UKAHTHO IOYECTO MpHUMaa Jerara co BE3UKOYPETpaJicH
pediyke kommapupano co nenara 6e3 VUR — 57,53% vs 30,53%; p = 0,000014.

Henata co VUR curanukanTHO movecto o aenata 6e3 pediayke umaa u HHPEKIHHA BO
TEKOT Ha cneaemero — 58,9% nacmporu 19,63%; p < 0,00001.

Ha omepaTuBHa MHTEpBEHIIMja HECUTHU(PUKAHTHO MOPETKO Oea MOJUIOKEHH JeraTa co

VUR Bo oHOC Ha nerara 6e3 BesukoyperpaiieH peduryke — 12,16% vs 17,28%; p = 0,28.

TaGena 68. Xemonpodunakca, vHpeknu, onepaiyja Bo TEKOT Ha CIIEACHETO U ucTorpaguja

kaj ucniutanurmTe co u 6e3 VUR

Bapuja6.a N (%) VUR p value
He Ha
Xemonpogduiaakca
254 223 (69,47) 31 (42,47) 0,000014 sig

e (63,66)
na 140 98 (30,53) 42 (57,53)

(35,09)
HEMa I101aTOK 5(1,25)
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NHpexunn Ha ypUHAPEH TPAKT BO TEK HA Cielehe

288 258 (80,37) 30 (41,1) <0,000001 sig
e (72,18)
na 106 63 (19,63) 43 (58,9)

(26,57)

HEMA MOIATOK 5 (1,25)
Onepanuja

333 268 (82,72) 65 (87,84) 0,28 ns
e (83.46)
na 65 (16,29) 56 (17,28) 9 (12,16)
HEeMa IM0JIaTOK 1 (0,25)

p (Chi-square test)

Cmuka 37. Xemomnpodunakca, HHQEKIHH, oniepalija BO TEKOT Ha CIEACHETO U 1ucTorpaduja

kaj ucnuranunure co u 6e3 VUR

VUR

1 0 pa
Lee 0 He
onepauuja 17,3

MHpeKkUnn Ha 1 58,9
YPMHapEeH TpakT BO 196

TeK Ha cnegewe

xemonpodwmnakca
poc 30,5

0 10 20 30 40 50 60 %

Kaj 196 (49,12%) nena kaj kou Oea AMjarHOCTHIIMPAHU XHIpoHedpo3a wiu
Be3uKoypeTpasieH pedurykcxemornpodmimakca npumaa 38,77% (76) nema, a wHeKnHja Ha

ypuHapHu naruinta umaa 63 (32,14%).
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Arenesuja Oeme aujarnoctunupana kaj 38 (9,52%) nemna u kaj 13,16% ox vHuB (5) 6eme
M3BpIIIEHA ONepaTHBHA WHTEPBEHIIN]A.

UPJO umaa 32 (8,02%) neuna, on kou 34,38% (11) Gea momyioxkeHH Ha OTNEpaTHBHA
untepBeHnuja. [enara co UPJO curHndukanTHO mMovecTo o1 Jenara 0e3 oBaa KOHIeHHTaIHA
aHomanuja Oea siekyBanu onepatuBHo — 34,38% Vs 14,75%; p = 0,004.

KonrenuranHa anoMaiiija oJ] THIT Ha AyIUIEKC Oelle qujarHoctuipana kaj 17 (4,26%)
nena, Ha 11,76% ox oBue nena (2) uM Oerie u3BpIieHa ONepaTHBHA HHTEPBEHITH] .

Cure 8 nena co BayiByJia Ha 3aJiHa ypeTpa O0ea onepaTUBHO JIEKYBaHHU.

Tabena 69. Onepanuja kaj ucuranummre co araesuja, UPJO nasoen kananeH cucreM

Bapujadaa N (%) Onepanuja p value
He Ha
AreHe3mja
360 300 (83,33) 60 (16,67) 0,58 ns
e (90,23)
na 38 (9,52) 33 (86,84) 5 (13,16)
HEMa IOIATOK 1(0,25)
UPJO
366 312 (85,25) 54 (14,75) 0,004 sig
e (91,73)
na 32 (8,02) 21 (65,63) 11 (34,38)
HEeMa IM0JIaTOK 1 (0,25)
HAyniexce
381 318 (83,46) 63 (16,54) 0,85 ns
" (95,49)
na 17 (4,26) 15 (88,24) 2 (11,76)
HEMa I10IaTOK 1(0,25)

P (Chi-square test)

Cnuka 38. Xemonpoduiakca, HHPEKIMH, olepalija BO TEKOT Ha CIEACHETO U nucTorpaduja

kaj ucnuranunure co u 6e3 VUR
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onepauuja
O ga
11,8 B e
aynnekc
88,2
34,4
UPJO
13,2
areHesuja 86,8
0 10 20 30 40 50 60 80 90 %

TaGena 70. Onepanuja kaj MCIMTAHULIMTE CO PA3IMUEH NPUMAPEH peHaIeH (GEeHOTHUI

IIpumapen penajieH ¢peHOTHI N (%) Onepanuja

He Ha
Arenesnja 38 33 5
UPJO 32 21 11
Hucmnnasuja 11 9 2
Xumnoaucmiazuja 19 17 2
Hymekc 17 15 2
Xunponedposa 118 107 11
MynTUIUCTHYHA AUCIIIa31ja 18 14 4
uvo 20 14 6
VUR 74 65 9
[{ucTaHa quciiasuja 4 1
[ucra 4 4 0
ExTomnuja 2 0
Bansyia Ha 3a1Ha yperpa 8 0 8
Xwuromiazuja 14 14 0
ApkyateH 0yoper 6 4 2
[utnyHa qucniasuja 1 0
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Yperepoxuaporedposa 3 3 0
Yperpouena 1 0 1
I'momepynomucTudna 6osect 1 1 0
VYpereporena 1 0 1
MynTUIIMCTHYHA AUCIIIa31ja pe30ylnja 1 1 0
uctu npex paraHje

Xuroriazuja 1 1 0
MynTUIIUCTHYHA AUCIIIa31ja CO PE30ITYIIH]ja 1 1 0
710 arcHe3mja

Xunoauciuiazanja 1 1 0
[ucTuuna gucminasuja 1 1 0
BkynHo 398 333 65

Bo rpymnara on 38 neua co penanna arenesuja 31,58% (12/38) 6ea ctaBeHu Ha npoduiiakca.

Tabena 71. Xemonroduaakca Kaj HICIIMTAHUILIUTE cO/0€3 peHAITHA areHe3uja

Bapuja6.aa N (%) Xemonpoduiaakca p value
He Ha
AreHe3nja
256 228 (64,04) 128 (35,96) 0,59 ns
" (64,16)
na 38 (9,52) 26 (68,42) 12 (31,58)
HEMa IOIATOK 5 (1,25)

p (Chi-square test)

Bo rpynara ox 7 mamueHTH cO BajByJla Ha 3amHa yperpa, kaj 3 (42,86%) marueHTH

riIoMepyiapHara GUITpaloHa pata Oelle HamalleHa, JoJeKa Bo rpymnata oJ] 388 mauueHTH 0e3

oBaa aHoMainuja, kaj 21 (5,41%) GFR 6emie HamaneHa. [TouecToTo perucrpuparme Ha HaMalleHa

GFR Ha cnenemwe Kaj malMeHTUTE CO BaJIByJIa Ha 3aJHa ypeTpa KOMIApUpPaHO CO MAlUEHTUTE

6e3 u cratucTuuku Oemre norspaeHo 3a p = 0,00009.
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Xunoaucmnasuja Oemie aujarHoctunupana kaj 20 gema, u on HuB 4 (20%) mmaa
namaniena GFR ©a cnemewe, wacnporun 20 (5,33%) Bo rpymata on 375 nema 6e3
xumnoauciuiazyja. OnuinaHata pasjinka BO peructpuparme Ha HamaneHa GFR Ha cieneme Kaj

MAlMEHTHUTE CO M 0€3 XUITOUCIIIa31ja CTaTUCTUUKK Oerie curaudukanTHa 3a p = 0,028.

Hamanena GFR Ha cneaeme HE3HAYajHO MOYECTO MMaa IMAIMEHTUTE CO arcHe3wja

criopeacHo co manuenture 6e3 — 10,81% (4/37) vs 5,59% (20/358); p = 0,36.

Tabena 72. Hamanena GFR Ha crnexeme kaj manmMeHTH CO BajByJa Ha 3ajHAa YpeTpa,

XHUMOUCIIA3Hja U areHe3nja

Bapujaoaa N (%) GFR Ha caeneme p value
HOPMAUTHO peayuupana
3a BO3pacT

BanByna Ha 3amHa yperpa

388 367 (94,59) 21 (5,41) 0,00009 sig

e (97,24)

na 7 (1,75) 4 (57,14) 3 (42,86)

HEeMa MOJIaTOK 4 (1,02)

Xunogucmjiasuja

HE 375 355 (94,67) 20 (5,33) 0,028 sig
(93,98)

hitc} 20 (5,01) 16 (80) 4 (20)

HEeMa MOJIaTOK 4 (1,02)

AreHe3nja

HE 358 338 (94.,41) 20 (5,59) 0,36 ns
(89,72)

aa 37 (9,27) 33(89,19) 4 (10,81)

HEMa I10JJaTOK 4 (1,02)

p (Yates Chi-square)
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Cmuka 39. Hamanena GFR Ha cnepeme Kkaj MalMeHTH CO BajByJa Ha 3agHa ypeTpa,

XUMOUCIIIA3Hja U areHe3nja

10,8
areHesuja - 89,2
20
xunoaucnnasuja 1 80
42,9
Baneyna Ha 3agHa
ypeTpa o7l

0 10 20 30 40 50 60 70 80 90 %
GFR Ha cnepewe 1 wopmanHo I peayumpaHa 3a Bo3pacT

5.10. YHUBAPUJAHTHA/ MYJTUBAPUJAHTHA AHAJIU3A HA MNPOTHOCTHUYKHU
®AKTOPHU 3A HEOITIOBOJIEH UCXO/]

3a oapenyBame Ha MPOTHOCTUYKUTE (PAaKTOPH 3a HETOBOJIEH MCXOJ] Ka] UCIUTAHUIUTE
co CAKUT ce kopucreme wmeronoT Ha MyntuBapujantHata aHanusza (logistic Binary
regression), MpeKy Koja ce ojpeayBalle OAHOCOT Ha BepojaTHOCT Ha u3noxeHocT (OR) kako
npubImxkHa BpenHOCT Ha BUCTUHCKHOT pusukK (RR). Cratucrmukara npernusHoct Ha OR ce
00U TpeKy IpecMeTyBamke Ha TIPAaHULUTE Ha J10BepOa OKOJIy IMPOLIEHETUTE BPEIHOCTH -
Confidence intervals (CI).

VYHHUBapujaHTHaTa JIOTUCTUYKA PErpecuoHa aHaln3a, KaKO KOHT€HUTAJIHU aHOMAaJIUU
CUTHU(HUKAHTHO acouupaHu co HamaieHa GFR Ha cieneme, ' MOTBpAM BajlBY/Ia Ha 3ajHa
ypetpa (p = 0,001) u xumommcrutasuja (p = 0,014), noneka areHe3wja Kako KOHTECHHTATHA

aHomasMja Oeire HecUrHU(pUKaHTHO acorupana co HamaeHa GFR Ha cneneme (p = 0,2).

OBue [Be KOHTEHUTAIHA aHOMAJIHMH CE€ TMOTBpPIUja KaKO HE3aBHCHU CUTHU(UKAHTHU
npeaukTopu 3a HamasieHa GFR Ha cneneme u co MynTuBapujaHTHATa JIOTHCTHYKA PErpecroHa

anaym3a (p < 0,001, p = 0,014 KOHCEKBEHTHO).
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Jlenata co KOHT€HHTAIHA BAJIBYJa HA 3a]{Ha ypeTpa UMaaT 3a okoiy 18 matu moroiema

manca oj jenara 6e3 oBaa anomanuja na umaat HamaneHa GFR na cnememe — OR = 18,346

95% CI (3,717-50,541).

Jlenata co KOHTEGHHTAHA XHIIOJIUCIA3HMja Ce CO OKOJly 6 TIaTH MmorojemMa IiaHca Of

nenata 6e3 xumoauciuiasdja 3a HamaneHa GFR Ha cinememe — OR = 6,115 95% CI (1,791-

20,881).

TaGena 73. YauBapujantna/MynTUBapHjaHTHA JJOTHCTUYKA PETPECHOHA aHIIN3a 32 MPEANKIIN]a

Ha HamaiieHa GFR

YHuBapujaHTHA JOTHCTHYKA

perpecuona aHnajim3a 3a r[pe)lmcunja

Ha HamaJsiena GFR

MyJaTuBapujaHTHa JIOTHCTHYKA

perpecuona aHajinia 3a rlpe)mlcuuja

Ha Hamajiena GFR

Bapujaona OR
Arenesuja

HEeMa ped (1)
nMa 2,048

BaJIByJIa 33]IHA

yperpa
HeMma ped (1)
nMa 13,107
XHITOINA0TIA3UH

HEMa ped (1)
nuMma 4437

Crude CI
95%

0,661-6,351

2,754-62,387

1,357-14,508

p - value

0,214

0,001

0,014

OR

ped (1)
2,965

ped (1)

18,346

ped (1)
6,115

Cl1 95%

0,914-9,616

3,717-90,541

1,791-20,881

p -
value

0,070

<0,000

0,004

8.11. TEHETCKHU AHAJIN3UN

'eneTckure aHamM3M Ha MaTepHjaloT OJ HCHUTAHUIIMTE OJ HAIIaTta CcTyauja Oea

paboTeHn BO pedepeHTHH HayyHM HWHCTUTyuuu. Tabemarta 74 paBa 30MpeH MpHUKa3 OJ

PE3YITATUTEC O] TCHCTCKUTC aHAJIU3U.
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Tabena 74. 30upeH MpuKa3 Ha TEHETCKUTE aHAIU3U

op. Hoa dujaruosa Pesyarar
Nuuuujaau
bunarepanen VUR (necHo 11, neBo
MI1 M )
1 D),pedykc nepponaruja ROBO2 ¢.3712G>A p.D1238N _
M3 K Bunarepanen VUR (IV), necHo noBoeH
2 KaHaJICH CHCTEM SALL1 c.703G>A_p.A235T _
Konrenuranna xuneonedposa JECHO CO
3E M | VUR oz V crenen. XumnomacTuiaex
3 JeceH Oyoper FREM1_c.4879G>T_A1627S_
KM K JIeBo VUR III. JIeBo nBOEH KaHaneH
4 CHCTEM ITGA8 ¢.2982+2T>C nfa_
JlecHo BOEH KaHaJICH cucTeM, JlecHo
DK M | VUR III Bo gonuuot cuctem, jieso UV]
5 OIICTPYKLIM]a SIX5 ¢.1817C>T p.P606L
6 IC M | Bunarepanna UV] onctpykuuja PAX2 ¢.320C>T _p.P107L _
7 EA M | Arenesuja Ha jieB GyOper DOUBTFUL BMP4-[His121Arg]
rc 5K JleBo ypereponena co nseBo VUR Bo
8 JIBOEH KaHAJIECH CUCTEM RET ¢.3079C>G _p.L1027V
9 OA K | bunarepanen VUR (nieBo IV, aecno II) GATAS3 ¢.889C>A p.Q297K
10 JIE K | Jleso UPJ onctpykuuja SALL1_c.602A>G_p.Q201R_
11 JA M | JleBo HHCTHYHO AWCIUIACTHYCH OyOper RET ¢.3112A>G WT TRAP1
12 MM M | Jleso UPJ oncrpykiuja SALL1 c.703G>A_p.A235T
13 EJ M | bunarepanen VUR II crenen FREM1 ¢.4879G>T A1627S
14 CB M | JlecHO IIMCTUYHO OUCIDIACTHYEH OyOper ROBO2 ¢.808C>G_p.P270A _
MC M | Jleco Heretpykripen aymieke GRIP1_c.1846G>A_G616R+GRIP1_c.275
15 0G>T_R917L
| XA | M| Avercua o sccen oyoper FRASL 0 ISTOCST RISZTWIFRASL &7
17 FA JK | Arenesuja Ha 11eB OyOper gﬁéiﬂ__ccll?()s;>>(§__§3§6AOP_,
D M XI/IHOHJ‘Ia?’»I/Ij a Ha geceH OyOper,
18 MOJIMTEIH]ja SALL2 ¢.2582C>A p.S861*
T K [MonuTenuja, 1€BO HEONICTPYKTHBEH
19 JIYTUIEKC SALL1 c.2582C>A p.S861*
20 3A M | Arenesuja Ha JieB OyOper CDC5L_c.2014C>T _p.P672S
21 3H M | Arenesuja Ha 1ieB OyOper CDC5L_c.2014C>T _p.P672S _
22 CO K | bunarepanen VUR III crenen SALL1 c.1738A>G p.1580V
23 Co K | XunomnacruyeH geceH 0yoper HNF1B ¢.1024T>C p.S342P
24 PM K | bunarepanen VUR III crenen GATA3 ¢.766C>G_p.R256G
25 AA XK | Jleeo VUR III crenen SALL1 ¢.1738A>G_p.1580V _
M | Arenesuja Ha nes 6yOper, RPM,
26 AC XWUIIOTOHH]a, tu3Mopduja Dupl 1p22.2-31.1, Dup 20
M bunarepanna xunponedpposa, M.
27 MK Hirschprung Del 7q36, Dupl 12, 13
M | AreHesuja Ha nes 6yOper, GpeOpuiHu
28 I KOHBYJI3HH Del 16
29 CA M | JleBo nmcTHuHO mucmacTudeH 6yGper Del 17

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna

113




Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

30 CE X | Arenesnja Ha nes 6y6per Dup 3
31 PC K | Xunopaucanasuja Ha necen Gyoper Dup 4
M | Wouonarcka xunepkaniuypHja, TyIieKc
32 MM JIeBO, OM(UICH ypeTep JIeBO Dup 5
33 PA M | Agenesio renis lat dex, St post APSGN Dup 5
K Arenesnja necen Oyoper u yperep, VUR
34 AM JIECHO Del 7
K | AreHesuja Ha neceH 6yOper, AHanHa
35 Jb aTpesuja, KJIoaka Dup 10
36 bE Cunnpomcku CAKUT 22q11.21 pynaukanuja
K | bunarepanna xunonnasuja Ha OyOpesy,
37 P Tricho rhyno phalangeal Sy TRPS1 (6¢.2756C4T)
M | AreHesuja Ha neB 6yoper, UVO necHo,
38 TII JU3Mopduja, XUTIOTOHH]A, CKOJIH03a FAT4 myranuja
39 ' M | MCKD, ypeTpouena 1ecHO SRGAPI1 myrauuja
40 TC M | VUR, Down Sy Tpucomuja 21
M | Aucnnasuja Ha e OyOper, LUCTHYHA
41 HWH Jnuciuiasuja necHo, Sy Edwards Tpucomuja 18
M | UPJO necHo, cTenosa Ha apTepuja
42 AA nyJMoHanuc, nusmMopduja, Allagile Sy JAG 1 myranuja
bunarepanno myarunucTudHu 0yOpesy,
43 UH M | xunortonwuja, mu3mopduja, Zellweger Sy PEX 6 myTauuja
44 M X | Mynarunuctnuna aucrnasuja, VACTERL | TCF2 myranuja
M | Xunoaucnnasuja, EKTONHKja Ha JIEB
45 B OyOper, HEypoubOpomarosza
46 JA K| VUR pecno, ypepeonena TBX18(NM_001080508.2)
M | MCKD, neBo npeaypuxynapeH CHHYC,
47 Cb peKNIoneHy 3/4 npcT Ha CTanajio SLIT2(NM_004787.3)
48 T M | Jlecuo UVJO BMP7(NM_001719.2)

peHomupanara naboparopuja Ha Division of Nephrology Columbia University, New York.
Hajnenu ce ueTwpu Mo3HATH MMKPOJENELUMOHU CHUHAPOMU M €/1€H IO3HAT AYIUIMKAlMOHEH
cuHIpoM (pemeH Opoj 26-29 Bo Tabena 74). HoBu MuKpoaenenuu/AyIuinKaly HajIcHH Ce Kaj
ucnuTaHummTe odesnexanu co opoesu 30-36. MPLA anaim3a e HanpaBeHa Bo McTpaxyBauykHOT
LIEHTap 3a TE€HETCKO MH)XEHEPCTBO U OMOTEXHOJIOTHja BO MakeloHCKaTa akaJeMHja Ha HayKUTe
U YMETHOCTHTE Kaj eZleH ucnuTaHukoT co cunapomckn CAKUT (penen 6poj 36 Bo Tabena 74).
Hajmena ¢ de novo BapujanTta - aymiukanuja Ha 22011.21 co romemmua ox 3,4 MB.

MyTanuonuTe aHanu3M ce paboTeHu Bo Hajrosem nen Bo Boston Children Hospital, Harvard
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Medical School, Boston. Hajaenu ce 34 myrammu Bo CAKUT remure ROBO2, SALLI,
FREM1, ITGAS, SIX5, PAX2, BMP4 u 7, RET, GATAS3, GRIP1, FRAS1, EYA, GREM1,
SALL2, CDC5L, HNF1B, TRPS 1, FAT4, SRGAP1, JAG1, TCF2, TBX18 u SLIT2. Hajaenun
ce myrauun SALL1 Bo reHoT kaj 7 manmMeHTH O] MCIUTYyBaHATa Tpyra, ABajia WCIHUTAHUIIN
nmaa mytanmu Bo ROBO2, nBajua Bo FREM1, no nBajua mmaa mMyTanuu BO CICIHHUTE T€HU
RET2, GATA3, CDC5L. Ox rermte BO KOM CE€ HajeHU MYTAallM¥ BO HallaTa CTYy[Hja,
aBTo3oMmHO goMuHaHTHH ce ROBO2, SALLIL, SIX5, PAX2, BMP4 u 7, RET, GATAS3, EYA,
CDC2L, SRGAP1, TBX18 u HNF1B (124). PenecuBan Myrtanuu Oea Hajaenu Bo FRASI,
FREM2, GRIP1 u ITGAS. Ilo3natu ce okoy 40 pa3jguyHM MOHOT€HCKH NMPHYUHH 32 XyMaH

CAKUT, ox xou 25 ce nomunantau u 15 ce penecusnu (124).

6. JTUCKYCHJA

Konrennranuure wmandopmanuu Ha OyOpesure W Ha YPHUHApPHUOT TPAKT Ce
KapaKTepu3upaaT co CTPYKTYpPHU W (YHKIMOHAIIHM aHOMalIuu Ha OyOpe3ute, COOMPHHOT
cucreM, Oemukara ¥ Ha yperpara. Opue MasniopManuy UMaaT rojeMo KIMHUYKO 3HAUEHE
nopajd BHCOKaTa MPEBaJeHIIMja W PU3MKOT INTO THE T'O HOCAT 3a pa3BOj Ha XPOHUYHA
OyOpexHa Oonect. CTyauuTe ro pa3iIMueH CETHHI HAa UCHHUTYBamwe pedepupaar paziudyHa
npeBaienurja Ha CAKUT. Ce npernocraByBa neka CAKUT ce jaByBa co (pexkBeHIHM]ja
okony 1 Ha 500 sxuBopomenu (2,125). T'epmancka crymuja Ha 30,940 HOBOpOICHH,
MpPTBOpOJIEHHU U abopTycH 00jaBu 7% Ha majopuu mandopmanuu. CAKUT e Bropa Hajuecta
aHoOMaJiMja BO OBaa CTyAMja, IITO TMpETCTaByBa IpecMeTaHa mpeBaieHna ox 1,6% on
BKYIHHOT Opoj ucnutanuy (1). Bo eqna crynuja Ha 6245 nepuHaTaiHu U NMEAMjaTPUCKU

ayroricuu, aBropute pedepupaar CAKUT kaj 2,9% oz ciyqaunte (126).

[lomatorute ox rojgemara MYJATHLEHTPUYHA CTyAMja 3a peHATHU MajdopManuu
6a3upana Ha aHanmu3a Ha 20 peructpu u 12 EBpomcku apxasu, co BkynHo 709030
KUBOPOJICHH W MPTBOPOJICHW HCIUTAaHWIM O0jaByBa mpeBaieHuja ox 1,6 wa 1 000
HOBOPOJICHHU, HO € pa3iMyHa BO Pa3IMYHH €BPOICKHU JIP)KaBH, KAKO PE3yNITaT HA Pa3IHKHUTE
BO ITOCTaBEHOCTA HAa TMPEHATATHUOT CKPUHUHT, Pa3IMKUTE BO ETHHYKATa IMPHITATHOCT U
penurujara. Melo u copabotHummTe Bo cTyauja ox 2012 roanHa cripoBeieHa BO TEpLUjapeH

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer

VYuupep3urercka Kimanka 3a nercku 6oiectu Ckomje, 2018 roauna
115



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

neHTap oOjaBuja cramnka ox 1,77:100 KUBOpOACHH, TIOBHCOKA OJ] TOPEHABEICHUTE CTYIUU
Nopajy CIEUWjaIM3UpaHOCTa HAa OBOj IEHTap 3a I[eHaTajJHa JMjarHOCTHKAa Ha
Heppoyponatuu  (12). JlpkaBuTe BO KOM HEMa €Ta0lUMpaH pPEIOBCH PYTHHCKH

yITpacoHorpad)cku CKpUHUHT UMaaT HajHUCKA CTallKa Ha paHa JeTeKIHja.

I'maBHata men Ha cute ucTpaxyBama Ha moneto Ha CAKUT e nma ce momoOpwm
JIMjarHOCTHKATa HA OBUE aHOMAJHH, Jla C€ JUjarHOCTUIMPAAT aCOIMPAHU EKCTPapECHATHU
aOHOPMAJTHOCTH M J]a C€ CKpUHHpA 3a MapaMeTpH Ha Jjoiia 0yopexHa (QyHKIMja, co IeT Ja
C€ OBO3MOXH MYITHAUCUUIUIMHAPEH MEPUHATAICH MPUCTaN 3a moxobpa mporHo3a. Bo tek

ce TrOJIeMHU CTYAMH 3a TeHETCKa MPeIUCIIo3niija Ha u3oaupad u cuaapomcku CAKUT.

OBaa peTpoCreKTUBHO-TIPOCIIEKTUBHA CTyHja € paboTeHa co Ie] Aa ce aHaJu3hpaar
aeMorpadcKUTe KapaKTEPUCTUKH, JIA0OPATOPUCKUTE, TEHETCKUTE M MPOTHOCTUYKUTE
¢dakropn kaj mammenture co panHo aujarHoctuirpad CAKUT. Cryawmjata mpercraByBa
NPUKa3 Ha KIMHWYKUTE KapaKTEPUCTUKU M UCXOJOT Kaj MAIlMeHTH Kaj KOM COMHEHHETO 3a
KOHIeHHTalHa MandopManyja Ha YPHUHAPHUOT TPAKT € IIOCTaBEHO IIPEHATalHO, a
JMjarHo3ara € TOTBpJEHa BO PAHMOT NOCTHATajeH mepuoj. VcXomoT on cienemero Ha
rpymnara Ha paHO IWjarHOCTUIMPAHW KOHTCHUTATHU Majdopmanuu Ha OyOpesute W Ha
YPUHAPHUOT TpakT Oelle KOMIApUpaH CO HCXOAOT Kaj rpymnara co JOIHa IOCTaBeHa
nujarHo3a Ha CAKUT. Baksa cTyauja Bo HamaTa JpkaBa HeMa. AHaJM3UPaHU Ce MalueHTH
co CAKUT Bo crynujara Ha PucreBcka u copaboraunute, anamms3a Ha CAKUT kaj SGA

nalueHTuTe € 00jaBeHa Bo CTyaujaTa Ha JaHueBcka u cop. (122, 126, 127).

6.1. IEMOTPA®CKHN KAPAKTEPUCTUKH
6.1.1. I'PYIIA HA PAHO U /IOITHA IHJATHOCTHIIUPAHHU AHOMA/TUH

Ananmm3upana e rpyna on 399 wumcrnmranuim co CAKUT, nujarHocTHIIMpaHd Ha
Knunukara 3a gercku Oonectd, Ckorje. AHanM3UpaHH ce JBE TOJEMU Tpylnu Ha
WCIHUTAHUIIM - TPyIa Ha UCIIMTAHUIIM CO paHo nocTtaBeHa aujarnoza Ha CAKUT u rpyna co
JI0ITHA TIOCTaBeHA JMjarHo3a. Bo rpymara MCIUTAHUIM CO paHO TIOCTaBeHA JIMjarHo3a ce
aHaJIM3MpaHU MAlMeHTH Kaj KOU JIMjarHo3ara € MocTaBeHa BO HEOHATAIHUOT nepuo. Pana

JMjarHo3a Ha aHOMaJIuu Ha OyOpe3uTe M Ha YpUHApHUOT TPaKT Oele mocTaBeHa kaj 211
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ucnutanum (52,88%). Cenekuujata Ha MAalUEHTUTE 32 HCIUTYBAIE C€ BpIICNIE HH3
jacHomeuHHMpaH Tporiec KOj omdaru NPUAPKYBAKHE KOH MPETXOAHOACHUHUPAHU

WHKITY3UBHU KPUTEPUYMH 3a JIBETE TPYIIU.

I'pynata co nouna nujarnoctunupan CAKUT ondaka 188 ucnuranumm (47,12%) xou
ce JMjarHOCTHLIMPAHU M0 HeoHaTajgHata Bo3pacT. OBHE MAIMEHTU C€ JIUjarHOCTUIMPAHH
nopaau KIMHWYKH TpoOiemM. CHMOTOMH BO MOMEHTOT Ha JujarHo3ata (MHQEKIHja,
cTomMayHa 00JIKa, MPOTEHHYpHja, XeMaTypHja, aKkyTHa OyOpekHa MHCY(UIIMCHIM]ja) nMaa
100 ucnuranumm (92,59%). Nndekuun kako WHUIMjAJICH CUMIITOM Ha JHjarHOCTHKA NUMaa
78 nmanmeHTH, MHKOHTHHEHIIMja, peHajHa Kojuka umaa 10 ucnuranunu, nporennypuja 11,
xemarypuja 13, MHKOHTHHEHIIMja KaKO WHHUIMjAJIeH CHUMIITOM Ha JMJarHOCTUKa Kaj 3
ucnutanuiy. byOpexxHa uHCyuIMeHIIMja Kako HHHIMjaHA Tpe3eHTanyja umaa 16
nanueHTd. Vicnutanuy KoM BO MOMEHTOT Ha JMjarHOCTHKA HEMaa CUMITOMH Ha adeKIija
Ha OyOpe3WTe W HAa YpPHHAPHUOT TpakT ce 84. Twe ce AUjarHOCTHIMPAHU BO CKJION Ha
yATpacoHOTpad)CKU CKPUHHUHT MOpaau Tu3MOpdHja U eKCTpapeHATHH aHOMAIUU WIH BO
CKJION, Ha (haMUIIMjapeH CKPUHUHT KOTa HEKO] OJ YJICHOBUTE Ha CEMEJCTBOTO O] MpPB
CTereH Ha cpoacTBO uma nujarnoctuimpad CAKUT.

Hosure crymun pedepupaar npenaranna nujaraoza Ha CAKUT kaj BUCOK IPOIICHT 01
UCTIUTAHUIUTE, KOj ce aBku on 72 mo 80% (129, 10). IIpenaranHaTta aujarHosa Kaj OBUE
NAIMEeHTH JaBa MOXKHOCT Jla C€ MPOMEHHU MPUPOJHHOT TEK Ha HEKOU O]l OBHE aHOMAJIUH

npeky TpeTMa in utero (130, 131).

6.1.2. I'PYIIA HA IIPEHTA/IHA H IIOCTHATAJIHA /[HJAT'HO3A

Konrenuranuure mandopmannu Ha 0yOpe3ute U Ha YpUHAPHUOT TPAKT CE€ aHOMAJIUU
KOHU YeCTO C€ JUjarHOCTHUIIMPAaT BO TEKOT Ha OpeMmeHocTa. Tue ondakaar 15-20% ox cure
NpaHaTaIHO  JUjaHOCTHLIMpPAaHW  KOHTeHWTanHu  aHomanmuu  (13).  derannara
yaTpacoHorpaduja € ei1 oA BOCHOCTaBeHa AMjarHOCTMYKAa PYTHHA BO IOBEKE 3€MjH, CO
HajMaJIKy JBa Mperjield BO TEKOT Ha OpeMEHOCTa KOM OBO3MOXKYBaaT MOHHTOPHpAHmE Ha
(heTaTHHOT pa3Boj CO el yTBpAyBame MoxHN Maidpopmaruu (10). OBaa qujarHOCTHKA BO
MOCJIeTHUTE TOAWHU € 1M0100peHa BO OJJHOC Ha cuTe (DeTalHu OpraHd U CHUCTEMH, 10 HUBO
Ha JIeTeKIIMja Ha ONCTPyKTUBHU yporatuu o1 80 1o 90%. Bo eBporicka cryauja Ha Wiesel
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U COpa0OTHUIIMTE, CIpOBEACHA BO 12 1pKkaBH, CEH3UTHUBHOCTA 3a MpeHATalHA
yatpacoHorpadcka nereknuja Ha peHanHu Mandopmaiuu e 81,2% (10). Bo MoMeHTOB,

80% on anomanuute Ha OyOpe3uTe W Ha YPUHAPHUOT TPAKT C€ JIETEKTUpPAaT MpEHATATHO

(133).

Hajuect Haon Ha ¢eTaHa peHanHa yiaTpacoHorpaduja € aHTeHaTaIHaTa Xuaponedposa.
Ce paboTh 3a yHHJIATEPAIHO WM OHJIATEPATHO MPUCYCTBO HA HEKO] CTENCH Ha

MHUEJIOKATUKCHA ujaTaluja kaj peTycorT.

ETtnonorujata Ha mpeHaramHaTa XuapoHedposa € MHory mupoka. Hajromem Opoj ox
clydauTe BO CTyaujaTa Ha Liang u cop. mmaa TpaH3uTopHa Xuaponedposa (48%) wiu
dusuonomnika (15%). Tpansuropanara uin (HU3UOIOIIKA XUAPOHEPPO3a HAJUECTO € JIeCHA
xunapoHedposa. 3a pasnmuka on toa, UPJO peuncu cekoramr ce mpe3eHTHpa CO TEIIKa
xugpoHedpos3a. CreHosa Ha yperepo-mneiBuuHata crojka (UPJ) ce jaByBa kaj 1/500
xuBopoaenn (134). TunuuHata ynTpa3BydHa Mpe3cHTalMja Ha creHo3a Ha UPJ e Temika
xuaponedposza 6e3 xuapoyperep u co HopmaiHa Oemuka. Okony 9-15% ox derycute co
aHTeHaTallHa XWUJpoHe]po3a MMaaT Be3WKoyperpasneH pediykc. Tunmuvna ynrpa3BydyHa
Npe3eHTalja € HMHTePMHUTEHTHA NeNBUYHA AWJaTaldja oOJf BapujaOWIIeH CTemeH, o
3rojleMeHa pe3ujayalHa ypHHAa M MMIIpecHja Ha I[IOCTOjaHO UCIOJIHETa OelIMKa.
[IpeBaneHnujaTa Ha CcTeHO3a Ha BesukoyperpanHara crnojka (UVO) Bo ommirata
nonynaruja € 1% (135). Xugponedposa win xuapoyperep Oe3 auiatainuja Ha OemukaTa
cyrepupa Ha BE3UKOypeTpajHa CTeHO3a, HO JudepeHlyjagHaTa JAujardo3a co
BE3UKOYypeTpalieH pedIiykc Moke J1a Ouje Telka. Yperpolena € MMCTUYHA JulaTaluja Ha
TEPMHUHAIHUOT JIe]l Ha YPeTepoT Bo Oerrkara wim yperparta. MHiuaennara e okony 1/5000
HOBOPOJEHHU, ofaHOcOT Mamku/xeHcku e 1:3-5. Kaj Hajromem Opoj oIl ciiydauTe MOCTOH
acorjamnuja co aBoeH kanajeH cucreM (80-90%) u exronuyen yperep (75%), 10-20% on
yperpouenure ce Ounatepennu. Kaj TBOeH KaHalleH CHCTEM, JOJIHHUOT IOJI YECTO HMa
pediykc, a TOPHUOT TOJI MOXKE J1a Oujie ONCTPYKTHBEH MOpPaJAM €KTOMMYHA MHCEpLUja Ha
ypeTepoT WM yperepouena. [oleMuTe ypeTreporend MoKe Ja ja  OICTpyupaaT
KOHTpaJlaTepaHaTa BE3UKOYpeTpaiHa CII0jKa WIIM BPAaTOT Ha OEHIMKaTa, IITO PEe3yJITHpPa CO
OunarepanHa xuapoHedposa. ONCTpyKMjaTa Ha JOJIHUTE YPUHAPHU MATHILTA CE jaByBa CO
uHnuaeHna ox 2,2/10000 sxuBopomenu (136). BamBynma na 3agHa yperpa (PUV) u

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer

VYuupep3urercka Kimanka 3a nercku 6oiectu Ckomje, 2018 roauna
118



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

ypeTpaiHa aTtpe3uja ce jaByBaar co wuHimaeHna oxa 1/5000-8000 wHoBopogeHu u
MpeTCTaByBaaT MPUUYMHA 32 TEIIKa OUaTepaiHa ONCTPYKTUBHA ypolaTdja. Y ITpa3ByIHHTE
KapaKTepUCTUKH Ha OBaa KOHJWIIMja CE JWjaralidja Ha MPOKCHMAJHATa yperpa (3HaK Ha
KITy4alika), MeraBe3uka co je0e, XUIepexoreH SHJ Ha OelnKaTa W Tellka OuiarepaiHa
yperepoxuipoHedpo3a WIM 3HAK HA OINCTPYKTHBHA pEHANHA JHCILIa3Wja (XHUIIEPEXOTreH
peHalleH TapeHXUM CO KOPTUKAHU IHCTH) Kaj Mamkutre ¢erycu. bunarepannara
ONICTPYKTHBHA pPCHAJHA JHCIUIa3dja pe3yaTHpa CO OJHMIO0 WIH aHXHJIPAMHHUOH, IITO
MOCJICIOBATETHO BOJY JIO IyJIMOHAIHA XHIIOIUIa3uja U e()OPMHUTETH HA EKCTPEMUTETHUTE.
Oncrpykiyjata Ha JOJHUTE ypUHAPHH TMATUINTA KOja HE € TPEeTHpaHa HMa BHUCOK
MopranuteT (45%) u okoiy 25-30% o1 HOBOPOACHHUTE K& pa3BHjaT TePMHUHAIHA OyOpeKHa
6omect (137). JIONONHUTETHO, OBUE J€lla CO ONCTPYKIMja HA JOJHHOT YPUHAPEH TPaKT
uMaaT naucyHkiMja Ha OeluKara, JIOI pacT U MaKu MH()EPTUIMTET aKo MOCTOU ypeMuja
(137). Be3nko-aMHHOHCKO IAaHTHparbe 3a MPe3epBUpab-e HAa peHaTHaTa (pyHKIHja BOIU 10
MOJOOPEHO TEePUHATAITHO MPESKUBYBAKkE, HO JOJITOPOYHO CE YIITE HEMa JIOKa3H 3a
npesepBaija Ha peHaiaHata GyHkiuja (137). deranqHaTa 1UCTOCKONHKja BOIU OJ IOTOYHA
€THOJIOIIKA JIjarHo3a CO MOXKHOCT 3a TPETMaH Ha BaJIBYJIa Ha 3a/IHA ypeTpa CO Jiacepcka
a0JamMja, HO HEMa CTAaTHCTUYKA 3HAYajHOCT BO Pa3lIMKaTa OJI MCXOJOT CO OBOj TPETMaH
CIOpeI0eHo CO BE3WKO-aMHUOHCKO mantupame (136). Muaukanuja 3a eranna xupypruja
MMa caMO Kaj OINCTpyKIHMja Ha JOJHUTE ypuHapHU martumTa. llentpurte 3a deramnu
WHTEPBEHIIMM 3a TEIIKH, CIOKEHW aHOMaluu Ha OyOpe3uTe W Ha YPUHAPHHOT TPAKT
0JIBOjyBaaT Maja Tpyla MalueHTH KOM ce NPEeIu3BHK 3a BakoB paH TpetrMmaH. OBOj
MPEIM3BUK CE OJTHECYBA M HA CEMEJCTBOTO M HA 3JPaBCTBEHUOT CUCTEM, TOj € KOMIUICKCEH,
“Ma XpPOHWYCH TEK M BHCOKa IeHa. Hamexxra ocraHyBa Jieka OBOj Mporiec ke MpuIoHece 3a

BUCTHHCKH HAIpeoK Bo neaujarpujara (138).

AnoManuu Ha OemmrKara ce MOYKHHM Kora MMa 3rojieMeHa OellnKa WM KOTa Taa He MOXe
Jla ce BHM3yalM3Mpa BO TEKOT Ha LEIUOT mperien. MeraBesuka ce jaeduHupa Kora
aMjamerapor € > 7 mm Bo mpBuoT Tpumectap (139). Judepenuunjannara aujarHosa Ha
MeraBe3rKa BKJIy4dyBa OINCTPYKIIMja Ha AOJHUTE ypuHapHu natuiurta, VUR, cuaapoMot Ha
MeraBe3WKa - MHKPOKOJIOH - xumorepucrantuka kaj skenckd (140). Kora mocrtom

OJIUTO/aHXHJIpaMHHOH, Tpeba Ja ce IOCTaBM COMHEHHE 3a OujaTepajiHaTa peHaliHa
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nartoJjiorvja (OmnarepaiHa MyJITHLIMCTUYHA Oonect, Temka ounarepanna UPJ oncrpykimja,

Ounarepaina peHaiaHa arenesuja mwim APKD).

Kaj moman mpoueHT o ciiydauTe Kaj KOM IPEHATATHO € TOCTaBeHO COMHEHHE 32
CAKUT ce aumjarHocTHimpa cepro3Ha MATOJOTHja HA yPUHAPHHUOT TpakT. ExaHa romema
cryauja on Lee u copaboTHunmTe pedepupalnie pu3MK 3a MaToiorija Ha OyOpe3uTe u Ha
YPUHAPHUOT TPaKT Kaj 36% O] MCTUTAHUIIUTE, HE3AaBUCHO O] CTEIICHOT Ha XHJIpOoHEPpo3a
koj e BuaeH mpeHaranHo (141). Bepojarnocra 3a xommiekcen CAKUT kopemupa co
Te)KMHATA Ha aHTCHaTalHaTa XuaApoHedposa. PeTku nmpuunHu ce eKTomuyeH yperep, Prune

belly cunnpom, nuctu Ha ypaxyc u arpesuja Ha yperpa (142).

ONHMroXuapaMHUOH M IOCTHATAJIHU OMJIATepaIHH aHOMAJIMHU CE PH3UK 332 HEIOBOJICH
ucxoj (morpeda oJ] XMpypIKka MHTEPBEHIUja WK opeMeTeHa OyOpexHa ¢pynknuja) (143).
Bo ciydaj Ha OunatepanHa adeKkirja co OJUTo/aHXHIPAaMHHOH, Tpebda 1a ce pa3MHCcIyBa 3a
MHIYKIMja Ha pafambe OTKora ke ce mnocturHe (eranHa OenoapoOHa Marypaiuja.
WNunukanyja 3a TepmuHanuja Ha OpemenocT 4% kaj cioyyante Ha uzonupan CAKUT, 50%

kaj curapomcka npojasa Ha CAKUT (10).

Bo marepujanor aHanusupaH BO HallaTa CTyJdja, paHa JUjarHo3a Ha KOHTC€HUTAJIHU
aHoMayiuu Ha OyOpe3uTe W Ha YpPHUHAPHMOT TpakT e mocrtaBeHa kaj 211 (52,88%) on
WCTIUTaHUIINTE, JToIHA Ka] 188 (47,12%). Bo rpymnara Ha MCIIUTAHUIM CO PAaHO TMOCTaBeHa
JIMjarHo3a ce aHAIM3MPaHH JIBE TIOATPYIH 110 OJHOC Ha TOAATOKOT JIAJI OBUE UCTIMTAHUIIH
uMaJle MpeHaTalHO MOCTaBeHO COMHEHHWE 3a KOHTeHHTasHa Mandopmaiuja Ha OyOpesute
WIM Ha ypUHapHUOT TpakT. [lomaTok 3a mpeHaranHo moctaBeHo comHenue 3a CAKUT co
¢deranHa ynrpacoHorpaduja € 100UeH O] POJMIHMOT KapTOH WM POIMIHUOT jauct. OBa
MIPEHATaJIHO TIOCTaBEHO COMHEHHE C€ €BalyHpa caMO KaKo MOJAaTOK 3a MPUCYCTBO WIIU
OTCYCTBO Ha COMHEHHE 3a Mandopmaiuja 0e3 HaBleryBambe BO HOJPOOHOCTH MOPAIH
HECTaHIapAU3HPAHOCT Ha MpeHaTajHaTa (eTanHa MpoleHa oJl CTpaHa Ha TMHEKOJIO3UTe Ha

MIPUMAapHO, CEKYHIapHO U TEPLIH]apHO HUBO.

Cranpmapnna ¢etanHa eBajyalyja Ha ypUHapeH TpakT omndaka 2D ynrpaconorpaduja

CO TpolleHa Ha JOJKMHAa Ha OyOpesute, AIl aujamerap Ha NHJIEOH, MPOIIMPEHOCT Ha

yperep, AujaMerap M aclekT Ha Oellnka, IpoleHa Ha aMHHUOHCKaTa TEYHOCT, aHallu3a Ha
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deranen cepym (B2-MG, cystatin C, kapuoTtun) u ypuHa (€JIEKTPOJIMTH, OCMOJAPHOCT).
I'maBen mapamerap 3a mpolieHa Ha OBaa JWjIaTalllja € aHTEPOIIOCTEPUOPHUOT AMjaMeTap Ha
MUEJIOHOT, 10 BPEIHOCTHTE NAJeHHU OJI CTpaHa Ha 3IpyKeHHeTo 3a (eramHa ypojoruja
(99). HajBucoka TmO3UTHBHA MEPIUKTHUBHA  BpPEAHOCT HMMa  MEPEHETO  Ha
arTepornocrepuopuuor gujamerap (APD) Ha mnHETOH BO IOCIEIHHOT TPHMECTap O
Opemenocra. [lo3uTHBHA MPOrHOCTHYKA BPEIHOCT 3a Mepema Ha APD > 7 mm wuma kaj

69%, nacpotu 49% 3a APD > 4mm Bo BropuoT Tpumectap (144).

JIONOJTHUTEIHY MHBECTHraluu orndakaaT TpUIUMEH3HOHAJIHA YIATPa3By4Ha IpOLEHA,
NPOAYKTH Ha (eTaHa ypuHa, MPOIeHa Ha MPOTOIHM Ha (EeTaTHHOT KOpTEKC, (eTanHa

Mar"e€THa pe€3oHaHCa, IPOTCOMUKA U MeTab0I0MHUKa Ol aMHHMOHCKAa TCYHOCT.

Bo cryauja Ha romema eBporicka koxopra Ha xuaponedposu (129), pedepupana e
MpeHaTa Ha JUjarHo3a Ha HajToJIeM IPOIECHT Ha KOHTCHUTAIHA aHOMAIMK Ha O0yOpe3uTe u
Ha YpPHHApHUOT TPAKT, CO UCKIYYOK HAa AHOMAIMHM KOW TEIIKO C€ BU3yalIW3upaaT Ha
YATPa3By4eH Mperiie/]l Kako MTO Ce CMUCIAINU, BE3UKOYPETpalieH pedIyKc U BaliByja Ha
3agHa yperpa. JIOKOJIKYy HE TOCTOM YHH(DUIMpaH TEpUHATAJICH CKPUHHHT TPOTOKOI,

MpeBaJICHIM]jaTa Ha aHTEHATAIHU XUIPOHE(PO3H € TIOHHCKA.

VYnorpebara Ha WES Bo npenaranna nujarnoctuka kaj ¢perycu co CAKUT co nunu Ge3
acOIMpaHN EKCTPApeHAJHH aHOMAJIMM JaBa NpEelU3Ha U paHa €TUOJIOLIKA JWjarHo3a M
nojgo6ap kimuHMukn MeHaumeHT (116). Ce mpermoctaByBa BOBEIyBambe Ha OBaa
JMjarHOCTUYKA ajaTka BO PYTMHCKA aHTEHaTallHa MpOIEHa CO Maj0T Ha IieHaTa M CO

HOI[O6p}I'BaI-LC Ha MOXHOCTAa Ha 6p3a HHTepnpeTaqua Ha pEe3yJITaTUTC.

deranHa crnekrpockonuja co marHetHa pe3oHanca (MR) u ¢dynkumonanna MR Bo
MEPCIEKTHBA Ce 0YEKyBa Jia IpepacHaT BO HEMHBA3WBHU MPOTHOCTUYKH aJlaTKH 3a (eTaaHa
JI0JIMjarHOCTHKA KaKo BOJMY 3a IMpeHaTajeH TpeTMaH Kaj jetamHure cirydan Ha CAKUT.
Bo Tek ce uctpaxkyBama 3a HIMIUIEMEHTAllMja HAa OBaa MeToJia 3a BUpTyenHa MP ayToricuja

CO BOJICHA TapreTUpaHa OMOTICHja Ha MECTOTO Ha KOHBEHIIMOHAIHATa ayTorcuja (145).

Bo namara crynuja, 93,84% o1 ucnuTaHULUTE CO PAHO JUjarHOCTUIMPAHU aHOMAJIUU

Ha OyOpe3uTe U Ha yPUHAPHHOT TPAKT MMaaT MpeHataiHo nocraBeHo comHeHne CAKUT.
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Panara nujarHosa Oemie CUTHU(UKAHTHO MOYECTO acOLMpaHa CO MpEeHaTalHaTa JUjarHos3a

na CAKUT (p < 0,000001).

[IpB HeoHaraneH mperjiel 3a eBaldyalldja Ha MPEHATAIHO IMOCTABEHO COMHEHHE 3a
OyOpexHU MandopMmaluu Oerre peaau3upad MoMery TPeTHOT U TPUECETTUOT JIeH, 3a Jia Ce
n30erne MUCHHTEpIIPETalija Ha HA0AO0T mopaau (HU3MOIIONIKATa AeXUaAparTalyja BO IPBUTE
IBa O TPU JIeHA MO paramkeTo KOora XuIpoHeppo3ara MOXKe Ja He ce€ IeTeKTHpa.
3a10/KUTENICH paH MPB OCTHATAJICH MperJie Bo MpBuTe 24-48 vaca Oelre peaaTn3upaH Kaj

COMHCHHC 3a BAJIBYJIA HA 3aJlHA YPETpPa NOCTAaBCHO MMPCHATAIHO.

Hajuecro mpenaramHO mocraBeHa IujarHo3a Kaj MCIUTAHUIMTE OJ] HAllaTta CTyAuja €
KOHTeHUTanHa xujapoHedppos3a. CTaTUCTHMUKM CUTHU(UKAHTHA € pasiuKaTa Kaj
WCIUTAHUIINTE CO IPEHATATHO TOCTaBeHa [WjarHo3a KOHTEHUTAHA XHUIpoHedpo3a BO
OJTHOC Ha WMCIHTAHHWIIUTE CO TIpEHATajdHa AMjarHo3a KOM HeMaa OMUC 32 KOHTCHHTATHA
xuaponedpoza (p < 0,000001). Camo 19 ucnuranunu ox osaa rpyma (9,40%) umaa
NPEHATAIHO € IOCTaBeHO COMHEHHE 3a Je(UHUPAH KIMHUYKU CHTHTET, O] HUB JHjarHo3a
Ha MYJATHIHACTHYHU JHjaryiacTHYHu OyOpe3u BO MCIHUTYBaHMOT Marepujai umame kaj 10
WCIIUTAHUIM, IIUCTH C€ BUJCHM Kaj 6 MCIHUTAaHUIM, areHe3wja kaj 1 mcnuranuk. Kaj 1
UCIHUTAHUK O] CTyJIWjaTa NpPEHATaJHO € MOCTaBeHO COMHEHHE JeKa ce pabdoTH 3a TpH

OyOpera, a TOCTHATAJIHO € MMOCTaBeHa MjarHo3a Ha MOTKOBHYECT OyOper.

JIOKOJIKy He ce NMjarHOCTULMpa KOHTeHWTaidHa Maidopmaiuja Ha OyOpe3ute M Ha
YPUHApHUOT TpaKT NpeHaTaqHo, BO paHara HeoHaranmHa Bo3zpact CAKUT ce
JIMjarHOCTUIIMpa HAjuecTo BO CKJION Ha 00paboTKa 3a MpOKCHUMallHa ypuHapHa Hudekiuja,
nannaOwiHa a0JOMHMHAIHA Maca WM akyTHa OyOpekHa UWHCy(QUIMEHIMja Kaj
HoBopoaenute co temku popmu Ha CAKUT kako OmmarepanHa XWUNOIHCIIA3Mja, TOJIEM
crereH Ha VUR u cianuno. Camo 13 ucnutanunym co paHo nocraBeHa aujarosa Ha CAKUT
BO HallaTa CTyJMja HeMaaT IpPEeHaTaJlHO COMHEHHE 3a aHoMaiMja Ha OyOpe3uTre W Ha
ypuHApHUOT TpakT. OBUE MAIMEHTH Ce JAHMjarHOCTHIIMPAHU Bp3 0a3a Ha KIMHUYKA MTPOOIIeM
BO HCOHATAJTHWOT TIepHOja, Koj Hajuecto Oemre wHpenknwja (70%), mnarrabuiHa
abgommHanHa Maca (15%), wnm ynTpacoHOrpad)cKM CKPHHUHT TOpaad IOCTOCHE Ha

eKcTpapeHanHu Manpopmanuu kaj 23,07%.

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
122



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

OctanyBa 3aKIy4OKOT JIeKa HajrojieM MpoueHT onx ucrnuranuiure (98,01%) kaj kou
nperaranHo e nmocraBeHo comaenue 3a CAKUT ce pano nujarHoctuiiupanu, 0yarogapeHue
Ha BOCIIOCTABEHHOT MPOTOKOJI 32 PaHO yNaTyBame Ha OBHE MAIIMEHTH 3a JIOJMjarHOCTHKA

Ha YHI/IBGPSI/ITCTCKaTa KIIMHUKA 3a ICTCKH 6OJ'ICCTI/I, CKOHje.

6.1.3 10JI

[TonoBaTa cTpyKkTypa Ha UCIIMTAHULIUTE BO HAIlIaTa CTyauja ja counnyBaa 152 (38,19%)
UCIUTAHUIM OJf *eHCku mon u 246 (61,81%) ox mamku non. Pana gujarHoza co
npeHatanHo nocraBeHo coMHeHne 3a CAKUT modecto € mocTaBeHa Kaj MalIKuTe
WCIIUTAHWIM BO HamaTa ctyauja (59,76%), HacmpoTH NeBOjUMIbaTa, Kaj KOW TpEHATaIHA
nujarHosa e nocraBeHa kaj 35,53%. Mamkure gena co CAKUT curnudukanTHo moyecto
0J1 J)keHCKuTe Oea mpeHatanHo aujarHocturmpand (P = 0,000003). MamikuTe HCIHTAHULH
ce 3acTalieHH BO IOTOJIeM Opoj M BO TpylaTa co MpeHaTallHa AWjarHO3a W BO Tpynara Ha
noctHatanHo gujarHoctunupad CAKUT. OBue Haomum Kopemupaar co pe3yiTaTuTe Ojl
crymuurte. Ctyaujata Ha Choi u copabotaunute ox 2016 roauna pedepupaiie moroiema
MHIUCHIIA Ha XUApOoHe(dpo3a Kaj MaIIKU HOBOPOJACHH W MPEHATAIHO W MOCTHATAIHO BO
OJTHOC Ha JKEHCKUTE HOBOpojaeHunmba (147). JleBojunmaTa Bo Hamara CTyAnja JOMHHUpPAAT
BO Trpynara Ha JIOI[HA IOCTaBeHa JHjarHo3a, Kaj Koja HeMma IMpEeHaTaJHO IOCTaBEHO
comuenne 3a CAKUT. Kora ce pabotu 3a mpeHaTajHa IojaBa, OJHOCOT MAIIKH/KEHCKU
¢derycu co CAKUT e 3:1 u o6uuHo ce paboTH 3a criopaanyHa npojasa. Ctynujata Ha Sanna
Cherchi ox 2009 romuna pedepupaiie NpeIOMHHAIMjA HA UCIUTAHHUIK OJ MAIIKH IO

(73%) (97).

Cé moBeke J0OKa3M ymaTyBaaT Ha 3aKJIy4doOK JieKa I0CTOjaT pPa3IUKHd BO OJHOC Ha
MOJIOBHTE TIpH (eTaTHO IporpaMupame Ha OyopexxHu OostecT u xuneprersuja (148, 149),
KOM TOKa)XyBaaT JeKa MAIlKUTe WCIUTAHWIM C€ TIOPAHJIMBH OJ >KeHCKuTe. Hexonky
XHIIOTE3H 33 PEHAIHO MporpaMupame kako mto ce RAS (150) u okcunarusen crpec (151)
pedepupaaT oAroBOp Ha CTpeC OJf OKOJMHATa 3aBUCEH O]l MOJOT M TpyXkaaT Mmoao0po

pa361/1paH>e 34 MCXAHU3MHUTEC 3aBUCHHU O[] IIOJIOT KOM C€ BO OCHOBATa Ha PCHAJIHOTO
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nporpamupame. OBa ce 0YeKyBa Jia IOMOI'HE BO pa3B0Oj Ha CTpaTeruja 3aBUCHA O MOJIOT 3a

MIPEBEHUPALE POrpaMupanu OyOpexxHH 00JecTH M KOMOPOUIUTETH Kaj JIBaTa MoJia.

6.1.4 YHUITATEPA/IHA/BUIIATEPA/THA MAHH®ECTAIIHJA HA CAKUT

Mandopmanunre Ha OyOpe3uTe U Ha YPUHAPHHUOT TPAKT MOXKE Ja OUaT YHUIATCPATHH
u Ounarepanaun. Kora peHamHHOT (EHOTHUN € KOMIUICKCEH M MMa IOBEKe aHOMAJWH,
HEKOTall € TEeUIKO Ja ce pa3depe Aanu oBue NeeKTH ce MojaByBaaT HE3aBUCHO WIIM JIaJIH
€/lHa O] OBHE aHOMAJIMU € MPUMapHa M JOMHUHAHTHA BO IIEITHOT TOj KOMIUICKCEH (EHOTHII
(4, 135, 152). bunatepanna manudecralyja Ha KOHT'CHUTATHH aHOMaJIMK Ha OyOpe3uTe u
Ha ypUHAPHHUOT TpakT ¢ mpucyTHa kaj 10-40% ox cmyuaute u 10% ox oBue deTycn nmaar
eKCTpapeHaIHu aHoManuu. JIeBa eqHOCTpaHa JIoKanu3anuja Oele HajuecTa JIoKau3aluja
Ha KOHI'CHUTAJIHUTE aHOMaJMM BO Hamara cTyauja. O rpymnara co peHaJlHH MapeHXUMHHU
aHOMAJIMW JIEBOCTpPaHa JoKanu3anuja umame kaj 198 wucnuranurm (49,62%). Osue
aHoMauHu 0ea IMoYecTO MPEHATAIHO JUjarHOCTHIIMPAHU BO CIIOpen0a CO KOHTCHUTATHUTE
aHOMaJIMU Ha OyOpe3uTe W Ha YPHHAPHHOT TPAKT CO JEeCHA M OujaTepaiHa JOKaau3alluja
(57,07%, 47,75%, 38,96% xoHcekBeHTHO). JIeBuoT OyOper € mouecto ahekTupan BO 0JHOC
Ha JIECHUOT TIpU TOcToekhe Ha aBoeH kaHaieH cuctem u MCDK. Craructuukara aHanmsa
Kako CUrHU(UKaHTHa ja MOTBPAM pasziiMKaTta moMely rpymara jella co IMpeHaTajlHa U
noctHaTanHa nujarno3a Ha CAKUT, a Bo olHOC Ha Heropara JieBa, IeCHa WK OmiatepaiHa

nokanu3aija (p = 0,019).

6.1.5 ETHUIIUTET

Etanukata crpykrypa Ha nauueHtute co CAKUT Bo Hamara ctyauja ja couyMHyBaat
UCIHUTAHUIM O] MAaKEJOHCKH, al0aHCKM, POMCKM M O JpYr'd eTHUYKUA TpyIu.
[IporenTyanHara 3acTaneHOCT Ha OJJCIHUTE ETHUIUTETH BO PAaMKHUTE Ha TpyraTa co paHa
nujarHosa ja counHyBaa 56,14% nena ox makemonckara, 31,83% ox ambanckara u 11,3%
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O]l pOMCKaTa €THHYKa Ipyla, ITO BO rojeMa Mepa KOPECIOHAWpa CO MOIyJalcKara
cTpykrypa Ha P Makenonuja cropen mnociegHuot nonuc Bo 2002 roguna (64,2%
Makenonmm, 25,2% Anbanuu, 3,9% Typiwm, 2,7% Pomu, 1,8% Cpbu, 2,2% apyru) (153).
3alenexaHa € CTAaTUCTUYKU CUTHU(UKAHTHA pa3iiMKa Mely UCIUTYBAaHUTE IPYHIH BO OJHOC
Ha eTHHYKaTa npunagHocT (p = 0,0001). Ona mTo HamaTa CTyadja ro mokaxa BO OJHOC Ha
eTHUYKaTa npumagHocT U aujarHoctukata Ha CAKUT e momaTokoT neka BO rpymnara
WCIUTAHUIM O]l MaKeJOHCKAa €THUYKa Ipyla IMpeHaTajHO AMjarHo3aTa € MOCTaBeHa Kaj
60,27% ox WCHNUTAHULIKMTE, BO Tpylara Ha UCIUTAHUIM O] ajl0aHCKaTa €THHYKA IpyIa,
MIPeHATaTHO JIWjarHo3ara e mocraBena kaj 39,37%, a kaj poMmckara nomynanuja kaj 36,36%.
Kako cratucTruky cUrHU(UKAHTHA C€ TMOKaXka pa3jIMKaTa Ha MPEHATaTHO U MOCTHATAIHO
MOCTaBEeHA JIMjarHO3a 3a KOHTCHUTAJIHH aHOMaluH Ha OyOpe3uTe W Ha YPUHAPHUOT TPAKT
nomery UCIUTAHUIIUTE OJf MAKEJJOHCKHOT U UCIIUTAHULIUTE O/ all0AaHCKUOT €THULUTET (P =
0,00016) u momery HCIIUTAHUIIUTE OJ] MAKEAOHCKUOT U poMckuoT etHuiuret (P = 0,0003),

a HeCUTHU(MKAHTHA TIOMeTy Jieriata oJ1 al0aHCKH U POMCKH €THUITUTET.

Ce HameTHYBa 3aKJIYy4OK 3a oTpeda o1 nmoaodpa nmpenarainHa aujarnoctuka Ha CAKUT
Kaj MalMeHTUTe Of ajnbaHcKara W O] pOMCKara e€THWU4YKa rpymna. MIMeHo, aujarHo3ara Ha
KOHT'€HUTAJIHU MalipopManiuy Ha OyOpe3uTe U Ha yPUHAPHUOT TPAKT Kaj OBHE JIBE €THUYKU
TpyNH 3HAYUTEIHO TOYECTO CE IMOCTaByBa BO IOCTHEOHATAIHHOT MEPUOJ, MOJOI[HA BO

ACTCTBOTO, IITO BOAH A0 ITOJOII UCXOA BO CICACHCTO HA OBUC UCITMTAHUIIN.

Bo oaHOCT Ha 3acranmeHocTa Ha €KCTpapeHaJHU MaHU(ecTaluu Kaj UCIIUTAaHUIUTE CO
CAKUT u paznuuHa eTHUYKa NPUIAJHOCT HE € HajJeHa CTaTUCTHYKM 3HAayajHa pa3jMKa.
Exctpapenannu anomanuu Oea 3actaneHu kaj 21,4% o MCOUTAHUIUTE CO MAKEIOHCKA,
23,62% xaj neuara o anbancka u 18,8% ox nenara co poMcka eTHUYKa npumnagHocT. Mako
He Oerre HajieHa CTATHCTUYKH 3HAayajHa pa3inka Ha mojaBa Ha Temka ¢popma Ha CAKUT
CO €THUIUTETOT Ha 3aboneHuTe aeua, temka Gopma Ha CAKUT HajuecTo nMaa poMCKUTE

nemna - 63,63%, ciopeneHo co abmanckute - 55,01% u co makenonckute nena - 49,11%.
6.1.6. DAMHITHJAPHA IIPE/TUCIIO3HITHIA

CAKUT HajuecTo € M30JUpaH M JIECEH, CO CHOpaauyHa TojaBa, 0e3 adeknuja Ha APYrH
YJICHOBHM Ha MCTOTO ceMejcTBO. TakanapeueHoro ,,familial clustering”, damunujapua mojasa
VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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e yecra (opma, ITO YKaXKyBa JIeKa NaToreHe3ara € Moj BIMjaHue Ha TeHETCKUTE (PaKTopu.
O6jaBeHo e JieKa Kaj YWICHOBH Ha CEMEjCTBO CO MCTa TeHCKA MyTallHja, Kaj KOU IPOMEHUTE Ce
JIBIDKAT OJl aCUMIITOMATCKHA CTPYKTYpHH aHOMaluu A0 Temka ¢opma Ha ESRD,
MaHudecTupaaT KoMILIeKceH reHoTur-penorun cooanoc kaj CAKUT (145,14). Kaj okony
10% ox manmeHTuTe CO commTapeH Oyoper, yIBpACHO € JeKa uMaaT POJHUHU OJI IIPB CTETICH
Ha CpOJACTBO adeKTUpaHu oja OojecTw Ha OyOpe3WTe WM HAa ypUHApPHHOT TpakT. OBaa
cocToj0a, Koja € 4ecTo acHMMITOMAaTCKa, cyrepupa IOCTOCHE Ha HacieqHa TPUYMHA U
HaMETHyBa motpeba O] CKPUHHHI HA POJHHHHUTE 0J MpBo KojeHo (33). Mako mMHOTY o[
¢dopmute Ha CAKUT ce BepojaTHO Npennu3BUKaHU 01 Ae(DEKTH HA eAWHEUEH T'eH, YTBPACHH
ce MyTalluu Kaj camo HekojKy renu (69, 76). Hekon dopmu Moxe ga ce MaHu(pecTHpaar
Kako CBOEBHJIHA IIeMaTH3WpaHa ¢amuidjapHa IojaBa CO HEKOMIUIETHA W BapujaOWIIHA
neHetpauuja. Ilperxomnu o0jaBenun crtyauu 3a ¢amuimjapHa nojaa nHa CAKUT
nmokaxxyBaar KoH(uukTHH pesyntatu. Roodhooft u cop. (155) yrBpamne mojaBa Ha
HeJneTamHu 0yOpekHU Mali(hopMaluy CO KOPUCTEHE YITPa3BYK, Kaj 9% Ha aCHMIITOMATCKH
ponHUHU oA TpBO KoieHO Ha 41 Oebe co OwnarepanHa OyOpekHa areHe3uja/TerikKa
musrenesuja. Cemak, Belk u cop.(156), kou eBanyupane 94 pogHUHHU O] IPBO KOJEHO HA 29
nena co yaunatepaiHa MCKD, co ynorpeba Ha ynTpa3ByK, JEMOHCTpHpaie MHHOPHH
OyoOpexxuu aHomanuu kaj camo 3 (0,3%). CrnporuBHo Ha oBa, MCPherson u copaboTHuiure
(33) oOjaBuie 13,5% oa pOAHMHHTE OJ NPBO KOJIEHO CO YPOTCHHUTAIHH aHOMAJIUU
(yHunaTepasnina OyOpexHa areHe3wja Win xurnocnaauja, notkosudect 6yoper u MCKD) kaj

82 CAKUT nauueHTH co KOPUCTEHE aHKETEH MpallaJHUK.

[To3utrBHA amuIujapHa KCTOPHja 32 aHOMAJIMU Ha OyOpe3nuTe U Ha YPUHAPHUOT TPAKT
uMaa 92 (23,06%) on ucnuTaHUIIMTE BO HamiaTa cryauja. Bo ucTpaxyBameTo € J00ueH
WHTEpPEeCeH TIOJaTOK, Jemara co Tmo3uThBHA cemejHa wucropuja 3a CAKUT Gea
CUTHU(UMKAHTHO TMOPETKO JUJarHOCTUIMPAHU IMpEeHaTadHO CIOpeNeHu co jenara 0e3
MasipopMan Ha OyOpe3uTe M Ha YpUHApHUOT TPAaKT BO ceMejcTBOTO, 33,7% HacmpoTu
57,7% (p = 0,00021). Ce HameTHyBa NpETIIOCTAaBKaTa JeKa BO aKyIllepcKaTa HCTOpHja
Henoctacysa nojnatok 3a CAKUT Bo cemejcTBOTO, KOj OU 10BEI 70 NOJeTajIHa aHTeHaTalHa
eBajlyalija 3a OBHE aHOMAJIMU M JI0 MOYECTO MOCTaByBame paHa JIMjarHo3a Kaj oBaa Irpymna

HUCIIMTAaHUIIN.
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damMunujapHata MpeIuclo3nlija Ha KOHIeHUTAIHUTE MaindopManuu Ha OyOpe3ute u
Ha YPUHAPHHUOT TPAKT € 00jaBeHa BO MaJM CTYIMH M KaKO MPHKa3 Ha ciydau. DaMuivjapHu
CTyIuu pabOTeHHM Cce€ BO CKION Ha HCIHTyBamke Ha TeHckata ocHoBa Ha CAKUT.
Nummnennara nva CAKUT e noBucoka kaj moromuute Ha ¢hamMmuinu co ucropuja 3a CAKUT
WJIM UCTOpHja 3a peHasiHa OoJiecT win aujadberec kaj majkara (14, 15).

Crynuure KoM ja mpoydyBaaT (pamuiujapHara arperanyja ykaxysaar jaeka kaj 10 mo
50% on nenata co CAKUT mocrou damunujapHa uCTopuja 3a aHoMmainuja Ha OyOpe3uTe uiu
Ha ypunapuuotr Tpakt (154, 64). Bo crymmjata ma Bulum, mosutuBHa damunmjapaa
ucropuja 3a CAKUT Owmma npucyrHa kaj 22,9% on cenektupanute ciydau (64), mro
KOopeJiHupa CO MOJaTOIUTe JOOMEeHHM BO Hamara cTyauja. VcTure aHOManuu Kako OHHE
JIMjarHOCTUIIMPAHU Kaj CEJICKTHPAHHUTE MAIUECHTH OWJIC MPUCYTHU Kaj PEYHCH TOJIOBUHA O]
oue Qgamuiuu, npu mTo VUR 6un HajuecTo mpucyTHa aHOMaluja, a pOAHUHUTE OJ MPBO
koieHo mMaine 10 matu morosema BepojaTHOCT na umaar CAKUT. Hajuecta anomanuja
YTBpJICHA BO aHAJIM3WpaHarTa molryaandja Ouina aBoeH kaHaieH cucteM (19% on pomHuHUTE

0J1 TIPBO KOJICHO).

Bo ananmzara Ha Hammot mMatepujan, 8,52% ox ucrimranuiuTe nmaa majka co CAKUT.
Bo rpynara majku co CAKUT, anomanuute Ha kaHalieH cucteM Oea 3actareHu co 70,59%.
CoBnarame Ha TpynaTa Ha IpUMapeH peHajeH (EHOTHIl Kaj MajKuTe M UCIHUTAHUIIUTE BO
HamaTa ctyauja umame kaj 58,82%. I'pynara Ha majku co CAKUT nodecto umaa skxeHCKH

nmotomitn co CAKUT (58,82%), criopenero co mamku (41,18%).

5,26% opn ucnuTaHWnMTe BO Hamata cryadja umaa tatko co CAKUT. Tatkouure,
HUCTO KaKO M MAajKHUTe, MOYECTO MMaa aHOMAJIMHM Ha KaHAaJHHOT CHUCTEM Kako Tpyla Ha
npumapeH peHasieH ¢geHortun. CoBmarame Ha rpynara Ha NpUMapeH peHalieH (peHoTHN 3a
TaTKOTO W MOTOMITUTE mMare kaj 61,9 %, HesnauutennHo nodecro Tarkopnure co CAKUT

nMmaa xeHckd nena co CAKUT Bo ogHOC Ha MalIKu.

On BkynmHUOT Opoj MCHMTAHUIM BO Hamiata ctyauja, 88 (22,06%) mMaa poaHUHA O]
IpPBO KOJICHO CO aHoMaiuja Ha OyOpesutre M Ha ypUHApHUOT TpakT. [lo ogHOC Ha
3aCTarneHoCT Ha IPYNUTE Ha AaHOMAJIMK O] MpUMapeH peHasleH (eHOTHII, TOBTOPHO HAjYECTO
ce MPUCYTHU aHOMAJIUHM Ha KaHAJTHUOT cucTeM, 3actarneHu co 69,32%. Kaj 32,95% on

HUCIIUTAaHUIIUTE CO pOAHMHA OJ IIPB CTCIICH Ha CPOACTBO CO KOHI'CHHUTAJIHA aHOMaJTPIja Ha
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OyOpesnte W Ha ypuHapHHOT TpakT, aujarHo3a Ha CAKUT e mocraBeHa mnpeHaTaHO,
HacnpoTu 55,63% ol MCIUTAaHWUIUTE Kaj KOM JHjarHo3aTa HE € MOCTaBeHA MPEHATAITHO.
Hajnena e craructuuku curHH(HUKaHTHA pas3iiika Mely TOpeHaBeleHUTe rpynu (P =
0,00017). Hammre pe3yaTatd Kopeiawpaar cO pe3yiataTure o0jaBeHH BO CTYIWH 3a

damunujapra nojasa Ha CAKUT (64).

OBue aHaIu3Hu IMOBTOPHO BOAAT A0 IHPETIIOCTaBKa A€Ka BO TCKOT Ha IPCHATATHUTC
mperican HEAO0CTaCyBa IOJATOK 3a IIO3MTHBHA (l)aMI/IJ'IHa adHaMHE3a Kaj YICHOBUTEC OO IIPB
CTCIICH Ha CpOACTBO, KOj ou BOACIT OO HACOYCH MU JCTAJICH IIPCHATAJICH CKPHUHUHI 3a

aHOMaJIMHU Ha OyOpe3uTe U Ha yPUHAPHUOT TPAKT.

bybpexnu mandopmanuu ce HajaeHu kaj okony 10% onx Onuckutre pPOJHUHHM Ha
nanmeHtute co CAKUT, nako ucture ce Hajuecto acumnromarcku (16). [IBe mperxomnHu
CTYAMU TIOTBPIWJIC TOCTOCH-¢ Ha TPEH]| Ha 3TrOJIEMYBale Ha MpPEBAICHIMjaTa HA JBOCH
KaHaJieH CUCTeM Kaj (pamuinuuTe Ha JAeua co OwmnarepanHa OyOpekHa areHes3uja/Telnka
musreresuja (155, 156). Kako 3akiydok, OBHE CTYAMH IO MOJAPKYBaaT HAOAOT JEKa
mmpokuot criekrap Ha CAKUT ce kapakrepu3upa co (pamMuiiujapHO ONTOBAPYBamkE, IITO
9YecTO BOAM IO T0jaBa HAa pa3jMYHU aHATOMCKHM Bapujauuu. [lopagm Toa, MOxe na ce
LIMEKyJIupa JleKa OBHE AaHATOMCKM aHOMAJIMM JieJIaT 3aeAHUYKM NaTOreH MeXaHu3aM U
TeHETCKa OCHOBA.

Ce mpermocTtaByBa JeKa OJAPEACH TPOLUEHT OJ TEeHETCKUTEe (OpPMH OCTaHyBaaT
HE/IMjarHOCTHLIMPaHu U PpekBeHIjaTa Ha pammnijaparor CAKUT BepojatHo e moronema.
daMuiIMjapeH CKpUHUHT U PAaHO T€HETCKO COBETYBame Ce MOTpPeOHM BO CEeMejcTBaTa Co
¢amunujapes CAKUT, unm HoBoaujarHoctuimpanu ¢opmu Ha CAKUT kom cyrepupaar

IMPHUCYCTBO HA TCHCTCKHU aHOMAJINH.

6.2.PEHAJIEH ®EHOTHII
ITocton romema xeTeporeHoCT Ha aHomanuuTe Kiacupumupanun kako CAKUT, oz
n3oHMpaHa xuapoHedposza 0 Xumoauciuiasuja wim areresmja. Crekrapor Ha CAKUT
omndaka aHoManuu Ha OyOperor (peHalHa XUMOAWCIUIA3Hja, AWCIUIA3Hja, ITUCTHYHA
JHCIIa3anja U areHe3eurja), aHoMaJIui Ha coOOMpHUOT cucteM (xuaponedposa, VUR, nBoen
kaHaneH cucreMm, Merayperep, UVO, UPJO), anomanuu Ha Oemmkara (JUBEPTUKYIYMH,
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yperepoiiena, Heyporena Oeiminka), yperpa (BajiByjJa Ha 3ajgHa YypeTpa), aHOMaluu Ha
murpanuja u ¢ysuja (morkoBuyect Oyoper, ekronuueH O0yoper). CAKUT omngaka mmpox
CIEKTap Ha aHATOMCKU AC(PKTKTH OJf aCUMITOMATCKM aHOMAJMU 10 JIETaIHU aHOMAalluu
(157-160). OBue aHOMAIMK MOKE Ja C€ M30JMPaHH MM BO CKIION Ha KOMIUIEKCEH PEeHaJIeH
¢deHoTH CcO KOMOMHAIMja HAa HEKOJIKY aHOMallui Ha OyOpe3uTe U Ha ypUHAPHUOT TPAKT,
KaJie IITO, OCBEH MPUMAPHUOT IOMUHAHTEH PeHaeH ()eHOTHII, TIOCTOU M CEKYHJIapeH U/IIN
TeplyjapeH peHaneH GeHOTHI, Kako Ha mpumep xunoauciuiazuja co VUR u xuaponedposa
U CJIINYHO.

Bo namata cryadja, KOHT€HUTATHUTE Mai(opManuy Ha OyOpe3u U Ha ypUHAPEH TPaKT
kaj 212 (53,13%) nmeua ce manudecTrpaa kako temka ¢opma, kaj 187 (46,87% ) oBue
aHoMmanuu Oea ox yeceH creneH. TexuHara co koja ce manudectupame CAKUT ne
3aBHCelle CUTHU(PUKAHTHO OJi €THULUTETOT Ha 3a00JIEHUTE Jella, cenak Temka (opma Ha
CAKUT He3HauajHO 1MOYECTO MMaa Jierarta o]l pPOMCKa €THHYKA IMPUTIQJHOCT, CIIOPEICHO CO
ambanckuTe u MakemaoHckute aena (63,64% wnacnporu 55,01% u 49,11%, coomBeTHO).
Texxunata co xoja ce manudectupaie CAKUT He 3aBucenie cirHuuKaHTHO OJ1 MOJIOT Ha
3abosaenute gena (p = 0,18).

Nzonupan CAKUT co nmpucyTHa eiHa aHoMalija Ha YpUHApPEH TPAKT Kako MpUMapeH
penanen ¢denotun umaa 302 (75,69%) ucnuranunm Bo Hamara cryauja. Kommiekcen
CAKUT wumame kaj 24,31% on ucrmranunure. M3omupanara ¢popma Ha CAKUT OGemre
MOYECTO TMPEHATAIHO HjarHOCTUIMpaHa of komiuiekcHata ¢opma (52,98% wnacnporu
43,3%), HO pasimkara He Oellle TOBOJIHA U 3a cTaTUCTHYKa curHudukantaoct (p = 0,097).
KommiekcHata dopma moyecTo € AMjarHOCTUIIMpaHa JOIHa, 0e3 MpeHaTajlHa JujarHo3a.
Mzomupannor CAKUT mouecTto 07 KOMIUIEKCHHOT HMAIlle €IHOCTpaHa JIOKaTu3aluja,
JoJieka OumaTepaiHa JIOKaIH3UIFja MoAeTHAKBO YECTO Oelle perucTpupana Kaj u3oiJupaHa
u xomruiekcHa ¢opma Ha CAKUT. Jlokanu3anujara HajuecTo Oelie ol JieBaTra CTpaHa
(45,11%), xaj rpymara Ha wu3omupan CAKUT neBocTpaHa Jokanu3zanyja WMaIie Kaj
57,81%. CraructruakaTa aHanM3a KakO CHUTHHU(HMKAHTHA ja TOTBPIHM pa3jMKaTa IoMery
rpymara gena co uzonupaH U komruiekceH CAKUT, a Bo ofHOC Ha yHHIIATepaaHa WA
Ounarepanna nokanmzangja (p < 0,0000001). Bunarepamna nokanmzanuja Ha CAKUT
3Ha4YajHO TIOYECTO OJ] yHUjaTepanHa Oemie acorupana co kommuiekceH CAKUT (p =

0,00005, p < 0,00001 KOHCEKBEHTHO).
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[TpumapHUOT peHaneH (EHOTHI Kaj UCIIMTAHUIIUTE O] HallaTa CTy/AWja HajyecTo Oere
MaHU(DECTUPaH CO aHOMAaJIMK Ha KaHAITHUOT CUCTEM BO Kow crmaraat xuapoHedposa, VUR,
UPJO, UVO wu nBoeH kaHaneH cucteM. OBaa rpymna aHoManuu Oerie 3actaneHa co 268
(67,17%), crnegeHo co rpynaTa Ha pEHAJHUM MAapEeHXUMCKH Oojectu (areHesuja,
XHIIOIIIa3uja, AUCIUIa3nja, MyATHLIUCTHYHU OyOpe3un) 3actaneHu co 28,82%, co uneHTuyHa
3acTaleHoCT Ha Tpymara Ha OojecTw Ha OemMka W OoJiecTH HAa Murpanuja u ¢ysuja.
[IpenaranHa nujarHo3a BO aHAJIM3UPAHUOT MaTepujan Oemie moctaBeHa kaj 30,43% on
JeraTta co peHalHW TMapeHXuMHU Oojectd, kaj 60,07% on aemara co aHOMajauu Ha
KaHAJTHUOT CHCTEeM. VICUTAHUIIUTE CO aHOMAIIMK Ha KAHATHUOT CHCTEM CUTHU(DHUKAHTHO
modecto Oea UjarHOCTUIIMPAHW MPEHATATHO O] TPylara UCHUTAHWIMA CO IMMapeHXUMHHU
penanuu 6onectu (p 0,000001) u ox rpymaTa Ha aHOMaJIMKM Ha MHTpanuja U Gysuja (p =
0,009). Ce nameTHyBa 3aKJIy4OK JIeKa HajuecTa Ipyla Ha aHOMaluH Ha OyOpe3uTe W Ha
YPUHAPHUOT TPAaKT € Tpylara aHOMAJIMW Ha KAaHAJTHUOT CHUCTEM, KOja JOMHUHHpaA BO
cirydante Ha (paMuiujapHa TpojaBa M HAJYeCTO OJf CHTE TPy Ha NMPUMApPEH pPEHAJCH
dbenotun ce AujarHocTULIMpa NpeHaTanHo. [IpumMapHUOT peHasneH (EeHOTHUI HajyecTo uMma
eIHOCTpaHa, JeBocTpaHa jokanu3aiuja (49,62%). Kaj 1/3 nena co CAKUT Bo Haimata
WCIUTYBaHa rpyma, Oelle perucTpupaH U JIOMOJIHHUTENEH, OJHOCHO CeKyHAapeH (EeHOTHIL,
BO KOj HAQJUecTo TOBTOPHO (KaKO W Kaj MpuUMapeH peHaieH (eHoTur) Oea 3acTaneHu
aHOMaJIMM Ha KaHATHHUOT cucreM co 81,95% (109/133), cineneHo ox peHalTHU MApEHXUMHU
aHOMaJMH, TMOToa aHoManuu Ha (Qy3uja u aHoManuu Ha Oemmuka. CTaTUCTUYKU
CUTHU(DMKAHTHO TIOYECTO CEKyHAapeH peHajeH (EHOTUIl O] Trpyrnara Ha aHOMalWU Ha
KaHaJIeH CUCTeM Oellie TUjarHOCTHIIMPaH BO TpymaTa co npeHaraina aujaraosa (p = 0,008).
Bo cekyHmapHHOT peHayieH (eHOTHUII, KaKO W BO MPHUMAPHHUOT, JTOMHHHpA XUIApOoHEDpO3a
kako eHtutet, moroa, UPJO, ma UVO, VUR, extomnuja, 1BOE€H KaHAJIEH CUCTEM U CIUYHO.
Tepuujapen penanen penorun oOemie peructpupat kaj 28 (7,01%) ox HamIMTe UCTUTAHUIIH,
on xou 60,71% ce Bo rpymata co npenaraigHa aujarao3a. OcBeH xuaponedposa, oBae ce u
4 cinyyau cO €KTOMUYEH OCTHMYM Ha yperep, merayperep, VUR, ypunom, Hedponutnjasa,
nucTa u cimyHo. CaMo Kaj e[ieH UCIUTAaHUK O] CTy/AHjaTa € HajeHa IIOMEPYIOIUCTUIHA

OyOpexHa OoJecT.

6.2.1. PEHAJIHH IIAPEHXUMHHU AHOMA/IHH
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Bo rpynara Ha peHaJHM TApeHXMMHH AaHOMAaJIMM crafaaT peHaJHa areHes3uja,
XUIMOIUIa3uja, JUCIUIa3Wja, MYITHIHCTUYHH OyOpe3u. [lomaTommrte on Hamara cTyauja
MOoKakaa peHallHUW MapeHXxuMaro3Hu mandopmanuu kaj 115 (28,82%) ox ucnuranummre.
3HAUUTENHO T[OYECTO WCIUTAHUIUTE CO pEHAHW MapeHXUMHU Oonectu  ce
aujarHoctunmpaar gouHa (69,57% wnacnporu 30,43%, p < 0,0001). IIpermocraBkara Koja
MPOU3JIETyBa OJl OBaa aHalIM3a € JIeKa MOXeOW €leH MPOLEHT O] HWCHUTAHUIUTE WMaat
a0HOPMAJTHOCT BO ToJIeMHHaTa Wi Opojor Ha OyOpes3wTe IpeHaTalTHO, KOW IOpaau
HeCTaHJapAU3UpaHaTa eBUACHIIMja Ha MPeHaTaJeH OMKC HAa aHOMalIuM Ha OyOpe3uTe W Ha
YPUHAPHHUOT TPAKT He T J10OMBaMe KaKo MOJATOK 3a MPEHATAIHO MMOCTaBEHO COMHEHHUE 3a
CAKUT. IlonoBuHa 0J1 HICIUTAHULIUTE CO PEHAHU MMAPCHXMMHU aHOMAaJMK Oea o] JeBara

CTpaHa.

Bo oBaa rpyna mandopmanuu JOMHHHpaa HCIUTAHWIM CO pEHaNHa areHesuja 37
MAIMEeHTH, UCTIMTAaHUIIM CO HAOJ HAa MYITHULIUCTHYHH AMCIUIACTHYHHU OyOpesm mmamie 19, a
6 TmalMeHTH CcO IUCTHYHA JUCIUIa3uja, kaj 11 wucnuranunmu wumame aucminasuja, 20
MalUeHTH UMaa XUIoAuCIUIa3uja, 14 ucnutanunu Oea KIacupUIIMpaHU KaKo XUIlonasuja, 4
WCIUTAHUIIM MMaa IMCTa, a caMO Kaj elleH WMCHUTAHUK € HajAcHa TIOMEepYyJOUUCTHYHA
OyOpexxna Oosect. CaMo Kaj JBajila MCIUTAHUIIM BO HaIllaTa CTyJWja MMa IMPEHATaTHO
MOCTaBeHa JIMjarHo3a 3a MYJATHLIHMCTHYHA AMCIUIa3Mja cO MOCIEOBaTEeNIHA pecopriuja u
HAoJ| Ha conuTapeH OyOper Ha NMPBUOT MOCTHATaJleH exo mperien. Pesynrature oj oBaa
aHanmm3a Tpebda co BHUMaHHME Ja ce ToikyBaar. Ce ToCTaByBa MPAIIakETO KOJIKAB MPOIEHT
O] OHA IITO TIOCTHATAJIHO TO TJeJaMe KaKo COMMTapeH OyOper MOYHaI0 CO MYJITHIIUCTUYHA
IMcIIa3hja Koja mpojoibkuiaa co pecoprnuuja. Hexkom cinyuam Ha MCKD Mmoxe na
MHBOJTyHpaaT MOCTHATAJIHO, MpaBejKH ja MOCTHATAlHATA JHjarHo3a HeBo3MoxkHa (161).
[IpeBanennujata Ha MYATHIMCTHYHU TUCIUIACTUYHH OyOpe3w Cropen ITUTepaTypHUTE
nogarouu ¢ 0,4 Ha 1000 HOBOpOJEHM M HajueCcTO € yHWiIaTepainHa. PeHamHa areHesuja,
Crope]] TUTepaTypHuTe mojaToly, ce japyBa kaj 0,27 ox 1 000 parama, mTo HE KOpenupa
CO HamMTe pe3yiTaTd, BepojaTHO TMOpaaud TMpeHaraniHa CcyOAMjarHOCTHKA Ha

MYJITUIIUCTUYHU JUCTUIACTHYHU OyOpesH.

Pesynrarure on HamaTa cTyAMja TMOKakaa MPHCYCTBO Ha pEHaIHa areHeswja co 6
cllydad BO TpyIara co MpeHaTaiHa JujarHo3a u kaj 32 ciydyau BO rpymara 6e3 mpeHaTaiHa
VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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IMjarHosa, mro mperctaByBa 84,21%. Bo Hamara cTyauja, NpeHATalIHO COMHEHHE 3a

areHe3wja UMa caMo BO €JICH CITy4Yaj.

Penanna areHeswja € KOHTCGHUTAlHA aHOMajlHja KoOja € pe3yaTaT Ha KOMIUICTHA
HEMOXHOCT 3a pa3Boj Ha eneH OyOper. YHuiarepaaHa peHaliHa areHe3Wja € €IeH O]
MEXaHU3MHUTE KOj pesyntupa co conutapeH Oyoper (162). OBoj entuter Tpeba na ce
pas3IMKyBa O] CIIOHTAHA WHBOJIYIMja Ha MYJITHUIMCTHYHN quciuiactuuan 0yopesu (MCDK)
W 0]l KOHTpaJlaTepajieH HeQyHKIIMOHAIEH OyOper, 4uj JOJTrOpoYeH MCXOJ MOXE Ja Oujae
MHory paznuden (97, 83). deramHuoT mepuoa € Hajaodap MEpUOI 3a Ja Ce MOCTaBU
JMjarHo3a Ha peHallHa YyHWIAaTepajdHa areHe3wja. BooOWyaeHo ce mpaBu TIpemka BO
IMjarHOCTHKA CO PEHajHa arula3uja, peHalHa eKTOomuja, Kpoc-py3Huja, BO KOja BO HEKO]
MEPUOJT OJ1 Pa3BOjOT MOCTOEIE JIBE YPETEPUYHH ITYIIKH U 3aT0a He Tpeba 1a ce BOpojyBa BO
KOHT€HUTaJIHA peHaiHa areHesnja. Cryaujata Ha Delmas u copabotaunute ox 2107 roaguna
Jocera € HajroieMa MOMyJIaloHa CTY/IMja 32 KOHICHUTATHA peHaJHA areHe3mja. Taa J1aBa
TOYHA MpOLlIeHAa Ha MpEeBaJCHIIMja, acolUpaHu aHoMaiuu W KoHTpaiarepaien CAKUT.
W3onupana yHunaTepaiHa peHalHa areHe3uja uma npesaneniuja ox 60% on cioyuaute, 6e3
acolyjanyja co XpoMO30MCKHM aHoMmMaimu. KoHTpanarepasiHa OyOpexHa aHOMaIHja €
netekTupana Bo 15% ox gerycute u HOBOpPOJEHHUTE BO OoBaa cTyauja. OBOj Masl MPOLIEHT
BEpPOjaTHO ce JOJDKM Ha (DaKTOT JeKa KOHTpajlaTepallHUoT OyOper kaj yHMIaTepaiHa
peHaJHa areHe3uja MMa HOpMaJleH U3IJIe]l Ha parame, HO Iporpecupa KOH peHallHa OLITeTa
BO TE€K Ha JOJITOPOYHO CIIENICHE TTopaau Xurepuiarpauona moBpeaa ikl aHoMajalja Koja

e cemak HeneTektupana (163).

Vcnutanuny co HaoJ Ha MYIATHLHUCTHYHU JIUCIUIaCTUYHM OyOpesn umame 19, a 6
MalMEeHTH CO IMCTUYHA JUCIUIa3uja, kKaj 11 ucnuranumm wumaiie aucruiazuja, 20 manueHTu
nMaa xunoauciuiasuja. IlpeHatanHo, HUCTUYHU NMPOMEHU CE€ BUACHM Kaj 16 MCHUTaHMIIH,
O]l KOU MYJITUIUCTUYHH OyOpe3u ce BuaeHU Kaj 11, kaj ocTaHaTHTe BUIEHA € €IHOCTpPaHa

LUCTA.

Bo eBporickara ctyauja 3a MmyaTunucTuaHu gucruiactuaau 6yopesu (MCDK) kaj nemna
ponenu mnomery 1997-2006, cramkara Ha NpeHaTadHa JAeTeKiuja u3HecyBasia 88%.

ABTOpI/ITC 3aKIIYUWJIC OCKa MpCHATAJIHATa ,E[GTCKI_II/Ija MOXKC HOTCHLII/IjaHHO Aa T' IIPUKaXe
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KaKO TIOBHUCOKH CTalKHTe Ha mpeBajeHuuja ounejku Hekon cirydan Ha MCDK moxe na

MHBOJIyHpaaT MOCTHATAIHO, IPABEjKH ja MOCTHATAIHATA JUjarHo3a HeBo3MoxHa (161).

ABTO30MHO pellecMBHATa MOJIHIMCTHYHA OyOpekHa O0JIeCT ce jaByBa CO MHIMJCHIA |
Ha 20000 xwuBopoaenu (164). Hajuecto ce momku Ha myranuja Ha PKHD-1 renor, HO
BEpOjaTHO W JIPYTH T'eHH Urpaat yiora Bo eruomaroreHezara Ha ARPKD. Osue nanuentu
MMaar 3HAYMTENICH PU3MK 33 Pa3BOj Ha TepMUHAIHA OyOpexkHa 0oJecT BO JETCKa BO3pacT.
[TanmenTHTE CO MOMUIMCTHYHU OyOpe3u Tpeda BeaHaI HepoJIomKH 1a ce oopadorar. OBa
ce OJHECYBa M Ha WICHOBHTE Ha HHMBHUTE ceMmejcTBa. Bo Hamata cTyamja HajieHa e
ABTO30MHO pCIIECMBHA TIOJNUIIUCTHYHA OyOpekHa OOJIeCT Kaj JBE CEMEjCTBa, EIHO

cemejcTBo Oemie qujarnoctuipano co ADPKD (cnuka 40).

€.027 1.0 M
»1:02:21 p103-81-qa2 XIV02 AKWAZ

Crnuka 40. ABTO30MHO peliecuBHA MOJIUIMCTUYHA OyOpekHa 60IecT
6.2.2. AHOMAJIHH HA KAHAJIEH CUCTEM

Jlunaranyja Ha KaHAJICH CHCTEM € HajuecraTa rpyra Ha aHOMalluu Ha OyOpe3uTe W Ha
yYPUHAPHHUOT TpakT. Bo oBaa rpyma cnaraat xuapoHedo3a, BE3WKOypeTpalieH pedirykc,
JIBOGH KaHAJEH CHUCTEM, ypETEepOIleIBUYHA OOCTPYKIMja, YpeTpOBE3WKAIHA CTEHO3a H
JIBOEH KaHaJIeH cucTeM. AHOMajIMuTe Ha KaHAaJHUOT CHCTeM Oea HajuecTta Tpymna Ha
MPUMapeH peHaleH (EHOTHI Kaj UCIMTAHUIMTE O] HallaTta CTyIuja, 3acTareHa Kaj 268
ucnutanuim (67,17%). HMcnutaHunure co oBaa Tpyna Ha aHOMAaJIMM CHUTHU(PHUKAHTHO
mouecTo 0Oea TPEHATATHO JWjarHOCTHIIMPAHW OJ Jelara CcO PEHATHU IMapeHXUMHU
arnomaiuu (P = 0,0000001) u Bo oHOC Ha Jeriata Co aHOMAJIMK Ha MUuTpanuja u gpysuja (p =

0,009).
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Xunponedpo3sara e Hajuecta Mmasipopmanmja Ha OyOpe3nTe U Ha yPUHAPHUOT TPAKT KOja
ce gerekTtupa anteHatasHo. COOIBETHO HA TOA, HAjuecTa aHOManMja Ha OyOpe3uTe W Ha
YpUHApHHUOT TPaAKT BO HalIaTa CTyAHja € XuapoHedposzata, 3actaneHa kaj 1/3 ox BKymHHOT
opoj ucnutanuiy (119/399). On cryaujata ce UCKIYYCHH HWCIUTAHUIIUTE Kaj KOW Ha
WHUIUJATHAOT YATPACOHOTpa)CKM TOCTHATAIEH CKPUHUHT W Ha TOCIECJIOBATEITHUTE
KOHTPOJHH TPErJie MMallo JIECEH CTENeH Ha XuJapoHedpo3a, HajueCcTO BO CKJION Ha
TpaH3uTOpHA WM (U3HONOIIKA XUApoHePpo3a. XuapoHedposzara € AUjarHOCTUILMPaHA
npeHaraiaHo kaj 94,11% o ucnutaHuLIUTE BO HalIaTa CTy/AMja, Taa € JeBocTpaHa kaj 60,5%
a OwnarepanHa kaj 19,32%, mamku ce 76,47% on BKYMHHOT OpOj UCHUTAHHUIA CO
xuapoHedposa. JlomuHaHTHO, XUIpOoHE(po3a ce jaByBa Ha JieBaTa cTpaHa. Bo cryauwmre,
nomery 20 u 40% on cnyyaute xuaponedposata e dunaTepaaHa, MAIIKUTE UCIIUTAHUIU Ce
adeKkTUpaHH JIBOJHO MOYECTO 01 AeBojunmara. O apyra cTpaHa, XuapoHedpos3ata Moxe Ja
ce jaBu kaj okony 60 reHCKH cCUHIpoMH U criopaguuHu Mmandopmaiuu (132). Ctyauute
pedepupaar pasinyHa 3aCTallCHOCT MOMeEry TAIMeHTHTE CO JWjiaTaluja Ha YPHHAPHUOT
TpakT, Kaj 212 (65,2%) uzonupana xuapoHedpposza u kaj 113 (34,7%) xuaponedposa
acolMpaHa co aujaTanuja Ha Oemuka wiu yperep. lleecer manueHTH nMane CeKyHIapeH
nUcIuiacTuieH Oyoper u 24 umane noctHaTaaHo notBpacHa Prune Belly ceksenma. Onx 125
O0eOuma BO OBaa CTy/JMja CO YHUJIATEepaliHa XuIpoHedposa, kaj 82 (65%) Ouna adextupana
neBara crtpaHa. Camo 12 (3,7%) on ciyyauTe Ha U30JUpaHa XuJIpoHedposza Owuse
JUjarHOCTUIIMPAHU TIOCTHATAIHO TMPEKy HaoJA Ha maruiaduiHa abnomuHanHa Maca. [ler
ciydau (10,9%) Ha xuapoHedpoza Koersuctupaie co Apyru O0yOpexHu aOHOPMaIHOCTH,
BKJIYYUTETHO M JIBOCH KaHAJIEH CUCTEM, CUMIUIEKC ITUCTH, ToTkoBUuecT 0yoper u VUR. Bo
crynujata Ha Kim u cop., HajuecTo JETEKTHpaHa aHOMalWja IO XHJIpoHedpo3aTa
MpeTcTaByBa JBOCH KaHAJIEH cucTeM, aojeka, nak, MCDK Ouna BTopa Hajuecta anomainuja

BO MpeTxoHuTe cryauu (165).

Xunponedposzara Bo ckiaon Ha Texok CAKUT Oeme 3acramena kaj 21% on
WCIHUTAHUIMTE BO HAIIaTa cTyauja. XuIpoHe(po3aTakaj 0BOj MPOLEHT 01 UCITUTAHUIIUTE BO
HalllaTa aHaJIM3a KOET3UCTHpaIlle CO JIpyra peHalHa aOHOPMAHOCT Kako JBOEH KaHaJeH

CUCTeM, IIUCTH, noTKkoBuuecT Oyoper u VUR.
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BesukoypeTrpaiHuoT peduiykc Kaj MCHUTAHUIMTE O]l OBaa CTyauja Oelle 3acTareH Kaj
74 ucniutanuiy (18,54%) u Hajuecto Oerie yHuiaarepaieH (63,52 %). VUR umaiie noyecro
BO rpynaTa Ha UCIMTAHUIM CO JOlHA mocTaBeHa aujarnosa 81,08%, nacnpotu 18,92% xaj
rpynata Ha mnpeHaranHo aujarHoctunupan CAKUT. Ce HameTHyBa 3akiIydoK JieKa
MpeHaTagHaTa JMjarHOCTHKA Ha Be3ukoyperpaieH peduykc e temka, 1 VUR petko ce
IMjarHOCTHIMpa peHaranHo. Bo tekor Ha nerctBotro, VUR ce mujarHocTuimpa HajuecTo
BO CKJIoN Ha oOpaboTka 3a ¢heOpmiHn ypuHapHu uHbekuu. Bo Hamara cryauja, 51 ox 60
JOIIHA JWjarHOCTUIIMPAHW WCHUTAaHUIM HuMaa G(eOpwiHa ypuHapHa HHQEKIHja KakKo
WHUIMjAJICH, TPE3eHTHpPAuKd CHMIITOM, INTO nperctaByBa 85% ox  gomHa
mujarnoctunmpannor VUR. Crenenor Ha VUR, 3a kam, He Kopenmpa cO CTENCHOT Ha
xuaponedpos3arta, U TOj MOXKE Jja IOCTOU U Kora xuapoHedposzarta ke ce mosjeue. 3aToa e
HeonxonHa pgoeBanyainuja co MCUG u pana antubuorcka mpedunakca, co Ien ga ce

CIIp€YHX NMoHaTaMOIlIHAa pE€HaJIHAa OIITCTA.

Mery cute entutretu Ha CAKUT, VUR tpagunuoHanHo ce cMeTa 3a HajBaXeH
¢deHoTun 3a MHQEKIMM HA YPUHAPHUOT TPAaKT M OyOpeKkHa OITETa, CO MOXKHOCT 32
JOJATOPOYHH TOCTENUII CO HamalieHa OyOpekHa ¢yHKuuja u pedaykc Hedpomaruja.
KontpoBep3no Bo marorene3ata Ha peduiykc HedpomaTuja € (PakToT aeka Taa MOXKE Ja
Ouje KOHreHuTalHa Wi cTekHata. Hekou cTynuu 06jaByBaaT XMIIOTe3a JieKa MalUeHTUTe
co VUR umaar KOHreHUTaIHU peHAJIHU JIy3HH Npejl parame. Toa MoXe Ja € peIu3BUKaHO
0J1 TIporpecHja KOH KOHTeHHUTaNHA peduiykc Hedpomnatrja u OyOpekHa WHCYDHUIIUEHIIH]a,
MaKo He Ce acoIMpaHu cO MH(EKIWW Ha ypuHApEH TPaKT M acouupaHa WHQIaMaiuja Ha
OyOpesute [lpyru BepyBaaT Jeka HaToreHe3ata Ha cTekHata pediaykc HedopraTHja e
BHUCOKHOT IMPUTUCOK MNPEAM3BUKAH O/ peIyKC Ha ypUHA U PEKypeHTHM HH(EKIHH Ha
YPUHAPHUOT TPAKT, KOW MPaBaT OIITETa HA PEHATHUOT MTAPEHXUM.

Nako mpumapen VUR e enen ox Hajuecture ¢denorunoBu Ha CAKUT, Heromara
IpeBajJeHIMja MOXE Ja € MOTIEeHeTa M Jel OJl OBHE MallMeHTH MOXKe Ja oOcTaHar

HE/IMJarHOCTULIMPAHU JI0 [10jaBaTa Ha CUMITOMH Ha GeOpuiiHa ypuHapHa HH(pEKHja.

Bo rpymara ox 74 (18,55%) nmemna co BesukoyperpaieH peduiyke BO HaIlata CTy/Wja,
xemorpoduiakca npumaa noseke oja mnojoBuHa — 57,53% (42), uHpexuuu BO TEKOT Ha

CIIEZICHETO MMaa MCTO Taka MoBeke o1 mojoBUHA - 58,9% (43), a onepatuBHO Oea JEKyBaHU
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12,16% (9). OBa mopaau daktor naeka mnpoduiakca kaj ucnutanunute co VUR e
CIpOBeJieHa Kaj MCIUTAHULUTE CO TOTOJIEM CTENeH Ha pediykc, co IeN J1a ce CIpedd
JIOTIOJIHUTEHA PEHAIHA OLITETa MOPaIH JIy3HU CO3/1aJIeHH M0 HH(GEKIUY HA YPUHAPEH TPaKT
U TPUTUCOKOT IITO To MpaBu pediaykcoT. Xemompoduiaakca CUTHU(GUKAHTHO IOYECTO
mpuMaa Jierara co Be3suKoypeTpasneH peduryke kommnapupano co nenata 6e3 VUR — 57,53%
nacnpotu 30,53%; p = 0,000014. OnepaTtuBHO Oea TPETUPAHU MAIUEHTH CO TOJIEM CTEIICH
Ha VUR, oHHMe co penuauBHH ypOWMH(EKIMH, W TOKpaj CIpoBeleHa mnpoduiakca WU
neTepropalja Ha 0yopexHa QyHKIIHja.

Crpykrypau anomanuu kako VUR uiam 1BoeH KaHaJleH CHUCTEM C€ MONPEBAJICHTHU
MOkeOu mopanu (akTOT JeKa HeMaaT BIMjaHUE Ha MPEKHUBYBAHETO M MOXE J1a OCTaHAT
ACUMITOMATCKU WJIM HEKOrall KOMIUIETHO Ja C€ TOBJeYaT cO pacToT. J[BoeH KaHajeH
CUCTEM € BTOpa IO YeCTOTa aHOMaJjKja BO HEKOU CTYAHH, BO APYTd TOA C€ MYITHIMCTUIHH
aucruiactTudau 0yopesu (165, 166). OBue aHOMaJIMU MOXE Jia OCTaHAT HEIPEIIO3HACHU HU3
[IEJIOTO JIETCTBO aKO MAI[MEHTUTE eaMaaT ypUHapHH WH(pEKIuu. Pu3ukor 3a ypouHpexkumnn
Kaj oBue nanueHTd ¢ 20 matu moroiieM O] OmITara mnomynanuja. /leBojunmara HeKorarmr
MMaaT MHKOHTHHEHIIMja KOra €KTOIMYHHOT ypeTep ce OTBOpa BO ypeTpara JUCTAIHO Off
C(UHKTEPOT.

KoMmmuierHu v mapnujajiHu ABOJHM KaHAJIHUM CUCTEMM BO OBaa CTyAHja ce pedepupaHu
kaj 8,77% (35 mamueHTH) 01 CUTE UCTIIMTAHUIIA BO MPUMApPEH, CEKYHIAPEH U TepIlujapeH
¢deHoTUN, IITO BEpOjaTHO C€ JOJDKM Ha MPONYCT BO IpeHaTajdHara AMjarHOCTHKA U
MO’KHOCTa MIOCTHATAJIHO OBHE aHOMAJIMM J]a He Ce JMJarHOCTULMPAaT BO JAETCKaTa BO3PACT.
OBue aHOMaJIMK C€ JIMjarHOCTUIIMPAAT JOIHA BO JKMBOTOT KOTa HWCHUTAHUINTE HEMaaT
ypUHapHU MHQEKUHWU U ONCTPYKIMja HAa HEKOj O/l OBHE KAaHAJHU CUCTEMHM BO TEKOT Ha
J€TCTBOTO.

JIBOGH KaHaJeH CHUCTEM MOXKE JIa Ce CpPEeTHE BO acolMjaluja co Apyra KOMILTMKAIW]ja
KaKo OICTpyKIMja (BO HamiaTa cTyadja kaj 6 ucnuraHuim), pedaykc (5 Kaj UCIUTAHUIIN)
win uHpekurja (kaj 11 ucnuranunm). Kaj egen mauueHt oj cTyaujaTta, AWjarHOCTULUPAH
nonHa, Oe3 TpeHaTagHa JWjarHo3a, JBOEH KaHAJleH cHcTeM Oelie KOMOWHHUpaH Co
ypeTepoBe3UKaliHa ONCTPYKIMja M HedponuTHjaza. JIBajua manuMeHTH MMaa eKTONUYEH

OCTHUYM Ha ypeTep BO ypeTpa, €/IeH MalleHT uMallle KoOMOMHaIja Ha areHe3nja co JyIieKc,
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eneH Oeme KoMOMHaNMja €O apkKyaTeH OyOper © IcTa, €ICH HWCIHUTAHUK HMalle

kombuHaiuja co ypunom (Cruka 41).

Cnuka 41. MaruetHa yporpadwuja co Haox Ha UVJ oncrpykimja 1ecHO
[TuenoyperepuyHuTEe ONCTPYKLUH C€ CpekaBaaT Kaj 32 o]l UCIIUTAHUTE HOBOPOACHUHMA

U JOEHYMHba, [TOBEKETO BO Irpylara co IMpeHaTalHa aujarHosa (62,75%). YpoesukaaHu

orcTpykiuu umame kaj 20 manueHTH, ox kou 13 ce gonHa aujarHocTHnupand. Bo oBaa

CTyIHja THE C€ HAjUYeCTO YHHIJIATECPATTHU.

[peBanennuja Ha PUJO u PUV Bo ronemara cryauja Ha Ramayani e okony 42,5%
(167). OHue manueHTH Kaj KO MOCTOM XHApOoHe(dpo3a co MOrojeM CTENeH, MOBp3aHa CO
aHOMaJldja Ha JIOJHUOT ypWHApEH TPaKT WIM CO TUCIIACTUYHHM OyOpes3u, ce rpyma Ha
BHCOKOPH3WYHM TAIMEHTH 3a pa3BOj Ha OyOpexHa Oosiect. Panara nujarHosza kaj oBue
NAIMEeHTH BOJELIe 10 aJeKBAaTHO IUIaHMpame pPaH ONEpaTUBEH TPeTMaH U aJieKBaTHA

IMPOTCKTUBHA MECANKAMCHTO3HA TepaHHja CO [ICJI 3a4yBYBaKC HA 6y6pe>I<HaTa (I)YHKLII/Ija.

6.2.3. AHOMAJ/IUH HA BEIIIHKA

AHomanuu Ha OemMkara M ypeTpaTa - ypeaepoliesia M BajByja Ha 3aJHa ypeTpa ce
HAj/IeHU Kaj BKYNHO 43 0/1 HCIIMTaHUTE CIy4ad BO HalllaTa aHAJM3MpaHa rpyna. Bansyna Ha
3aJlHa ypeTpa € HajuecTa MpUYMHA 3a OINCTPYKLMja Ha JOJHUTE YPUHAPHU MATHILITA Kaj
Mamkute 6eouma. Ce jaByBa co mHIuAeHna 1 Ha 8 no 25 000 parama. EqHa TpetnHa of
MOMYHMHATa POJEHM CO IOCTEPHOpPHA YypeTpajHa BaJiByJla pa3BUBaaT TepMHUHAIHA
OyOpexHa HMHCYy(QHUIMEHIMja, HO HE BO IEPHUOAOT Ha JAETCTBOTO, TYKYy IMOJIOLHA, M IO
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anonecuennyja. [IpenaranHo oBue Qerycu mMaar MeraBe3uka M Ha3HaueHa a0JOMHUHAIHA
muctensuja. OBaa MeraBe3nKa MOXeE Jia ce JIPSHUpPA CO BE3UKO-aMHHMOHCKHU IIAHT IN Utero
WIM CO BE3UKOIIEHTe3a Mo parameTo. [lo Baka cmpoBeleHa apeHaka, abIOMEHOT ce
CIICCHYBa M c€ HaOupa 10 CTEIeH J]a HAIMKYBa Ha CJIMBA, O KaJie IITO MOTEKHYBa HA3UBOT
Prune- belly curnpom. Cute oBHe jielia ce ornepupaHu BO I€TCKa BO3pacT.

Bo HamiaTta cTyaMja umanie ocyM MalMEHTH CO MOCTEPHOpHA ypeTpaliHa BajByla, 0e3
eKCTpapeHAIHU a0HOPMATHOCTH, CUTe Oe3 mpeHatanHa aujarHo3a. OJ HUB, Kaj €JcH
UCIUTAHUK MMa MPHIPY)KHA JUCIUIa3hja, KOja BEpPOjaTHO € CEKyHIapHa, Kaj eleH HuMma
KOHTCHUTAJIHA JIUCIUIa3Hja Ha KOJIK, Kaj €JICH MMa YPUHOM CO JTBOCH KaHAJICH CHCTEM U Kaj
¢lICH UCIIMTAaHUK BAJIBYJIaTa Ha 3a/iHa ypeTpa Oelie acolpana co XUIepypuKkeMuja.

Kaj nBajua namnuenTu o Hamara CTy/uja UMaile ypeTepoiena.

6.2.4. AHOMAJIHH HA MUTPALIHJA H ®Y3HUJA

AHoManuu Ha Murpaugja ¥ Qys3uja Ha ypUHapHUTE NaTULITA W aHOMAJIMUTE Ha
OemmMkara M ypeTpaTa c€ CUTHU(UKATHO IOPETKH OJf NApEeHXUMCKHUTE PEHAIHU
manopmanuu. Bo oBaa crynuja aHoManuuTe Ha Murpanuja U (ysmja, T.e. €KTONMHYCH
OyOper nmaa 11 wucnutaHunu (BO TpynmuTe HAa NPUMApEeH, CEKYHAApeH M TeplujapeH
¢denorun), eneH Oeme co Kpocektonuja. O HUB, Kaj JBajla HMCIOUTAHUIM HMalle
acolpaHa XMIIOAMCIUIAa3Kja, Kaj JIBajlla MMallle KOHTpalaTepalHa peHallHa areHe3uja u Kaj
eIeH MYITHIIUCTHYHA mgucruiazvja. [loTkoBuuectn OyOpe3w ce 3acrarneHu Kaj 7/
WCIIUTAHUIIM, €JICH O] TAIMEHTUTE BO CTy/AMjaTa UMaIlle eKTOMHja U apKyaTeH OyoOper, eeH
uMalle apkyaTeH OyOper co ABOEH KaHaJleH CUCTEM JIeCHO, efleH umaite acouupad VUR, a
apyr UPJO. IloBekero mcnMTaHUIM CO apKyaTeH OyOper ce Mallku, Kaj €leH OJf HUB

MpEHATAITHO € TTIOCTaBEHO COMHEHHE JIeKa ce paboTH 3a TpeT Oyoper.

6.3. EKCTPAPEHAJIHU AHOMAJIMWU, MUHOPHU/MAJOPHU

Konrenurannute anomanmuu Ha OyOpe3wTe W Ha YPHUHAPHHOT TPAKT CE€ XETEporeHa
rpymna OOJIeCTH Kaj KOW MOCTOjaT pa3NuYHHU IeHETCKU (aKTOPU KAaKO IITO C€ XPOMO30OMCKHU
aOHOPMAITHOCTH W MYTAIlMU BO TEHHUTE KOM IO Peryaupaar pa3BojoT Ha YPHHAPHUOT TPAKT.

daxTopuUTe 0/ OKOJINHATA CE MOJICJHAKBO BAKHH 3a (heTaTHHOT pa3Boj. Kako crapTHa Touka
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3a 00U Ja ce KaTeropu3upa KOMIUIEKCHOCTa Ha OBHE aHOMAJIMHU, BaXXHO € JIa C€ Harjacu
nexka CAKUT moxe na ce manudectupa H30IUpaHO, KaKO KOMOWHAIMja HA PA3IUYHU
CAKUT ¢enotunoBu ©u 3aeqHO €O Japyrd Maiadopmaruu Wik cuHapomu. [onema
MYJITHIICHTPUYHA €BpOIICKAa CTyAMja 00jaBH IOJATOIM 3a acolujaidja Ha OyOpexkHH
MasipopMarii  co ekcrpapeHaaHu Mandopmaimu Bo 30% ox ciyuamte. Stoll wu
copabotauite Bo 2014 ronuHa o6jaBuja CTyaUja BO KOja Ha TOJIeMa HCIUTYBaHa Tpyma o]l
346841 aboprycu, MpPTBOPOACHM WM >KUBOpoaeHH mporeHuja 34% ox BkynHo 1 678
ciyuan co CAKUT umane acouupanu ekcTpapeHanau anomannu (168).

CmuuHo Ha o0jaBeHUTE CTyOWHW, Hallara CTyAdja TOKaXka acolujandja co
excTpapeHaHd anoManuu kaj 21,80% oxn ucnuranumure, 62,07% ox HUB ce BO Tpyrara Ha
ucnuTaHuim co nomna aujarnocturpan CAKUT, co craructuuka 3nagajuoct p = 0,0074.

Majopau AU3MOpPQHUYHKM CTUTMATH BO HallaTa CTyAMja uMaiie Kaj 31 UCIHUTaHUK, ITO
npercraByBa 35,63% ol UCHUTAHHUIIUTE CO EKCTPApEHATHH MajI(pOpMaIiH, O HUB IIOBTOPHO
MOBEKeTO ce BO rpymara Ha jpouHa aujarHoctuimpan CAKUT (67,74%). MuHopHu
IU3MOP(PHUYHU CTUTMATH Ce HajueHW Kaj 64,37% o HCIHUTAaHWIMTE CO EKCTpapeHaIHH
Mandopmanum, oa kou 58,93% Bo rpymara Ha JoIHA JUjarHOCTHIMpaHu mnanueHTH. Ce
HaAMETHYBa 3aKJIy4OK Jieka BO Ju3Mop(oiiomkaTta 00pabOTKa HEONMXOJCH € YJATpa3ByueH
CKPUHHHT 32 aHOMAJIMH Ha OyOpe3uTe W Ha YPHHAPHUOT TPAKT PAHO BO HEOHATATHHOT W
noeHeyknoT nepuoa. OBOj HEOHATaJeH CKPUHUHT Ke OBO3MOXHM paHa M Ipelu3Ha
JINjarHOCTHKA, aJIEKBaTHO CIEJCHE U paHa, CooABeTHa Tepamnuja. OBa € MOXKHO CaMO BO
TepIHjapeH IIEHTap CO YCIOBH 3a MYITHAMCHMIUIMHAPEH MpPUCTAll M MYJITHOpPraHCKa
MIPOIICHA.

On npyra cTpaHa, ce HaMETHYBa NpANIamkeTO 3a MpPEHATAHATa eBajyalllja Ha OBHE
eKCTpapeHAIHU aHOMAallud U COMHEHHMETO IITO THe Tpeda Ja ro modyaar 3a eBEeHTYAIHO

nocroeme Ha MasihopMarija Ha OyOpe3uTe u Ha ypUHAPHUOT TPAKT.

3acTaneHocTa Ha €KCTpapeHaTHU aHOMaIUU Oellle MOJeIHAKBA Kaj MCIUTAHUIIUTE O]
Maniku ¥ sxeHcku moi (20,33% nacnportu 23,69% cooaseTHo). OHa MITO € 3a 0/10eNeKyBaAHE
€ (aKTOT JeKa eKCTpapeHAJTHUTE aHOMAIUU CUTHM(UKAHTHO moyecTo Oea acolMpaHH CO
temkute Gopmu Ha CAKUT (p < 0,00033). [uctpudynujata Ha OBHE aHOMAJIHH aCOI[PaHH
co CAKUT e ciimuna co oHa mTO TO pehepupaar CTyIuuTe. 3HAUCHETO HA OBHE ACOIIH]alliH

€ BO ()aKTOT IITO MPUCYCTBOTO HA BAaKBH €KCTpapeHAIHW aHOMAIUU Tpeba Ja HacO4YM KOH
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MO>KHOCTa 3a ucroBpemMeHo nocroeme Ha CAKUT u na nacoun 3a ckpununr 3a CAKUT. Ilo
CUCTEMH, EKCTpapeHATHU MandopMaii co adekiyja Ha KapAuOBaCKYIapHUOT CHCTEM BO
HamiaTta cryadja umarine Kaj 16 mamuentu (4,01%), 6e3 cTaTHCTHYKM 3HAa4YajHa pasjvKa BO
OJTHOC Ha TPYNHUTE Ha UCIHMTAHWIM CO paHa WM JIOIHA nujarHosa. lllecHaecer mamueHTH
uMaa eKCTpapeHaIHW MajapopMaluyd Ha AUTECTUBHUOT CHCTEM, IOYECTO BO Ipyrara Ha
nouna nujarnoctunmpad CAKUT. Ox HuB, kaj 6 UCTIUTAHUIIM € HAjICHA aHaJHA aTpe3u]a,
Kaj J1Bajila MHTBHHAIHA XEPHH]ja, TI0 €/ICH TAIMeHT CO aHaJHa CTCHO03a, IUCTepHA Ha aHYC,
xosecrasza, Morbus Hirschprung, ypaxyc um wmanmosuiuja/areHesuja Ha >KOJYHO Kece.
AHOMaIIMY HAa TEHUTAIHUOT TPAKT MMa Kaj 12 UCIUTAHWIM BO CTYAMjaTa, Kaj ABajlla UMa
ypaxyCH YpOTCHHUTAJIIEH CHHYC, KPHIITOpPXHM3aM M XHUIIOCHA/aWja, Kaj €ICH IalueHT HMa
aMOMBAJICHTHH T'CHUTAIIMU M XOpJa Ha MeHuc. 66,67% oJ MalueHTuTe ce BO TpyraTa Ha
nouna nujarHoctunpad CAKUT. CymaphHo, HeBpopa3BOjHHM aHOMalnuu uma kaj 26
ucnutanuim (6,5% o BKyMHUOT OpOj MCIMTAHHUIIM BO CTyaWjaTa), JOMUHAHTHO BO rpyrara
Ha ponna gujarHoctuimpan CAKUT. IloBeke cryamm pedepupaaT H3BeCTyBama 3a
acouujanrja Ha CAKUT co HeBpopa3BojHU MOpeMeTyBama. [ eHETCKUTE MOpeMeTyBamba Co
BapHjalliu Ha OpOjOT Ha TCHCKUTE KOIHMH CE YECTO acOIMPaHU CO pEeHaJIHA XUIIOIUIa3Hja U
CAKUT, mocebHO Kaj MalMEHTHTE CO HEBPOpa3BOjHU TopemeryBama (84). Le Tanno u
copabotHunTe UcnutyBasie reHercka ocHoBa Ha CAKUT kaj manmentn co 1023.3924.1
mukponeneruu (90). Tue 3aknmyumie nexa PBX1 xammoucyduimeHnuja € oAroBopHa 3a
CAKUT. [lamuentuTte wuMale U CHHAPOMCKH KapaKTEpPUCTHKH - 3a0CTaTOK BO
HEBPOPAa3BOJHUOT Mpoliec U yiHu aHoManuu. [Tokpaj 6yOpesute, 0BOj reH € eKCIIpUMUpPaH U
BO MO30KOT. HeBpopa3Bojuu mopemeTyBama ce HajaeHu kaj 4,26% oj HCIHUTAHUIIUTE,

HUCTUTEC CC€ CTATUCTUYKHU 3Ha‘IajH0 IMOo3aCTallCHU BO rpymnara UCIIMTaHUIM CO KaCHa I[HjaFHOSa.

Ckenerau mandopmanuu umainie kaj 21 nmanuent. danujanna nusmopduja nMaiie Kaj
23 manuentu (5,76%), CTATUCTHYKNA CUTHU(PUKAHTHO ITOYECTO JIMIEBA TU3MOp(dHja MMa BO
rpynara UCIUTAHUIIM CO JOIHA TIOCTaBeHa JujarHo3a. Bo octaHatu aHOMaluy HOTUPAHH CE
MAIMEHTH CO aKIeCOpHAa MaMHJIIa, MpeaypuKyIapHH afeHANKCH, HepoIuTHja3a, Tyoepo3Ha
CKJIEpO3a, pEeHaJHa XWUIIOypUKEeMHja, KOJIOOOM Ha HPHUC, XOPU3OHTAIEH HUCTarmyc,
xunepekcrensnja Ha manern, riayBoct, GER, IUGR, Ttpanchep3anna Opas3ma, XxeMaHTHOM,
JUCIUIa3Mja Ha KOJIK. MeTabonHu OoJiecTr ce Hajaenu kaj 3 maruentn co CAKUT, modecro

JINjarHOCTHUIIMPAHU TOJIOIIHA.
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Onumnranu ce TOBEKe CHHIPOMH KOM, OCBeH Maidopmanuja Ha OyOpe3ute W Ha
YPUHAPHUOT TPAKT, HMMaaT ECKTPapeHAJHH aHOMAJIMH CO CICIHU(PHUYHO HaCleayBambe.
BaxkHocrta Ha paHa nujarHo3a Ha OyOpeXHHUTE aHOMAJIUH € MOTEHIMPaHa CO 3HAYCHETO Ha
HCTOBpEMEHATa JieTallHa TUjarHOCTHKA MO TU3MOP(OIIONIKH KPUTEPUYMH, KOja OBO3MOXYBa
paHa JeTeKIMja Ha TPHIPYXKHU MajadopMaluud Ha KapAHOBACITYKapHUOT, JUTECTHBHHOT,
KOCKEHO-CKEJIETHHOT CHUCTEM M Ha OCTAHATHUTE OPraHH M CHCTEMH W HYId MOXKHOCT 3a

JOITOJIHUTCIIHA TCHCTCKA I[O,Z[I/Ij arHoCTHKa.

6.4. TEHETHUKA

Baxnocra Ha mo3HaBameTo Ha reHerukara Ha CAKUT e dakror nexa dectomaTu
CAKUT e mpBa manudecranuja Ha KOMILJIEKCHA CHUCTEMCKa OOJECT KOja MOXe Ja ce
MaHu(peCcTUpa pa3NIUYHO Kaj MOBEKe WIEHOBU Off €AHO cemejcTBO. [IpemnmsHa renercka
neuHUIIja Ke TIOMOTHE J]a c€ WACHTU(UKYBAAT CYNITHIIHN KIMHUYKA KapaKTEPUCTHKH U J1a
C€ J1aJIe COOJIBETHO I'EHETCKO COBETYBAME.

['eHeTCKOTO NMjarHOCTUIUpPAkE T HaBeAyBa JEKapUTe Ha MOBTOpPHA peeBayallrja Ha
¢benotunot (OyOpexkeH M excTpaOyOpekeH) Kaj CBOHWTE MAllMEHTH U NMPETCTaByBa BaKeH
€JIEMEHT BO MpeBeHIMjaTa Ha WMJIHU KOMIUMKAaIMu of Oonecra. M mokpaj ¢akToT miTo
OCTaHyBaaT TMPEAW3BHUIMATE BO HWHTEpIpETaljara Ha TEHETCKUTE MOJATOIM, BAKBHOT
Mpenu3eH MEIUIMHCKU IpHCTall Ke JO0BEeAE 10 Moaodap TpeTMaH U Moaodap KIMHUYKU
ucxon 3a nanueHtute co CAKUT u 3a uieHoBUTE Ha HUBHKTE cemejcTra (169).

Konrenuranuute aHomanuu Ha OyOpesute u Ha ypuHapHuoT TpakT (CAKUT)
MPETCTaByBaaT IJIaBHA MPUYHMHA 32 XPOHUYHHU OyOpexHH 0O0JeCTH BO MPBHUTE TPH JICHICHUN
on *xuBoTOT (89). Pa3Ouparmero Ha maTWINTAaTa Ha JUCpEryJanuja Ha OyOpPeKHHOT pa3Boj
MOJKE J1a JI0BeJIe A0 HOBH TapreTUpaHu TepaneBTCKU MpucTand. Bo nmuTepaTypara onuinanu
ce roiseM Opoj pPa3HOBUAHM BapHjallud HA KOHTEHUTAJIHM CHHIPOMHU M H30JHPAHU
Masndopmaruu Kou ru apextupaar Oyope3nuTe U TOPHHOT CETMEHT Ha YPUHAPHUTE MaTHINTA.
Mandopmaruute Ha OyOpe3uTe W Ha YPUHAPHHOT TPAKT Kaj YOBEKOT c€ (EHOTHUIICKH
pa3HoOOpa3HU M Ce KOH3UCTEHTHH CO KOMIUIEKCHOCTa Ha Pa3BOjHHOT MaT Ha HOPMAJHUOT
YpUHApEH TpakT, MOpPaAM IITO CHEKTapoT Ha Maidopmauuu Ha OyOpexHHOT M Ha
YPUHAPHUOT TPAKT c€ MIMPOKO XeTeporeHu. Kako pesynrtar Ha oBa TBpIEHE, Koja OMIIO
knacupukanuja Ha CAKUT Hem30exHO ce coodyBa CO HEIEIOCHOCT W MMIEp(EeKTHOCT
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(152). Kako nononnenue Ha pamunrjaparuor CAKUT, moeke oa 200 reHETCKH CHHAPOMHU
ce acolMpaHu co OYOpEeKHU WM YPOJIOIIKU. | €HeTCKOTO TecTUpame Ha KOXOPTH Jiela CO
Heammmmjapra, n3ommpana popma Ha CAKUT oTkpuBa mocroeme Ha reHETCKH MYyTaIHH|
kaj 10 mo 17% ox nmemara, kako MmocjeAWila HA MOHOTCHETCKM MYTalluu Kaj okomy 38
paznuunu renu (79, 84, 89). MHory oj1 oBre MyTaluu ce jaByBaaT de NOVO U ce jaByBaaT BO
reHH KoM HCTO Taka ce acouupanu co cunapomcku CAKUT. Moxe na ce kaxe jaeka
reHeTcKkuTe (HakTOpu CWIHO TpuaoHecyBaaT Bo marodusmonorujata Ha CAKUT u aeka
OBHE TCHETCKM MYTalluh MOXKe Ja ce npucyTHu kaj mamueHtd co CAKUT 6e3 mpyru
eBuieHTHH abHopmanHocT. [lopanu Toa, mypu u m3onupanure OyOpexHH MaipopMauu
Tpeba 1a ro ajapMupaar KJIMHHYAPOT 3a MOXKHA TIeHeTcka HepamHoTexa (156, 76).
Konkperno, 10% no 15% oxg CAKUT mnanueHTH HOCAaT T€HETCKO MOpEMETyBame, KOe Io
3rojieMyBa PU3UKOT U O] HEYPOKOTHUTHBHH TIOPEMETYBaka M YHUE PAHO IMPEIO3HABAHE
MOX€E Jia BIHWjac Bp3 KIMHUYKHOT TpeTMaH. [lojaBara Ha BUCOKOCO(HCTHIMPAHU
TEXHOJIOTUM 33 TEHOMCKa aHalli3a C€ O4YeKyBa Ja OBO3MOXH TOAETAICH YBHUA BO
BOOOMYACHHUTE W PETKUTE ICHETCKU JACTEPMUHAHTH Ha OOJIeCTa M Ja MOHYAH MOXXHOCTHU 32

PaHo JMjarHOCTUIMPAE MPEKY FeHeTCKO TecThpambe (169).

HNako cé ymre mocTom BUCOKAa TeHETCKa XeTeporeHocT kaj gemara co CAKUT,
MOJIEKyJIapHaTa JIMjarHo3a BO HEKOM CIyyal € MOXHa. XUIEPEeXOreHUTe U AUCIUIACTUYHU
OyOpe3u BHJICHHM Ha MpEHATaJieH yITpa3By4yeH IpeEriie]] YeCTO ce pe3yiTaT Ha MyTaluja Ha
HNF1B renor. Ilokpaj Hedpomaruja, oBHE NHallMEHTH MOXE Ja pas3BHjaT MOJOIHA BO
xuBotor MODY5 nujaberec, xunomarseseMuja, XUrnepypukeMuja, TUXT U TMHEKOJIOIIKU
npobJeMH Kako pe3yiTaT Ha acolMpaHUTe YpOTeHUTAJIHM aHOMaiuu. Jlenata co MyTaluu
Bo EYAL, SIX1, SIX5 kiauanyku ce manudectupaat kako BOR syndrome; mokpaj CAKUT,
cepro3eH MpolJIeM MPETCTaByBa U MPUAPYKHOTO OpeMeTyBame co ciayxot (170).

C¢ ymire, rmaBHU I'€HM KOM Ce MCIUTYBAaT 3a MyTanuu kaj nauuenture co CAKUT ce
HNF1B u PAX2. Cay4yaute Ha ciopaanuHa npojaBa Ha CAKUT moxe na ce objacHat co
BHCOKOIIEHETPAaHTHU MYTALlMU BO €JIeH I'eH. 3aToa € BaXHO Jla Ce OTKpPHjaT HOBM T'€HCKHU
MPUCTAINK KOU K€ OBO3MOXKAT JIa c€ 00jaCHU €THOJIOTHjaTa Ha HajToJIeM OpOoj O/ CIIy9auTe CO
CAKUT. Bo mocneaHuTe roJWHU, 3roJIeMEH € WHTEPeCOT 3a TeHCKaTa HEpaMHOTEXKa KaKo

IpUYMHA 32 Pa3BOjHU OOJEeCTH, a aHajM3aTa Ha BapHujanMja Ha OpojorT Ha komuu (Copy
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number variations) crana merona Koja BeTyBa MHOI'Y BO T'€HETCKUTE HMCTPaKyBama Ha
CAKUT u oBo3moxu aujarHo3a Ha oapezeH npoueHt o ciaydante co CAKUT. O6jasena e
CTyIMja 3a aHajlu3a Ha BapujalMja Ha OpPOjOT HAa KONMHMHU Kaj ManmueHTd oj PemyOimka
Makei0HH]ja CO peHaIHa XHITOAUCILIa3uja u arenesuja (127).

Bo uaHMHA, HEONXOAHO € MOJAETalHO IMo3HaBame Ha reHernkata Ha CAKUT. Osa ke
Ouge MOXKHO KOTa IIeHaTa Ha aHAJIM3UTE 32 CEKBEHIIMOHUPAbE K€ ce HamMalli, a aHaJIn3aTa Ha
OBHE Pe3y/ITaTh Ke ce MpaBU BO CKJION Ha TOJIEMHU MHTEPHAIIMOHAIHH MPOEKTH, CO IIeJl Jia ce
HaMaJlid BpEMETO 3a JOOMBambe pe3yiTar.

I'enerckara gujarHo3a kaj CAKUT e rtemka u c€ ymTe HEAOCTalHA 3a PYTHHCKA
KIMHAYKA yHnoTpeba mopaayd BUCOKATa IIeHA W KOMIUIEKCHATa MHTEPaKIKja Mel'y MYJITUIUIA
KaHJIMJAaTH TeHu 3a na ce objacHu Oonecta (171). Moxe nma ce nen of MyIATHOPTaHCKH
MpoLec Kaj eIHOTeHCKH OO0JIECTH CO JIOMHMHAHTEH WIIU PELIECHBEH MOAYC Ha HacleqyBambe,
kako Ha mpumep Branchiootorenal cunmpom, Kallmann cunapom, Fraser cuaapom, Ehlers—
Danlos cunapom u Townes-Brocks cunapom. IToctojat monorercku popmu Ha CAKUT, Kkaj
KOU €IMHCTBEHA Mpe3eHTalllja € PEHATHUOT (DEHOTHI, HAjueCTO acCOLUPaHU CO MYTallUU BO
HNFI1B u PAX2 renure. MyTtanuute Bo OBHE I'€HU MOKeE Ja c€ MaHH(ecTupaar co peHaleH
dbeHoTUIT KaKO H30JIMpaHa pEHANHA XUIIOMJIa3Wja M JUCIUIa3uja, WM MYITHIUCTHYHU
JUCIIIa3CcTHYHM OyOpes3u (68) wim Xumnoriasuja acorupata co KojoooM u co riyBocT (66).
Bo mnocneguute roaunu, 3a myrauuute Bo HNFI1B e mpennoxen tepmunor HNF1(
acorpana oosect (172). JlepekToT BO 0BOj I'eH KOAMpa TPAHCKPUIIIIUCKH (PaKTOp BaskeH 3a
opraHoresesara Ha OyOpe3uTe, ypMHapHHOT TaKT, XeMapoT U Ha MaHKpeacoT. MyTauuuTe BO
OBOj T€H ce TpeTIocTaByBa JAcka ce Haoraat kaj 10% ox ciywsante co CAKUT. Baksa
MyTaIja Tpeba /1a ce MPEeTHoCTaBu Kaj CUTE clydyad Ha OuiaTepaiHu OyOpekHH MPOMEHU
CO pEHaJTHU LUCTHU O] HEMO3HATO MOTEKJIO aCOLMpaHH CO MO3UTHBHA (haMMIIHA aHAMHE3a 3a
nujabeTec, MaHKpeacHa  XMIOJa3Wja M CJNeKTPOJIMTHH  aOHOPMATHOCTH  Kako
XUTIOMarHe3eMrja U XunepypuKkeMuja.

SALL1 myranuu ce HajaeHHW Kaj HEKOJIKY MCIMTAaHHWIM OJf Hamata ctyauja. SALLL
XEeTEepO3UroTHA MyTallMja € Haj/leHa BO €r30H 3 Kaj MalIKo JIeTe CO KIMHUYKA MPe3eHTalH]ja
Ha seBoctpana UPJO kaj eneH ucnuTaHMK of HamaTta cryadja. Ha ¢usukanen npernen e
HajJeH KpUNTOpXW3aM M TpaHcepszanHa Opazma. SALL1 wmyranuurte ce mpuuMHa 3a

Townes-Brocks Cunnpom (TBS) u branchio-oto-renal (BOR) Cunapom (173, 174). Kaj
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7IBajIla MCIIMTAHULM O] cTyaujara e HajaeHa ucra SALL 1 myranumja. Ilpumapen penanen
¢denorun ¢ VUR kaj 4 manueHTH, 01 KOM €IHHOT BO KOMOHWHAIMja CO JBOCH KaHAJCH
cucteM, UPJO kaj 2 mnanueHTH, HEONCTPYKTHBEH NIYIUIEKC CO TIOJMTENHja Kaj eleH
ucrnutanuk. SALL2 myranuja € HajaeHa Kaj MmanueHT CO XHMIOoIUIa3uja Ha JieceH Oyoper u
MIOJTUTEIIH]A.

SLIT1 xerepo3urorHa MyTamuja Bo er3oH 18 e HajaeHa Kaj MaueHT cO MyJATHLIUCTHYHO
JMCIIIACTUYCH JieceH OyOper, CO MUHOPHHM €KCTpapeHAHH CTUTMATH - MPEKIIONyBamke Ha
TPETH ¥ YETBPTH MPCT Ha JIECHO CTanalio, JUCKPETSH CUHYC MPEJT AECHO YBO.

Xerepo3urotHa mytanuja B0 BMP 7 reHor Bo er3on 3 e HajaeHa Kaj HAaMEHT CO
JICCHOCTpaHa YpeTpOBE3WKalIHA ONCTPyKIMja W mpeHatanHa aujarHo3a Ha CAKUT. Ce
pabotu 3a gere oj iIn Vitro deprunuzanmja, yue OpaTye MCTO Taka WUMa MpeHaATalTHA
xuapoHedpo3sa.

Marmko HOBOpOJEHUE BO HalllaTa CTyAMja MMa YHHJIaTepanHa OyOpexHa areHe3wja u
KOHTpaJlaTepaaHa ONCTPYKIHja Ha YPETEPOBE3UKAIHUOT CIIOj, CO JIMIEB Au3Mopdu3aM co
XWIIOIUIa31ja Ha CpeMHATa Ha JIMIETO, KPUITOPXHU3aM, JIECEH 10 CPEICH pa3BOCH 3acToj,
XUIMOTOHMja (HeoHaTalHa), ckonuo3a. Hajaenu ce nBe xerepo3orotHu myrauuu Bo FAT 4
renot. Excriecusuure Bapujanti Bo FAT4 mosHaro e jaeka ce mpuunHa 3a Van Maldergem
syndrome (VMS), kaj K0j KOHTCHUTAJIHUTE aHOMAJIMK Ha OyOpe3uTe ¥ Ha YPUHAPHHUOT TPAKT
ce MOMaJIKy KapakTepUCTHYHA, HO BooOMYaeHa mojaBa. Kako mITO € MpeTXoaHO CIIOMEHATO
(89) u monaTamy omuIaHO MPEKy MPUMEPOT Ha OBOj ciy4aj, Haoaute kaj WES nocnyxuja
3a yTBpJlyBam€ Ha JMjarHo3ara M Jia HU JajaT CO3HaHHWja 3a (DeHOTHUIICKaTa BapHjaOMIIHOCT
Kaj MaIMeHTUTE CO M30JIMpanu wim cunapomcku popmu Ha CAKUT (174).

SRGAP1 wmyramuja e HajuaeHa Kaj MCHUTAHWUK O] HamlaTta CTyAHja CO JECHOCTpaHa
MYJATHLHACTHYHA AUCIUIa3Hja CO CIIOHTAHA MHBOIYIMja U JECHOCTpaHa yperpolena. Majkara
uMallle HEONCTPYKTHBEH IyIuleKc oj JecHata crpaHa. Hampasen e WES, najnena e
XEeTEepPO3UTOTHA JIOMHHAHTHA MyTalrja Kaj Majkata u aereto Bo SGAP 1, mro ro objacHyBa
KIMHAYKAOT ~(QEHOTHII. XEeTepO3WUIroTHOCTa Ha ajelloT € TOTBpAeHa co Sanger
CEeKBEHIIMOHHpAme, MITO IMOKaXka JOMUHAHTHA XETEpO3UTrOTHA MyTallMja HacleJeHa O]
MajKaTa.

FRAS1 xeTepo3uroTHu MyTanud BO er3oH 34 u 53 ce HajJAeHH BO €lIeH Cy4aj BO
Hamata ucnuTyBaHa rpymna. Ce pa®oTu 3a peHaneH (DEHOTHNI Ha JECHOCTpaHa pEeHajHa
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areHe3Wja CO EKCTpapeHaIHA aHOMalWjad O] THIOT aHaiaHa arpe3uja. FRAS1 wmyranuja
MMallle ¥ MaIMeHT CO U30JIMpaHa JEeCHOCTpaHa areHes3uja.

Tpuxo-puHo-anaHreasieH CHHAPOM HMalle Kaj €IHa [alueHTKa O] HalaTta
ucnutyBaHa rpyna. MaunujanHa Manudecraiuja 6emre akyTHa 0yOpekHa HHCYQHUITMEHII]ja
1 HU30K pacT. Onepupana e o1 KOHICHUTAIHA AUCIUIa3Hja Ha KOJK. Penanen ¢penotun Geme
Ounarepanna xunoaucmiasuja co VUR. JIuzmopdonaomkuoT npodusn BKIydyBalle JIULEBa
au3Mopduja, KpUOUIMBA KOca, KpaTKU TIPCTH, XUIOIUIACTUYHU HOKTH. Hajaena e
xeTepo3urotHa myranuja Ha TRPS 1 reHoT BO €r3oH 6 M Kaj JE€BOJYETO W Ka] HEJ3UHUOT
TaTKO.

Xerepo3urotHa MmyTanuja Ha er3oH 8 Bo TBX18 renor e HajueHa kaj eneH of
WCIUTAHUIINTE BO HAaIlaTa MCIHUTYBaHa rpymna. PeHaTHHOT (QeHoTHI € MaHH(ECTUpaH Cco
necaoctpan VUR ox Il crenen co yperpornena. Majkata uMa HEOTICTPYKTHUBEH IYILIEKC.

TRAP1 xerepo3WuroTHu MyTallMd BO €r30H 2 W 12 ce HajaeHW BO €IeH Clyd4aj BO
HAIIMOT Marepujai. PeHanHnoT ¢peHoTun Oerre nuCcTUYHA JHCIIIa3ja JIEBO, eKCTpapeHaIHa
MaHuderpanuja Oeme camo cebopoudeH AepMaTuT. Xerepo3urorna myranuja Bo CDC5L
TCHOT € HajJ/IeHa Kaj TaTKO U CHH CO JICBOCTPaHa areHe3rja BO HalllaTa UCIIUTYBaHa IpyIa.

FREM wmyranuu ce Hajaenu kaj namuent co VUR ox V crenen ox necHaTta crpaHa u
XHUIMoJacTHyeH JieB Oyoper u kaj nmaruent co omnatepanen VUR. SIXS myramnuja e Hajnena
kaj manueHT co komruiekceH CAKUT co nBoen kananen cucrem jaecHo, VUR necHo Bo
JOJTHUOT KaHajieH cucteM M JieBoctpaHa UVO. ITGAB myranuja umaiie HUCIUTAHUK CO
JIeBOCTpaH pedIIyKC M JBOCH KaHAJIEH CUCTEM.

CyOMUKPOCKOTICKM XPOMO30OMCKH TMPOMEHH KaKO MHUKPOAETCIHH WM JTyTUTHKAIIH,
MO3HAaTH KaKo BapHWjallid BO OpojoT Ha Komuute - COpy-number variations (CNVSs), ce
KOPHCTAT 32 OTKpUBamke HOBU reHcku pernonu acorupanu co CAKUT. Tue ce nerektupanu
kaj 10,1% on 178 nmanuentu co CAKUT u ce HacnenyBaat Bo 90% (9/10) on cemejcTBaTa BO
kou ce unentuduxysanu (175).

Morbus Hirschprung nma 4-6 matu moroseMa npeBaieHnuja kaj manueata co CAKUT,
peHaHA XMITOVCIUIa3Mja € HajuecTa aHoManuja kaj oBue nanueHtu (9% Bo oBaa cTyaumja).
CAKUT ce jaByBa kaj 1 on 3 manmentu co Morbus Hirschprung. Oa cyrepupa norpeba ox
VITpa3By4eH CKPUHHUHT Ha yYpHUHAPEH TPAKT BO CKJION Ha JMjarHOCTHYKA eBayandja Ha
Morbus Hirschprung (176). Bo namara cryauja umaiie eaen namuent co M. Hirschprung,
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co Ounarepanna Oyopexna nucriiasuja. OBoj MAIMEHT WMa JIBE HOBH JYIUIMKAMK HA 12-TH
u 13-tu xpomoszom Hajaeru co CNV (Bapujanmja Ha Opojor Ha reHckuTe kormmu) U SNP
array. Kaj uctuor nmanuent ce HajaeHu 2 mukpoaenenun (7936, 16p1l).

Hajnena e nenernuja Bo peruonot Ha (TBX6)12 kaj mammeHT co JECHOCTpaHa peHaHa
areHesuja, KpUNTOpxu3am U (HeOpHITHU KOHBYII3HH.

Henernja Ha 17 XpoMoO30M € HajeHA Kaj MAIMEHT CO PEHAIHW LHUCTU U Jujaderec
(RCAD). Ilpenaranno BujaeHa € OwiarepaaHa xuapoHedposa. IlammeHTor wuMmaie
JEBOCTPAaHO  IIMCTUYHO  JUcCIIacTUYeH  OyOper. Tarkoro  wmame  JECHOCTpaH
HEOIICTPYKTHBEH JIBOCH KaHaleH cucteM. Jleienuja Ha 7 XpOMO30OM HMMalle JEBOjYE CO
areHesmja Ha jaeceH Oyoper u VUR Bo neBnoT OyOper 3a Kako IMOJAOITHA CE€ BHJE JIeKa UMa
areHesuja Ha yTepyc.

Hymmkanuja 20p e HajacHa Kaj MNAlMeHT CO JICBOCTpaHa pEHAJHA arcHe3wja,
au3Mopduja, XUIMOTOHUja, MOTOPHA peTapAallija U KOHBEpreHTeH cTpadbuszam. [yrumkanuja
Ha 3 XpoMO30M HajJeHa € Kaj MalMeHT CO JICBOCTpaHa peHallHA areHe3Wja, MajKaTra uMarlie
HEOIICTPYKTHBEH Kaykyiyc. JlyluiMkanuja Ha 5 XpoMO30M € HajlcHa Kaj MalueHT Co
UAMONATCKAa XUIECPKAIIUYypHUja, JIBOCH KaHAJICH CHCTEM JIeBO, Ou(UICH yperep JeBo.
Majkara uma Ounarepanen Urether fissus. Jlymimkaiuja Ha 5 XpOMO30M HMalle M Kaj
MalMEeHT CO areHe3uja Ha OyOper oJ1 IeCHa CTpaHa, KOj UMallle U aKyTeH MOCTCTPENTOKOKOB
riomepynonedpur. Jymimkanuja Ha 10-Tu XpoMo30M € HajJeHa Kaj MalMeHT CO areHe3uja
Ha 7neB OyOper, VUR necHo, anamHa arpe3uja M KioakaiHa aHoManuja. [lamumeHT co
JIECHOCTpaHa peHaTHa XUIOAUCIIIa3uja UMallle AyTUTHKaIja Ha 4 XpoMO30M.

Enen wcrnuranuk oja HamaTa ctyauja umamie Tpucomuja 18 - Syndroma Edwards.
Anamm3upann ce mytamuu co WES, mortoa motBpacHH co Sanger CeKBEHIIMOHHMPAE.
Penannuor (¢eHotun ce cocroemie OJf JECHOCTpaHAa IMCTUYHA JUCIUIa3uja, JIEBO
nucrnactuieH 0yoper. HoBopoaenoro umaiie ¢amujanna nu3mopduja (Manu nanmnedpaiHu
¢dbucypu, Manu, HHMCKOIOCTaBEHHM YIIM, BHCOKO HEIIIE), KOHIe€HUTallHA KapauomaTHja,
e3odareanHa aTpe3uja co Tpaxeoe3zodareanmHa ¢uCTyla, MaJNO3WIMja HA aHyc,
CUH/JaKTHIIMja Ha cTonajlaTa OuiaTepaiHo, KOHTPAaKTypa Ha TOKa3aleloT Ha JeCHa paka,
KIMHUJAKTHIIN]A HA 5-THOT TIPCT, KPaToK Majiel u TpanchepsanHa Opas3zaa.

Tpucomuja 21 wmarmie efeH WCIHUTAHWK OJ HalllaTa aHaJWU3WpaHa Tpyma. PeHaaTHUOT
(dbeHoTHu ce cocroerie o1 XuapoHedpos3a o ieceH crerneH Ha aecHata ctpada co VUR gr IV
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O]l JecHara cTpaHa, 0e3 QamuiMjapHa ONTOBapeHOCT. PeHamHu aHoManuu Tpeba ma ce
CKpuHHpaar kaj manueHtute co Down Cunapom (177). XpoMO30OMCKH aHEYILIOUIUH U
Mo3aunu3Mu, kako Tpucomuja 13, 18 u 21 ce penaTuBHO YECTH MPUYMHH 33 CHHAPOMCKH
CAKUT. Tpucomuja 21 e eana ox najuectute (1,5 ma 1 000 parama). Eqna EBporicka
cryauja Ha 700 ucnmranunu co Tpucomuja 21 o6jaBu CAKUT kaj 5% ox ucnuranumure,
2% onctpykruBHu ypornaruu (178). Tpucomuja 13 u 18 ce noperku (0,05 u 0,15 na 1 000
’KHBOPOJICHH, COO/IBETHO). He e mo3HaT TOYHHOT MeXaHu3aM Ha ajrepainyja Ha OyOpe:KHHOT
pa3BOj Kaj OBME XpOMO30OMONATWH. AHaiW3aTa HAa TPAHCKPUNTHTE OJf aMHUOLUTHTE W
XOPHOHCKHUTE BUJIHM Kaj MAIlIEHTUTE CO OBHE TPHCOMHH JIOBENA J0 3aKJIy4YOK JIeKa IOCTOH
3rojJieMeHa TPAHCKPHUIIIMja OJ JOMOJHHUTSIHHOT Xpomo3oMm (197). 3romemeHara reHcka
eKCIIpecHja MOKE Jla € HETOBOJIHA, MCTO TaKa IpaBH MOPEMETeHA EeKCIIpecHja Ha TeHUTE
HU3BOJHO (HE HAa TPETHOT XPOMO3OM OJ TPUCOMHjaTa), LITO € IO3HATO KaKo pa3BOjHA
HecrabuHoct (179).

Enen nanuenT on HamaTa aHanusupana rpymna uManie Allagile Cunapom. Ce paborerie
3a MaImIko HOBOPOJEHO, poiaeHo SGA, Brop OnmsHak. HoBopopeH4eTo mmalie mpeHaraiHa
aujarHo3a 3a  yHunatepaiHa xuuponedpoza. UPJO  on  nmecna crtpana  Gemie
JMjarHOCTUIIMPaHa TOCTHATAJIHO, BO HEOHATAIHHOT IEPHO MaHH(ECTHpalle X0JIeCTaTCKU
TUT Ha JKOJITHIIA, UMAIlle KOHTCHUTAIHA KapIuoIaTHja O] THIIOT Ha MyJIMOHAJIHA CTEHO3a,
nunesa au3mopduja u butterfly Bepredpu (Cnuka 42). ['eHeTckaTa aHaiu3a € CO HAOJ Ha
mytanuja Bo JAGL renor. A6nopmanHoct Ha NOTCH curnamHuoT nmat u myranuja BO
reante JAGLl wmu NOTCH2 ce npuumnum 3a Cunapomor Ha Alagille, aBrocomHo
JOMHHAHTHO 3a00JTyBamke CO BapujaOMIIHA MyJITHOpraHcka ekcrpecuja. JAGL myraruum uma
kaj 94% on mnanmentute co kimHWuku Aedunupan Alagille cunmpom (179). Penannu
anomanmuu uMa kaj 40% ox mamupentute co Alagille cunngopm, co JAGL wmyramwja.
Hajuecra anomanuja e penanna aucmiasuja (58,9%), nortoa ce TyOynapHa anmaosa (9,5%),
ypeTpoTeaBUYHA ONCTPYKIMja WM Be3ukoyperpanHa omcrpykimja (8,2%) u VUR (ucto
8,2%). Ilopanu vecToTara Ha jaByBame, MpEropavyaH € YITPa3By4eH PeryiapeH CKPUHHHT

Ha YPUHAPHUTC MMaTUILTAa
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BO JIMjarHOCTUYKHTE KPUTEPUYMHU 3a OBOj CHHJIPOM (181).

DETSKA KLINIKA <ID:ARSOV ANDREJ > 02.06m09

SKOPJE

D 73.9MN. SBBNN  S55.2MM  26.0MM

F3.75 « G 92 IP 4 F2.75 + G 92

Cnuka 42. bunatepanna xuaponedposa, Butterfly sBepreopu

Enen ucnmranuk on Hamara cryauja umame VACTERL cungpom. OBa HOBOpoaeHYe
MMarie Tpaxeo-e3odareansna arpe3uja, BEHTPUKYIApEH CenTalleH AePEeKT U aHAJIHA aTpe3Hja.
Penanen ¢enorun Oeme yHunaTepaaHa MyITHUIMCTHYHA nucIuiaszvja. Hajaena e myranuja
Bo TSCF2 Bo er3on 1, V61G. VATER u VACTERL ce renercku aconujaiuu KOu UMaaT
CAKUT xako najuect penotun. Bo vexou cryauu, 1o 80% on manuentute co VACTERL
umaatr penannu anomanuu (181). Ienmerckurte cryaum Ha mnanuentd co VACTERL
MOKa)XyBaaT CIIEKTap HAa XPOMO3OMCKHM MHKpOJEJICHUU M OyIUIMKanuu. PeTko ce Haoraar
aBTOCOMHU MOHOTEHCKHM perecuBHM MyTauuu Bo pamuianu co VACTERL, BkimyuutenHo
mytanuu Ha TRAP1 u FGF8 (69).

TyOepo3nara ckiepo3a (TSC) e aBTOCOMHO JOMHHAaHTHa TeHeTcka OoJiecT Koja ce
KapakTepu3upa co pacT Ha JAUCTEHU JIE3UH BO MYJITHUILIA OPTaHH, BKIyYUTEITHO BO MO30KOT,
Ko)kara, 0yopesure, cpiero, 6enute 1poOOBU U BO peTuHarta. [IpuunHuTen ce MyrauuTe Ha
TSC1 (xpomoszomcku sokyc 9034.3) wnmu TSC2 (16p13.3), kou KoaupaaT XaMapTHH WA
Tyoepun (182). Penannu aHoManuu ce BTOPH MO 4YeCTOTa Haoau acouupanu co TSC, co
AHTHOJUIOMH Kaj 55—75% u penanHa nuctuyHa 6omect kaj 30-45% ox maruentute (183,
184). Bo Hamiata uWCnuTyBaHa IpyIma, €IeH MAalMeHT HWMalle TyOepo3Ha CKIIepo3a, Co
peHaneH (EHOTUN Ha XHUIOAMCIUIa3Mja CO eKTomHuja Ha JeBHoT OyOper. IlpenaranHo ce
JeTeKTUPaHU cpleBU padbaomuomu. [locTHaTanHO Oea HOTHpPaHHU KyTaHW XUTIOTIUTMEHTAIIHH,
KOHBYJI3UHM M MEHTAJIHA peTap/aluja.

Heonaranen Zellweger cunmpom mmaiie kaj eieH HanueHT on Hamara cryauja. Ce

paboTH 3a MalMeHT co MpeHaTaaHo noctaBeHo coMHenue 3a ARPKD, co monuneranurer Bo
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cemejcTBOTO. [loCTHAaTalHO HOBOPOJEHOTO HMAIIe EHOPMHO TOJIEMH, XHIIEPEXOT'CHU
OyOpe3u co MHOIITBO MaJIA IIUCTU AU(PY3HO pacropeieHu, Tu3Mopduja, TeIKa XUIOTOHH]a,
€KBHHOBAPYC, KOHTeHUTANIHA Kapauomnatuja ox tunot VSD, mynturnnu nrepuruymu (Ciuka
43). Hajmena e xomo3urorna myranuja Bo PEX 6 renor, Bo erzon 5. Kaj nse damunum o
HalaTa WcnuTyBaHa rpyna umame comHenue 3a ARPKD, kaj egna damumnmja umaiie

ADPKD.

W04 TIS0.3
How-13-2813 15:15:34

Cmuka 43. Tonemm, xwurepexoreHn OyOpe3n CO MHOIITBO Mald IUCTH JTUQPY3HO
pacnopenenu, danyjanna gu3Mopduja co NTepUrHyMH BO BpaTHATa Peryja.

ROBO 2 myramnuja e HajaeHa Kaj ABajija MAlMEHTH OJl HallaTa WCHHUTYyBaHa Trpyra.
[Tanmenture WMaa pasnuyeH peHaneH ¢enotun, Ownarepaien VUR co necnoctpana
pedyke Hedporarrja u OraTepaaHa MUCTUYHA IUcIUIa3uja, coonBetHo. GATA 3 myranuun
Ce HajleHW Kaj JABajlla MCIUTAaHULMU - eTHHOT co OumarepaseH VUR. PAX 2 myranmja
uMmaie nanueHt co OwnarepanHa UVJ oncrypkuumja. EYA 1 myranuja e HajueHa Kaj
MalUeHT CO JIEBOCTpaHa peHanHa areHe3uja, a RET myranum mmaa manumeHTd co JjeBa
yperpoliena co JeB ABoeH KaHaineH cucteM co VUR u neB nuctuyHo aucmiactuueH 0yoper,
coomBetHo. HNF 1 Bwmyranmja wumame egeH HCOUTAaHUK OJ Hamlata CTyAMja Co
XHIOIIACTUYEH JieceH OyOper U LUCTHHYpH]a.

Kora nenata na GWAS ke Oume moHHCKa OJ OHaa JeHEeC W Kora Ke cTaHe MOJ0CTaleH,
ke OueMe BO MOKHOCT Jla CIIPOBEJIEME TeHETCKO TeCTHpame Kaj CUTE MAallMeHTH Kaj KOu Ke
ce nocraBu comHeHue 3a Texxok CAKUT. Co kopuCTeHeTO Ha OBHE HOBHM ajaTKH, Ke
OugemMe BO MOXHOCT Ja WACHTH(HKyBaMe MAIMeHTH CO BHUCOK PHU3HMK O]l aHOMaluu Ha

OyOpesuTe mpen na ouzge gorHa (141).
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6.5. MUKIIUOHA YPETPOLIUCTOI' PA®UJA

Mukimona yperpourctorpaduja u paHa aHTHOMOTCKa MpoduiIaKkca ce HHIUIUPAHU Kaj
CHTE HOBOPOJICHH CO MEP3UCTEHTHA rojieMa xuaponedposa. Hajuecto kopucreHa MeToza 3a
IUjaTHOCTHKA HAa aHOMallMu Ha OyOpe3uTe u Ha YpPUHAPHUOT TPAKT € pPEHAIHA
yarpacoHorpaduja. Meronata ce mnpedepupa TOpaad TrojeMara CEH3UTUBHOCT W
crnenu(UIHOCT, Kako U (DaKTOT JeKa HeMa 3padyeHe. YIITPa3BYKOT Ce KOPUCTH 3a eBallyalldja
Ha PEHAIHUOT MApEeHXHMM, TOJIEeMUHATa Ha OyOpe3uTe M HHBHHUOT pacT, JUiIaTaluja Ha
KaHAJIHAOT CUCTEM, KOHI'CHHUTAIHU Majdopmanuu, aeOeTuHa Ha SHAOT Ha Oemmkara u
KOJIMYMHATA HAa ypUHA Tpel M 10 MHKIOWja. Bo eBamyanuja Ha rojieM CTENeH Ha
xuaponedposa, kora xuaponedposara e OunarepaiHa UM Kaj UHOEKIUA Ha YPUHAPHUOT
TPaKT, HEONMXOJHO € Ja C€ pealu3upa MHKIMOHa yperporucrorpaduja. MukiuoHara
yperpornucrorpadguja € JUjarHOCTHYKA METOJa OJi TOJIEMO 3HAdeHme 3a JNeUHHUpame Ha
KOHT€HUTAJTHUTE aHOMAIWKW Ha OyOpe3suTe M Ha YPUHAPHUOT TPAKT, BO NPB pEea BO
nujarnoctrka Ha VUR u BanByna Ha 3aaHa yperpa. Bo Hamara ctyauja, maTosomKH HA0A
Ha peanusupaHata MCUG wuma kaj 126 mauuentu (33,24% on ucnutanunure). ['pymnara
WCIIUTAHUIM CO NPEHATAJHA JMjarHo3a MaToJIOMKH nucTorpadcku Hao  umaiie kaj 19,8%,
OJTHOCHO CUTHH()MKAaHTHO TOPETKO O] rpyrnara cO MOCTHATAaJHO NOCTaBeHa MjarHo3a Ha
CAKUT, Bo koja 43,65% ucriuTaHUI MMaa MaTOJIONIKK HAO Ha ypeTporucTorpaduja (p <
0,00001). OBa e BO COMIACHOCT CO MOTOJIEMHOT MPOICHT Ha JMjarHOCTUIIMPAHU MMAIHEHTH
CO Be3WKoypeTrpaieH pediaykc Bo Tpymara Ha jgouHa aujarHoctunmpan CAKUT.
Besukoyperpaien peduykc wma kaj 106 wcnuraHumm, BO TpymaTa Ha  paHO
nujarHocTuipann aHomanuu kaj 28,30%, a Bo rpymara Ha JOI[HA JIUjarHOCTUIIMPAHU
aHomanimuu  kaj 71,70%. Cratuctuukun e curHupukantHa pasnukara Ha VUR
JMjarHOCTHIIMPAH JIOIHA, O€3 MpeHaTaiHa JUjarHo3a, BO OJHOC Ha rpynaTa UCIUTAHHUIH CO
npenatanHa aujarsosa (p < 0,00001). VUR Gerre aujarHOCTHIMpPAH TMOEIHAKBO Kaj JBaTa
noJa.

OBa e BO COIJIacCHOCT cOo O0jaBeHMTE MOAATOLM O]l JMUTeparypara. BesukoyperpaieH
pediykc TOpETKO ce AMjarHOCTHIMpa MpEeHaTaTHO, TOopajau KOMIUIEKCHOCTAa Ha OBaa
nujarHoctrka. [logomHa BO JETCTBOTO C€ JAMjarHOCTUIIMPA BO CKJIONM Ha oOpaboTka 3a
PEIUINBHY YPOUHPEKITHH.
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6.6. CUMIITOMHU BO MOMEHTOT HA ITIOCTABYBAIBE HA IMJAT'HO3ATA

MenuuHcKkata UCTOpYja BO aHTEHATATHHOT MEPHOJ MOXE Jla MOCTaBH COMHEHHE 3a
CAKUT mnpeky mnocroeme Ha ¢akropu acouumpanun co CAKUT kako mTo ce
OJIUTOXHIPAMHHUOH, HUCKA POMIIHA TSKHHA U UHTPAYTEPUH 3aCTOj BO pacToT, Aujaberec Kaj
majkata (128). Ilperecramucku amjaberec Kaj Majkata M HHCKAa POJMIIHA TEKHHA CE
CUTHU(HUKAHTHO acOLMPaHM CO PH3HMK 3a pEHaJdHa Auciiasuja/amiasuja (185). Panm
CUMITOMU W 3HAIM 32 MOCTOCHE Ha aHOMalnWja Ha OyOpe3WTe MOXKe /a Ce ypUHAPHH
nH(pEKIMH, 3HAIM 3a ONCTPYKIMja Kako IU3ypHja, €Hype3a, WHKOHTHUHCHIIM]a, TOKaueH
KPBEH MPUTUCOK, CTOMa4yHa 00JIKA U CIUYHO.

Bo namara cryamja, camo kaj 7,41% oa MCHUTAHUIMTE CO KIMHUYKUA CUMIITOMH BO
MOMEHTOT Ha [IMjarHOCTUIMpPAe HUMalle IMPEHATATHO COMHEHHE 3a KOHTEeHHUTAJIHA
aHoManuja Ha OyOpe3uTe W Ha ypPUHAPHHOT TPaKT, a Kaj 66,67% 0e3 CUMITOMH BO
MOMEHTOT Ha JHMjarHOCTHIIMpame Ha Oosecra. ['pynmata Ha HMCIUTAHUIM CO IPCHATAIHA
JIMjarHo3a 3HAYUTEITHO Ce Pa3JIMKyBa MO OJHOC Ha CHMIITOMH Ha TUjarHOCTUKA BO OJTHOC Ha
rpymnara co JOI[Ha IOCTaBeHa JMjarHo3a BO Hamiata cryadja. [IpeHatajHo movecTo ce
JIMjarHOCTUIIMPAaT Jiella KOM BO MOMEHTOT Ha JHMjarHOCTHIIMPAame HeMaaT CHMIITOMH Ha
Ooutect, BO OIHOC Ha JieliaTa co cuMIToMHu Tipu qujarHoctuka (p < 0,000001). Bo rpymara Ha
ucnuTaHUIM Kaj kou aujarno3ata Ha CAKUT e moctaBeHa go1Ha, AMjarHo3aTa € mocTaBeHa
Bp3 0a3a Ha KIMHUYKH MPoOJIeM, Kako AeN O] YITPacOHrpad)CKu CKPUHUHT MO OpPraHu U
CHUCTEMH BO CKJION Ha Au3MOpPQOJIONIKa eBajyalfja Wil (aMuiidjapeH CKPUHHUHT Kaj
MO3UTUBHA ()aMIIIHA aHAMHE3a.

CuMnToMH BO MOMEHTOT Ha I[IOCTaBYBalke€ Ha JUjarHO3aTa Ha KOHTE€HUTAIHU
Masipopmanu Ha OyOpe3uTe M Ha YpUHApHHMOT TPakT BO HamaTa cryadja uma kaj 108
nanueHTn, ox kou 100 mamweHTH of rpymara Ha gomHa aujarHo3a (92,59%), mrto e
craTicTUUKU BUcoKocurHUudukanTHo (P < 0,0000). Bo rpymata Ha paHO JAMjarHOCTHUIIMPAH
CAKUT, 8 manueHTH uMaa KIMHUYKA CUMIITOMH BO MOMEHTOT Ha JHMjarHOCTHKA, BO TPB
pen ypocernca kaj 6 HOBOpoJeHHM, akyTHa OyOpekHa HMHCy(QHIMEHIMja MMalle Kaj JBe

HOBOPOACHYUA.
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Wudexmun Kako WHUIMjaJeH CHMOTOM Ha JMjarHOCTUKAa MMaa 87 HCHUTAHUIM BO
Halmara cTyauja, 78 oJ HUB ce BO Ipymara Ha jJoiHa nocraBeHa nujarHosa Ha CAKUT, a
camo 9 ucnmranuIM ox rpymnara Ha paHo aujarHoctuiupad CAKUT mmane undekiyja Bo
TEKOT Ha WMHUIMUjanHa nujarHoctuka (89,66% wnacrnporu 10,34%, coolBeTHO), CO BHUCOKA
cratiucTiuky 3HaudajHa paszauka (P < 0,0000). Jlokonky nmujarHozata Ha CAKUT He e
MOCTaBEHa MpeHaTalHO, Taa Tpeba /Ja ce MPEeTHOCTaBU Kaj MaIlKh JoeHunma co UYP,
nmoceOHO Kaj OHUE CO MHUEeIOHEe(PHUT 3a KO] € HEONXOJEH XOCHUTAIEH TpeTMaH M 3a
MH(EKINU HAa YPUHAPEH TPAKT KoM He ce mpeausBukanu o E. coli. OBa tpeba na ce 3eme
NpPEeIBUI KaKo 3a OIpelelyBambe Ha aHTHOMOTCKMOT TPETMaH, Taka W 33 PEKUMOT Ha
CIIeICh€ HA OBHE MAIMEHTH, OUJICjKU MPOKCUMAIHUTE YPHHAPHA HH()EKIINU HOCAT PU3HK 32
nepMaHeHTHa OyOpexHa OIITeTa BO KOHTEKCT Ha ONCTPYKTHBHa OyOpeskHa OojecT U 3aroa
Mopa OYIHO Ja ce MOHMTOpUpAarT.

Penamna xonmmka peTKO MpeTCTaByBa WHUIMjajHA IpE3CHTAlMja HAa KOHTCHHTAIHA
ManopMmaiyja Ha OyOpe3nTe W Ha YPUHAPHUOT TPakT. Bo HamaTa cTynuja mpoOIEHTOT Ha
WCIUTAHUIIM CO MHUIIMjaTHA MaHU(ecTalnja co peHanaHa Koiauka e 2,5%, cute Bo rpymnara
Ha JIoIHa qujarHo3a. Toa ce MalMeHTH KOM MMaaT HajuecTo ONCTPYKIUja, MUeIoypeTpaiHa
WM ypeTpOBe3UKaIHa ONCTPYKIIMja, eIeH MallMeHT Oellle yrmaTeH MoJl COMHEHUE 33 aKyTeH
aTlieHIUINAT, a JBajla OJ OBHE MCIHTAHUIM MMaa MPHUMapeH peHaleH (EHOTHN apKyaTeH
OyOper. Xemarypuja W NpOTEMHYpHja UMaIlle CUTHU(PUKAHTHO IOYECTO Kaj Ipyrnara co
JI0IIHA TOCTaBeHa AujarHosa. Ilporennypuja uma kaj 14 nauuenTH, oa kou 11 Bo rpymara co
JIOI[Ha JIMjarHo3a, a XxeMarypHja kaj 17 manueHnTtu, oJ kou 13 ce JolHA JUjarHOCTUIIMPAHH.
Hujarno3zata sa CAKUT Oemre curHu(UKaHTHO MOYECTO TOCTaBEHA MPEKY WHHIIHjaTHA
MaHu(ecTaja co XeMaTypuja M MpOTEMHypHja BO TIpyHaTa HCIUTAHUIM CO JOIHA
noctaBeHa aujartHosa (P < 0,022). MHKOHTHHEHIMja KaKO WHHIIHMjaIeH CHMIITOM € HajeHa
Kaj 3 manueHTu o] rpynara 6e3 mpeHaTajHa JIujarHosa.

Crnydaen Haon uMa kaj 87 mamueHTH, Kaj 84 o] MCIUTAHUIIUTE CO JOIHA JUjarHo3a,
mrTo npercraByBa 96,55%. CTaTUCTMUKM 3HAYajHa € pasziMKara Ha HUCIUTAHUIM Ka] KOU
nujarnozata Ha CAKUT e mocraBena 0e3 KIMHUYKH CHUMIITOMH 3a 0ojiecT Ha OyOpe3uTe u
Ha YPUHAPHUOT TPaKT BO MOMEHTOT Ha aujarHoctuimpame (P < 0,000001). Ce namerHyBa
3aKJly4OK JIeKa BO OBaa TIpyna TIaldeHTH Cce€ BOPOCHW WCIUTAHUIIUTE KOM Ce
JIMJarHOCTHIIMPAHA BO CKJION HA PeHAJIHA yaTpacoHorpadcka MmporeHa mopaau au3mopduja
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i paMUIHjapHO ONTOBapyBame. [IpocTop 3a paHa MOIMjarHOCTUKA MMa Kaj OBUE TPYIH
WCIIUTAHWIIN, KAKO TPEHATATHO, TaKa ¥ BO PAHUOT HEOHATAJICH TIEPHO/I.

by6pexxna uHCYpuITMeHITMja KaKO WHUIIMjaJIeH CUMIITOM Ha JIMjarHOCTHKA € HOTHpaHa
Kaj BKYIHO 29 HcIUTaHMIM, 0€3 CTaTUCTUYKHU 3HAdajHa pasiiMKa MoMery 3acTaleHoCTa Ha

OBUC UCIIMTAaHUIIHU BO ABCTC I'PYIIN.

6.7 ICXOJ

He moctojat ronem 6poj ctynuu 3a 0yopexxen ucxon kaj nanueratu co CAKUT nopaau
HEJIOCTATOK OJ] XOMOTeHa Kiacu(uKalrja Ha OBHE MAIIMEHTH U HEIOCTATOK Ha JIOJITOPOYHO

CJICACHC HCOIIXOJHO 3a daHAJIM3a Ha PE3YJITATUTEC O UCXOOOT.

Hcxonor Bo HamiaTa aHanusupaHa rpyna oemie nepuHupan kako coctojda 1o nmepuoj Ha
ClIeJICHh-¢ OJ1 HajMAJIKy €J{HA FOJIMHA Kaj MAIlMCHTUTE OJ TPyIara co MPEHATATHO TOCTAaBEHO
comuenue 3a CAKUT u npecek Ha cocToj0aTa BO MOMEHTOT Ha cOOMpame Ha MOJATOLUTE
3a rpymara Ha gouna aujarHoctunupadn CAKUT. Kaj ucnuranuuure oj rpynara Ha
m3ommpan, jeceH CAKUT, wucxomor e mpecMeTaH BO OJHOC Ha pe3oiyluja Ha
XuapoHedpo3aTa, Kora HeMa JuiaTandja Ha nueloHoT U yperepure (APD < 5 mm). Kaj
CUTE OCTaHATH HUCIHUTAHUIIUA, UCXOJOT € eBallyHupaH MpeKy HHQPEKIUUTE Ha YPUHAPHHOT
TPakKT, TPETMAHOT (KOH3EpBAaTUBEH HIIM OMEpaTHBEH), TIOMepylapHaTa (GUITpallMoHa paTa
BO TEKOT Ha CJEJCHETO Ha WCIHUTAHUIIUTE, MOTpedara O] PEHO3aMECTHTEIHA Teparuja

(Imjann3a win TpaHCILIAHTalUja) ¥ CMPT KaKO UCXOJ 10 IIEPUOJOT Ha CIEICHE.

Bo ananmsupanata rpyma ox 399 nemna co CAKUT 6ea peructpupanu 256 (64,16%)
Jera Kaj KOM HMCXOIOT € jao0ap, Oe3 omepaTWBHAa WHTEpPBEHIMja, Oe3 HHQEKIHja BO
MEpUOIOT Ha ClIeAeHkhe M CO HOpPMajHa TJIoMepylapHa (QuiTpanyja BO TEPHOJOT Ha
cieneme. Jlobap Mcxox e modecT BO rpymnara co paHa, MpeHaTalHa JUjarHos3a, Bo cropenda

co rpymara co nomHa aujaruosa (53,52% nacnportu 45,45%, cooaBeTHO).

AHanuzara Ha pe3yiTaTHTe 3a BUAOT Ha Tepanuja Ha nmanueHtute co CAKUT nokaxa
JeKka THe HajuecTo Oea koH3epBaThBHO Tpetupanu — 306 (76,69), Ha mHTepBeHIMja Oea

nomtoxenu 64 (16,04%), noneka 29 (7,27%) nena co CAKUT 6Gea camo ciaenenu. Jlenara

VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
Yuusep3urercka Kinunuka 3a nercku 6osectu Cromje, 2018 roauna
153



Hamawa Hajoanoscka Anynocka, ookmopcka oucepmayuja:
Knunuuxu, cenemcku u npoenocmuuku gaxmopu Ha paro oujachocmuyuparn CAKUT

co CAKUT 6e3 Ttepanuja CUTHU(PUKAHTHO TOYECTO OJI KOH3EPBATHBHO TPETHPAHHUTE H

ornepupanute Oea npeHaranHo aujarnocruipanu (p < 0,00001).

Pesynrature on aHanm3ara Ha KJIMHHYKU MApaMETPU BO Pa3iMYHU 0a3W HA MOAATOLH
TEIIKO MOXKE Jla C€ KOMIapupaaT MOpaju Pa3IMKUTEe BO HHKIY3HOHUTE KPUTEPUYMHU H
pa3IMYHUTE TEXHUKH KOM C€ KOPHCTEHH BO HMB. KOXOPTHHM CTyAMM 3a COCTOjOM KOH ce
NPUCYTHU Of parame, a 3a KOW CIeIeHeTo Tpeba na Ouae JoNTroTpajHO, TEUIKO Ce
opranusupaat. Bo 2009 roxuna, Sanna Cherchi u copaboTHumnTe BO rojieMa CTyanja co
CENIEKTUPAaHU TMAIMeHTH CO AaHOMAJMHM Ha pEHAJeH MapeHXWM o0jaBHja pe3yaTaTd o
cieneme Bo TekoT Ha 30 rogunum. Llenra Ha oBaa cTyaMja € Aa ce MPOILEHU MMPOrHO3aTa Kaj
MAIMEHTH CO PEeHATHH MapeHXUMCKH aedektu. IlamuentuTe co mandopMaiyu Ha peHaleH
MapEeHXHUM BKIIYUYUTEITHO aHOMAJIMK Ha OpOjoT W roJieMUHAaTa Ha OyOpe3uTe HajuecTo MMaaT

nomra mporuosa (97).

3aKiIydoKOT 011 rojiemara cTyadja Ha Sanna Cherchi ox 2009 roauna e neka, ocBeH 3a
BaJIByJIa Ha 3a/IHA ypeTpa M OuiiaTepaHa XHUIOAMCIUIa3Hja, JAeTepuopalija Ha OyOpexHaTa
GyHKIIHja MOKE J1a HE Ce JACTEKTHUpPA JIO0 JOLMHUOT epuoj Ha anosecueHiuja (97). [Topaau
OBHE NPUYHMHH, TPAH3MIIKjaTa HA HE(PPOJIOUIKUTE MAIIMEHTH KOH aIyaTeH Hedpoior Tpeda
Jia 6uJie OCTeneHa U LeJI0CHA, 3a aJIeKBaTeH MOHUTOPUHT Ha 3HAlLlM Ha pa3Boj Ha OyOpexkHa
6onect. [lanuenture co OunarepaiHa XMIOAKCIUIA3Mja O]l OBaa CTy/AMja HE Mporpecupasie
KOH TepMUHaJIHa OyOpeskHa 6oJiecT modp30 0J1 OHKME co conuTapeH Oyoper. O6jacHyBamETO
€ JIeKa 3a MaIMEeHTUTE CO COJUTapeH OyOper TpaaulMOHAIHO CE€ CMETa JleKa uMaaT Ja00pa
IIPOrHO3a M HE Ceé MOHMTOpUpAaT 3a OyOpexkHa (yHKIMja MHTEH3UBHO 33 KOMOPOUIUTETH
(xunepTeH3uja, MpPOTEHHYpHja), KAKO MAMEHTUTE CO OmiaTepaiHa XHUIOAMUCIUIa3Hja WIH

BaJIByJIa HA 3a](HA ypeTpa.

Konrennranuure mandopmannu Ha OyOpe3uTe W Ha ypUHAPHUOT TPAKT C€ HajyecTa
MpUYMHA 32 XPOHWYHA OyOpekHa OOJIECT BO CUTE CTYIWU Ha TMEAUjaTPUCKU MAIUEHTH U
KOTa BO OBaa rpyra ce BKJIYYCHH ITUCTUYHHU OOJIECTH, THE C€ MPUYHMHA 32 ¥4 OJ1 CUTE CIIy4au

Ha XpoHHYHa OyOpe)kHa OoJiecT Kaj Jenara.

Enna ronema omcepBairona cryauvja oa Llupux o6jaBu acouujanuja Ha NepUHATAIHU
npoOiieMH Kako OJMIOXWIPAaMHUOH, TpeMaTypuTeT, Majla poJIWiIHa Te4yhHa, IpBa
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opemenoct 1 CAKUT co penanHo 3acerame Kaj HCIIUTAHHUIIM CO JI0JIaTallja Ha ypUHAPEH
TpakT. Mako BO cTyaujara JOMHHUpPA MAIIKUOT MOJ UCIIUTAHUIIM, Bapujaliara 3a 1moj He €
acommpana co Jjom wucxon (12). OnuroxuapaMHHOH M TPEMATYPUTET C€ HE3aBHCHO
acoIMPaHH CO JIOII McXo Bo cryaujara Ha Oliviera u copabotaunuTe, Ha 148 mpeHaraniHo
nerektypanu ypornatuu. OOjaBeHH ce CTyauu Kow pedepupaar acomyjaimuja Ha SGA co
CAKUT (128). Hajcuiien npeaukTop 3a HeonatasneH mopranuter ¢ CAKUT acomnmpan co
EKCTpapeHAIIHN aHOMaIMU. Bo cTyuu Ha OGHYHIba CO MPEHATATHO JIETCKTHPAHH PEHATHH
aHOMAJIMU aCOIMPAHU CO MYJITHUIUTH Man(opManuu U XpOMO30OMCKH jaedeKkTH e HajueHa
cTamka Ha MopTaaureT oA /6% u TNOBTOPHO NPUCYCTBOTO HA OJIUTOXUIPAMHHOH €
curHuukanTHO acormpano co Jyom ucxon (186). Wang u cop. (153), kopucrejku ru
nojaronuTe of Perucrapor 3a KOHreHuTanHu Mandopmanuu Ha apxkasata New York,
00jaBHja BUCOK PHM3HMK 3a MOPTAIUTET Mery noeHunmba (<1 romuHa) co MajopHu AedeKTH
Ko umaaT Mana TexuHa (<2500 rpama), mpematypHu HoBoponaeHu (<37 Hemenu) u

MYJTHUIIIA KOHI'CHUTAJIHU aHOMAJIUuH.

6.7.1. HHDOEKIIUH HA YPUHAPEH TPAKT BO TEKOT HA CIEJAEIBETO H
AHTHBHOTCKA ITPO®HIIAKCA

[Tuenonedpur e nedpuHUpaH Kako MPOKCHUMAalHAa ypUHapHa HMH(EKLHja cO MOoKauyeHa
temneparypa >38.0°C, nokadena BpegHocT Ha CRP, neykonurypuja, Oakrepuypuja. AHTH
npodunakca Oeme npenopadana kaj naueHtd co VUR ox 3-5 crenen win kaj MalueHTu ¢
yposonika aHoManuja. Taa ce cnpoBeqyBallie coO OpajlHa aHTUOMOTCKA Tepanuja BO TEK Ha
JBa Mecely OoJ XHBOTOT co Iedanocnopurcku mpemapat (25 mg/kg TT). Ako mpodu
IPOAOIKYBa MO 2 Meceld Of pafamero, ce MPOJODKyBa CO KOTpuMoOKcazon 9 mg/kg |
JHEBHO WJIM HUTpo(dypaHTouH BO j03a 1 10 2 mg/Kg eqHamn qHEBHO.

Nndexuunure Ha ypunHapHuoT TpakT (UYT) ce mouectu kaj neBojuumara, 7-8% on
JeBojunmbata u 2% OJ MalIKUTe Jiella uMaaT 6apeM eHa ypuHapHa MH(]eK1Hja BO MpBHUTE
ocyMm roauau of kuBOTOT (188). MHumaeHnara Ha ¢pedtmwan UYT Bo mpBara roguHa e
MOJIe/THAKBA Kaj JBara Iojla BO TEKOT Ha IMpBaTa roJuHa O] KHBOTOT, HO € IOrojieMa Kaj
MAaIlIKUTE BO HEOHATATHHUOT W JOCHEYKHOT Tepuon. HoBopojeHUYNmbaTa U JOSHUNbATa CO
JUiaTalyja Ha YPUHApPHUOT TPAaKT HMMAaaT IOTOJIEM PU3MK Of NMHUETOHe(PpPUT BO IMpBata
TOZIMHA OJ1 )KUBOTOT, @ BEpOjaTHOCTA J1a OMJAT XOCHUTAIM3UapaHu € 12 maTu MmoBUCOKA O]
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BPCHUIIUTE KOW Hemaar xuapoHedposza (188). Mubexkuuure Ha YypUHAPHUOT TPAKT Ce
MOYECTH Kaj MCIUTAHUIIUTE CO TeIIKa XuapoHedpos3a, kaj KOMOMHAIMja CO aHOMAJHja Ha
JIOJTHUOT YpUHAPEH TPaKT KakKo BalByJa Ha 3ajJHata yperpa, ypereporena, VUR,
MUENIOYpeTepuYHa CcTeHo3a M Cin4HO. [Ipodwminakthyka yrnorpeda Ha aHTUOMOTHIIM €
panMoHaiiHa Kaj oBaa rpynaTa MCHHTaHUIM, CO Ie]l MpeBeHnrja Ha OyOpexkHaTa QpyHKIHja.
l'onemu cryauum Bo mepuogor 1990 nmo 2010 rommna 3a wmHnuaennara Ha UYT kaj
WCIUTAHUIIM HAa BO3pPACT MoOMaia of 2 TOAWHU CO aHTCHATallHA XHIPOHe]po3a 3aKITydriie
JeKa aHTHOWOTCKaTa mpodriiakca He M Hamanuia enuzonute Ha ¢dedpunmnu UYT kaj
MAIMEHTH CO JIeCeH cTerneH Ha xuapoHedposa (All aujamerap Ha muenoH ao 15 mm, 6e3
3aCTOj BO pEHATHUTE KAIMKCH H 0€3 WCTEHYyBambe HAa PEHAIHUOT IAPCHXHUM).
CurandukantHa peaykuuja Ha pu3ukoT 3a pedpunnu UVT ox 29% Ha 15% e Hajaena kaj
rpynata ucnutanuiy co All aujamerap Ham 15 mm. 3akiydokoT € JeKa JOCHYHEbaTa CO
BHCOK CTCIICH Ha aHTeHaTaaHa XxujapoHedpo3a wumaar OeHedUT Oa aHTHOMOTCKA
npoduiakca 3a HaMaTyBame Ha BepojaTHocTa 3a heopmran UYT. Aconujanmjara Ha aKyTeH
NMUeNIOHePHUT U ONCTPYKTHBHA YpOIaTHja HOCH MOBHUCOK PU3WK 3a TIEPMAHCHTHA pEHAJIHA
OIITETa JOKOJIKY PaHO HE ce JaiaT MPOo(QHIAKTUYKK aHTUOMOTHIIM U PAHO HE CE€ JICMMUHHPA

OIICTPYKITHjaTa, 3a Jia Ce OBO3MOXH JPeHaka Ha HH(puIpanara ypuna (189).

Bo namara ctyauja ypuHapHuTe MH(peKIuu O6ea co curHupukaHTHa ctanka (26,56%),
MOYECTH Kaj )KEHCKUOT IOJI, IITO € BO Kopenaiuja co mojaroiure odjaeHu ox QUIirino u
COp. BO HMBHATA rojieMa peTpocneKTuBHa cTyauja. Hajronemuor O6poj ypuHapHu UHGEKIUN

BO OBaa CTy/vja 0ea HOTUPAHH BO MPBUTE TPU TOAUHHU O] ’KUBOTOT.

Bo Texor Ha cnenemero, kaj 16,67% (19/114) nema ox mpara rpyna NpUMapeH
penanen ¢enorurn, 30,57% (81/265) nena ox BropaTa rpyra NpuMapeH peHaieH (peHOTHIT,
71,43% (5/7) nena ox Tperara rpymna npuMapeH peHaneH ¢penotun u kaj 12,5% (1/8) nemna
O]l YeTBpTaTa rpymna NMpuMapeH peHaneH (geHotun Oea AMjarHOCTUIMPAHU MHQPEKIMU Ha

ypUHapeH TPaKT.

CraTuCTHUKM CUTHU(UKAHTHA pas3jivKa BO MPHUCYCTBO M OTCYCTBO Ha MH(EKIUU Ha
YpUHApHH MaTUIITAa BO TEKOT Ha CIENCHETO Oelle MOTBpJeHa MmoMery mpBaTa M BTOpara

rpyrna npuMapeH peHalieH (eHOTHII, ToMel’y MpBaTa U TpeTaTa rpyna IpuMapeH peHalleH
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¢eHoTun, momery BTOpaTa M TpeTara rpylna NpUMapeH peHaleH (eHOTUr u momery

TpeTaTa U YeTBpTaTa rpymna mpuMapeH peHaneH (GeHOTHII.

Wudekuuu Bo TEKOT HA CIEICHETO Ha UCIIUTAHUIIMTE BO HAlllaTa CTyAuja 0ea HOTUpaHH
kaj 106 ucnuranuum (26,90%). Madexkunn Ha ypUHAPHUOT TPAKT C€ HECUTHHU(PHKAHTHO
MOYECTH BO TIpymHara HCHUTaHWIM Oe3 TpeHatanHa aujarHo3a. OBOj HAOM BOAM JO
MIPETIOCTaBKa JIeKa CJIEJCHETO Ha OBHE HMCIUTAHUIM € MOAOJIr0 BO OJHOC Ha rpymara co
npeHaTaixHa aujaruosa. Bo osaa rpymna qomuaupa VUR kako nmpumapeH peHaneH (eHOTHII.
Kaj menata co KOHTeHUTATHU aHOMAINK Ha OyOpe3nuTe U Ha YPUHAPHUOT TPAKT, HH(PEKIIUU
Ha ypuHapHH martumTa Oea aujarHocTHmmpaa kaj 16,67% (19/114) mena co peHanHH
napeHxuMHu Mandopmanuu, kaj 30,57% (81/265) nena co aHoManuy Ha KaHaJICH CUCTEM,
kaj 71,43% (5/7) nena co anomanuu Ha Oemmka u kaj 12,5% (1/8) nena co aHomanuu Ha
murpanuja u ¢y3uja. [lojaBata Ha WH(GEKIUU HA YpUHAPHUTE MATHINTA CUTHU(PUKAHTHO
Oerie moBp3aHa co rpymnara Ha npumaper peHaineH ¢exorun (p = 0,0013). CraTuctuuku
CUTHU(UKAHTHA pa3nuka Ha WHQEKIUH Ha CIeACHEe HMAaIlle Kaj HCIUTAHUIUTE CO
aHoMaJ MM Ha Oeliukara, crnopeAOEHO CO HCIHUTAHUIUTE CO Murpanuja u ¢ysuja.
CUrHU(UKAHTHO TIOPETKO HMCIHUTAHUIIUTE CO PCHAJTHH NMApeHXVMMHH aHOMAaJIWH MMaa BO
OJIHOC Ha WCIUTAHULIUTE Of Apyrute rpynu anomanuu. Jlemara co VUR curaudukanTHO
MOoYecTo Oj aerara 0e3 mMaa M MH(EKIUU BO TEKOT Ha cieaewmero — 58,9% nacmnportu
19,63%; p < 0,00001. Bo Hamata ucnutyBaHa rpymna, ypuHapHu uHdexuu umaa 30% on
nenara co VUR, mTo € BO COMIAacHOCT €O MojAaronuTe o0jaBeHHW BO JMTEpaTypara.
lNonemara RIVUR ctynuja u monosute cryauu on 2018 roguna o6jaByBaaT moaaToyd BO

KO €[JHa TPETHHA OJI JieriaTa co MH(EKIH Ha ypuHapHUOT TpakT umaat VUR (190, 191).

Xemomnpoduinakca CUTHU(GUKAHTHO IOYECTO MpHUMaa Jelara co BE3UKOYpeTpajeH
pedyke kommapupano co gemara 6e3 VUR — 57,53% vs 30,53%; p = 0,000014. Osa ¢

rpyra BoO HalllaTa cy/uja Bo Koja HajuecTo Oellle cripoBeyBaHa XeMOIpopuiIakca.

Touynara cramka Ha WH(EKIUM HA YPHHAPHUOT TPAKT HE € CEKOTrall JIECHO Jia ce
MpHUKaXe, co oryiea Ha (HaKTOT JeKa JAeN OJf YPHUHApHHUTE WH(EKIMH CeraK OCTaHyBaat
HEMpero3HaeH! BO Tpymnara Ha PeOpPIIHOCTH O] HeMO3HATO MOTEKII0, MOCEOHO BO Tpymara
Ha JoeHuYMmara. Xemomnpoduuakca Oemie crmpoBeaeHa kaj 35,5% on BKYmHHOT Opoj

UCIIUTAaHUIIU, 0e3 CTAaTHCTUYKU 3HaqajHa pas3inkKa HOMefy HUCIIMTAaHUIOUTE OO rpynara co u
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0e3 mpeHaTaiHa JIujarHo3a. XeMomnpoduiakca CArHU(UKAHTHO Pa3IMYHO MpUMaa Jerara
O]l pa3nuyHa rpymna npuMaper penaieH penorun (p = 0,013). OBaa curHuUPUKAHTHOCT Ce
JI0JDKY Ha 3HA4YajHO MOYECTO OPAMHUpAkE Ha XEeMONpoduiIakca Ha Jierara co aHoMaldja
Ha OemukaTa BO OJJHOC Ha Jiellata co aHOMaJIMM Ha pEHAJICH ApEHXUM U KaHAJICH CHCTEM
(p = 0,002, p = 0,0098 xoncekBeHTHO). Xemomnpodunakca npumaa 87,5% (7/8) mema co
aHoManuja Ha Oemmkara, cneaeHo ox 37,5% (3/8) mena co aHoMaliuM Ha MUTpaldja U
bysuja, 36,12% (95/263) nmema co aHoManuM Ha KaHaaHHOT cucteM, U 30,43% (35/115)
Jela Co peHaIHM MapeHXUMHHM aHoMmanuu. Bo rpynarta ox 38 nena co arenesmja 31,58%

(12/38) Gea craBenn Ha mpoduIaKca.

Kaj 196 (49,12%) wucnuraHuiid BO HamiaTa CTyadja Oea JIMjarHOCTHIIMPAHU
XHIpoHePpo3a Wi Be3ukoyperpaiieH pediykc. Bo oBaa rpyma xemonpoduiakca npuMaa

38,77% (76) neua, a nndekiyja Ha ypuHapHUTE HaTuinTa umaa 63 nena (32,14%).
6.7.2. OIEPAIL[HH

Xupyplika HHTEpBEHIMja Oeme nHaunupana kaj 16,33 % on HammTe HCIIUTaHUIH,
CTaTUCTMYKA 3HAYaJHOCT BO pa3jIMKHUTE Ha JIBET€ MCIUTYBAaHU I'pyNu He Oellie HajaeHa.
CrnenHuBe XUpPYpIUIKKM MHTEPBEHLMU Oea HalpaBeH! Kaj MalMeHTUTE: MHUJIeOIUIacTHKA Kaj
10,81% (HajuecTo MpUMeHyBaHa IOCTaIKa), abjanyja Ha BalBYJa Ha 3aJHa ypeTpa Kaj
16,2%, xemunedpekTOMUja U IPYTH MPOIIEAYPH 3a ypeTpoliena Oea motpedHu kaj 2% of
nanueHTuTe W kaj 13% oja manueHTUTe CO ypeTepoBE3WKaHA OICTPYKIIMja HMAIle
norpeba O]l ypeTepoKyTaHOCTOMa CO KOHCEKYTHMBHA pEeUMIUIaHTallja Ha YpEeTepor.
ITonor na geunata co CAKUT Hemamie CUTHHU(HMKAaHTHO BIHMjaHHE Ha OJUIyKaTa 3a
OIIepaTHBHO JIeKyBame Ha aHomanujata (p = 0,6), mako omepanuu MOYeCTO Ce MPaBEHU

Kaj MalllK{ UCTIMTAHUIIM O] HalllaTa CTY/H]a.

AHanm3ara 3a BIMjaHHETO Ha Tpylnara MpuMapeH peHajeH (EeHOTHI Ha OJJIyKaTa 3a
ornepatuBHa uHTepBeHIMja kaj gemnara co CAKUT mnokaxa naeka omepaTuBHO Ouiie
nekyBanu 12,17% (14/115) neua co peHaiHM nmapeHXHMMHHU aHomaiuu, 15,36% (41/267)
Jielia co aHOMAJIMU Ha KaHAJTHUOT CUCTEM, CUTE § Jiella CO aHOMaJIMM Ha Oemvka (BaiByIia
Ha 3aj7Ha ypeTrpa) u Kaj 25% (2/8) co anomanuu Ha Murpanuja u Qysuja Bo IpuMapeH
peraneHn Qenorun. CTaTHCTHYKATa aHANIW3a TOTBPAM JEKa Jelara CO aHOMalluh Ha
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Oemrka CUTHU(UKAHTHO IOYECTO O] Jie1iaTa O MpBa, BTOpPa M Y€TBPTA rpyma npumMapeH
penanien ¢enorun 6ea onepupanu (p < 0,01). Cure mena on oBaa rpyma UMaaT BajiByja

Ha 3aj[Ha ypeTpa.

Bo namara crymmja, UPJO umaa 32 (8,02%) nmema, om xom 34,38% (11) Gea
MOJUTOKEHHU Ha ornepaTtuBHa HHTepBeHNHUja. Jlenara co UPJO curunpukanTHO MOYECTO 01
nerata 0e3 oBaa KOHTCHHWTAJIHA aHoOMaiHja Oea JjekyBaHu omneparuBHO — 34,38%
Hacripotu 14,75%; p = 0,004. KonrenurasiHa aHoMajuja O THI Ha JyIJIeKC Oere
nujarHocTunmpana kaj 17 (4,26%) neua, Ha 11,76% on oue nena (2) um Oerre u3BpiieHa
oreparuBHa uHTepBeHIWja. Cute 8 mema (100%) co BanBynma Ha 3aaHa yperpa Oea
OIEpaTUBHO JIeKyBaHU. Ha omepaTBHA WHTEpPBEHIIMja HECUTHU(HKAHTHO MOPETKO Oea

noanoxkeHu aenara co VUR Bo ogHoc Ha gemara 6e3 BesukoyperpalieH pediykc —

12,16% nacnporu 17,28%; p = Om28.

Enna TpetuHa o nanueHtuTe Bo cryaujata Ha Sanna Cherchi ox 2009 roguna (97)
nuMaa 1noTtpeda 0] OrepaTuBEH TPETMaH, HajuYeCcTO BO PaHOTO JCTCTBO, CO HAIIOMEHA JieKa
CTyIujaTa BKIIydyBa MalUeHTU co conutaped 0yoper u VUR, a manueHTH co u3onupaHa
IUiaTalyja Ha KaHaJeH CHCTeM Oea MCKIy4eHHM oj crynujata. Hajuectu omepaTtnBHU
nporexypu 0ea pecexIiyja 3a BajByia Ha 3a/IHa ypeTpa U MUEJIOTUIACTHKA 33 TTAIIHEHTH CO
UPJO, mTo e BO Kopenaiuja co pe3yiaTaTute AOOMEHH OJ Hallata CTyauja. 3rojleMeH
PHU3UK 32 ONepaTHBEH TPETMaH MMaa MAIlMeHTUTE CO BUCOK PHU3UK, MOCEOHO OHHUE CO
OJIMTOXUAPAMHHOH. Hekom maleHTH ce ONepaTWBHO TPETHpaHH 10 Bo3pacT on 10
ronguau, kako marueHtute co VUR u mamumentu co ypuHapHu uHdexnuu. Jlen on
NaIMEeHTUTE ONEePAaTUBHO TPETHPAHH MMaa rmopemereHa OyOpexHa (yHKIH]ja co MoTpeda
OJl JONTOPOYHO HEPPOJIOMIKO-YPOJIOMIKO cleAeme. Bo cryamjara Ha Quirino u
COpabOTHUITUTE, XUPYPIIIKA UHTEPBEHIM]a Oelle moTpedHa Kaj 28% o WCIUTAHUIIUTE, a
UPJO Gemie Hajuecta aujarHos3a mopaau koja Oea omepupanu mnanuentute (13). Osa
KopeJiHMpa co TOJaTolMTe JOOMEeHH O] aHaju3aTa Ha HalIMOT Marepujaji, Kaje IITO

naruentute co UPJO ce oneparuBHO Tpetupanu Bo 1/3 of cinydaure.

6.7.3 HAMAJIEHA I'®P HA CJIEJIEILE
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3a cure jena BKIy4eHH BO OBaa cTynuja Oemre npecmeryBana GFR. Hamanena GFR
oemie nepunupana kako GFR < 90 mL/min/1,73m2 3a neuna > 2 roauHU BO3pacT, a 3a

[OMaJIH Je1a CIopea0eHo co peepeHTHUTE BPEAHOCTH 3a Bo3pacTta (192).

Etnonorujata Ha xponuuna OyOpeskHa OOJIECT ce pa3siuKyBa IOMery BO3PacHUTE H
neuara. Bo anynTHara momynanuja JOMUHUpPAAT XpPOHUYHU OOJIECTH Kako JWjabeTHYHA
He(ponaTuja, XUIEepTEeH3Mja, aBTO30MHO JOMHHAHTHA TOJUIIMCTHYHA OyOpekHa OoJiecT,
J0JIeKa Kaj JieraTa HajuecTa NpUYHHA e KOHTCHUTAITHUTE aHOMaIMK Ha OyOpe3uTe U Ha
YPUHAPHHUOT TPaKT, Kaj 50% of ciiyuauTe cienHa NpUYHHA C€ XePUIUTapHH HeponaTHu

u riomepynonedpputu (193).

[TocTojar HEKOJKY KIMHUYKM MapaMeTpH 3a MpeavKanyja Ha PU3HK 3a IporpecHja
KoH TepmuHanHa OyOpexna Oonect xaj CAKUT. Bo Texor Ha OpemeHocTa TOa ce
KOHIICHTpallMja Ha HATPUYM, 32 MUKPOTJIOOYIMH WM IPYTH MENTHIA BO aMHHOHCKATa
TEYHOCT MOJKE Jla MOMOTHAT BO OJpeAyBame Ha TE)KWHATA Ha OoJiecTa Kaj MalHeHTH CO
BaJIByJla Ha 3aaHa yperpa. [lo paramero, mMamu IUMEH3UM Ha OyOpe3uTe MEpPEeHU CO
YATpa3ByK WM KpeaTWHUH BO cepyM > 1 mg/dl kaj mammeHTH co BaiByla Ha 3aaHa

ypeTpa Ha Bo3pacT oj 12 Mecenn Moxe J1a Oujie mpeIuKTop 3a Joia mporuosa (194).

[Tapamerap 3a mpoleHa Ha CTENEHH Ha XpOHHWYHA OyOpekHa OoJecT € HMBOTO Ha
riioMepyinapHa QyHKIMOHaIHA paTa. Kaj manmeHTHTe O/ METTHOT CTENEH Ha XPOHWYHA
OyOpexkHa wuHCyduiMeHMja Tpeba Ja ce 3amoyHe peHallHa 3aMECTHTENIHa Teparuja
(Imjanu3a wiM TpaHCIUIaHTAIMja), IITO MPETCTaByBa jaBEH 3ApPaBCTBEH IpoOieM mopaau
3roJieMeHaTa MHIUJCHIIA U MpeBalieHMja Ha oBaa coctojoa (196). CKD kaj nmeuata e
3HAYUTEIIHO MOPETKA OTKOJKY Kaj BO3paCHUTE, HO IIPETCTaByBa rojieM npoliaemM Ouaejku
BJIMjae HAa PacTOT, TEKMUHATA, BUCHHATA, NHTEIIEKTYaTHUOT pa3Boj, IojaBaTra Ha My0OepTeT,
IITO BOJAW JIO 3rOJIEMEHa CTallka Ha MOPOUIMTET UM MOPTAJIUTET. [ojeMH eBpOINCKH
cryauu 3a npeanennuja Ha CKD kaj meanjaTpucky MayeHTy MoKaxka MpeBajeHInja o1
65, Bo CAJl 85 ciydan Ha MUJIMOH MCITUTAHUIIM Ha Taa Bo3pact (146). Bo pa3Buenute
3eMju, Bogeuka npuunHa 32 CKD ce nacnennu Gonectn, Bo nipB penq CAKUT, 3acranen
co 30-60% on nenata co CKD kou nmaar norpeba o peHaiHa 3aMeCTUTENIHA Teparivja
(146). Enna ronema crymuja on bpasmn oGjaBu momaroum 3a eruoioruja Ha CKD Bo
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neArjaTpucKka TMomyianuja, BO Koja 32% o0J HUCIHTAaHUIWUTE C€ EBHJICHTHPAHU CO
Heno3Hata eruosoruja Ha CAKUT, koja HajBepojaTHO ce JOKU HA CyOIMjarHOCTUKA HA
oBue mareHtd (144). IlomaromuTre oJ perucTrapoT Ha IMaHCcKara Acolujanyja Ha
neaujaTpucka Hedposoruja ce aeka 56% oJ manueHTu co XpoHuYHa OyOpekHa Ooject
umaar CAKUT, mro kopenupa cO €BPOICKHTE U CEBEPHOAMEPUKAHCKUTE CEpUH KOH
pedepupaat aeka 48-59% onx manueHTUTE CO XpOoHUYHA OyOpekHa 00JIeCT BO €THOJIOTH]a
nmaar CAKUT (146). Pusukor 3a xpoHuuHa OyOpexkHa 0ojecT 3aBHCH 0] OpOjoT Ha
GyHKIIMOHATHY He(DPOHU Ha parame, 3aBHCEH O]l IPETTEPMUHCKO parame, CTEIICHOT Ha
peHayHa AMCIUIa3hja W MPHCYCTBOTO Ha YHMJIATepajHa W OwiarepaiaHa Hpe3eHTaluja
Kako W CTEKHAaTHOT TyOMTOK Ha HedpoHum mnpemausBukaH on peuuwauBan WUYT u

INCP3UCTCHTHA OHCTPYKHHja.

Crynujatra ma Sanna Cherchi u copaboraunute ox 2009 roaumna (97) oGjaBu
pe3yaTaTu 3a MOKPAaTKO BpEeME Ha NMPEKUBYBAKE Kaj MAIIKH HCIHUTAHHIM, a TOTOJIEM
PHM3HK 3a JWjanu3a Kaj MCOUTAaHHIUTE CO OWiaTepaiHa XWIOJWCIUIa3dja BO OJHOC Ha
yHUJIaTepajHa XUIIOAWIUIAa3Uja, MOTKOBUYECT OyOper W MYyINTHUIUCTHYHU OyOpesH.
Conurapen OyOper M BajByJia Ha 3aJHa ypeTpa MPETIOCTaByBaaT JIOUI HCXOJ KakKo

HE3aBHCHHU BapHujabiiu BO OBaa CTyAMja.

Hamata crynuja mokaxa nerepuopanvja Ha OyOpexHara ¢yHkuuja kaj 4% on
ucrniutanunure. Hamanena rioMepynapHa  QuiTpanyja TOYeCTO  HMalle  Kaj
WCIUTAHUIIMTE CO JIOIHA JUjarHosa, kaj 62,5% ox oBue ucnuranuuu. OcranyBa (pakToT
JieKa 3a IojaBa Ha JJabOpaTOPUCKHU MapaMeTpu Ha OyOpe)kHa oIITeTa Kaj HEKOM €HTUTETH
on CAKUT rpymnara, kako Ha npumep pediayke HepponaTuja, HIOTPeOHO € MOA0JITOPOYHO

CICICHC.

Bo momenrtor Ha moctaBena aumjarHoza Ha CAKUT, kaj 40 (10,03%) nema 6una
perucTpupaHa HamajeHa TIJIoMepyJapHa QWITpalrja, HE3HAUYUTENHO II0YeCTO Kaj
UCIUTAaHUIMTE co npeHatanHa aujarHo3a Ha CAKUT. Bo TekoT Ha cienemero Ha oBHe
MalMeHTH, HaMaJieHa TJIoMepyJiapHa unTpaiyja oemre nerektupana kaj 24 (6,02%) nena
co CAKUT. Bo oBaa rpyna nena 37,5% (9/24) Gea mpeHatamHO AMAjTHOCTUIIMPAHHU.
Baxmna 3abenemka e neka OyOpexHaTa (yHKIMja MOXKE Jla ce MoJ00pH CO pamuIHUOT
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pact Ha TEIOTO BO TEKOT Ha IpBara TOAMHA O]l XHUBOTOT. byOpexHara ¢yHKIHja, 3a
pasiuKa ofl Toa, MOXKE J]a C€ BJIOILIM BO TEKOT Ha ITyOepTeToT, Kora adeKTUpaHuoT Oyoper
wim OyOpe3u He pacTaT CO McTaTa AMHAMHKa KaKO OCTaTOKOT ox TenoTo. [lapimjannara
OIICTPYKIMja Ha YPUHAPHUOT TPAKT MOXKE J1a Ja ersanepoupa Bo MyOepTeT U J1a HallpaBu
OTICTPYKTHBHA YpomnaTHja, KOMIPOMHUTUPAjKH ja (yHKIMjaTa HA AUIATHPAHUOT OyOper.
OBue okonHOCTH Tpeba Ja ce NMpeaBUAaT IpH IUIAHUPAKE Ha CIIEACHE M KOHTPOIH Ha

OBHUC IMAIMEHTHU BO IICPUOAOT HA nyGepTeT.

Crynujata na Danziger u copaboraunure (197) onmiiyBa €THYKH acCHCKTH
MOBP3aHU CO PEHAJHA JUjajii3a BO HEOHATalHA M JoeHeuka Bo3pact. [loctou cé yiure
nebara MO OJHOC Ha MpAlIalkeTO Al 3alOYHYBAmbETO HAa PEHATHA 3aMECTUTETHA
Teparnuja BO OBaa BO3pacHa rpymna € eTudku ¥ mopaiHo. Ce mocTaByBa MpallambeTo 3a
OIPaBJaHOCTa HA 3allOYHYBAIE paHa JAMjalin3a, Kako IITO € [IeHaTa Ha OBOj THUIl Ha
JICKyBamkbe M TOBApPOT INTO CEMEjCTBOTO Tpeda lia To JIOKUBEE CO 3all0YHYBambEe Ha

JMjann3a BO HeOHaTalHaTa u AoeHedkara Bozpact (198, 199).

Bo tekor Ha cieneweTo, NalMeHTUTe O TpeTa Ipyla IpUMapeH peHaleH (pEeHOTUI
HajYecTo MMaa HamajeHa rioMepyiapHa ¢unrpamuja — 42,86% (3/7), cneneHo on
NaIMEeHTUTE O YeTBpTa rpyla npumMapeH peHaneH ¢peHotun — 25% (2/8), naiueHTuTe ox
npBa Tpymna npumapeH peHaneH ¢enotun — 12,28% (14/114) u camo 1,88% (5/266)

MAIMEHTH O] BTOpA rpyna NpuMapeH peHajaeH (eHOTHII.

Kako craTHCTHYKM CHTHU(HUKAHTHA C€ MOTBPAM TIOHUCKATa 3acTaleHOCT Ha
HaMaJieHa IJIoMepyJapHa GUITpalija BO TEKOT Ha CIICACHETO Kaj Jierara oJf BTopa rpyra
puMapeH peHalieH peHOTUI Bo ogHoC Ha cute octanaru rpymu (p < 0,05, p < 0,01). Ce
HaMETHYBa 3aKJIY4OK JIeKa MCIIUTAHUIIUTE OJ1 OBaa CTy/AMja UMaaT Hajao0pa MporHo3a Ha
ClIe/ICHE BO OJIHOC Ha HaMaJieHa TJioMepyJiapHa (QHITpalMoHa paTa Kora ce BO rpyrara

Ha aHOMaJIM1 Ha KaHaJICH CUCTCM.

[TocTojar MUMUTHpPaHU MOJATOIM 3a TEKOT Ha XpOHHWYHaTa OyOpexHa OojecT Kaj
narentute co CAKUT. Tlokpaj ynorata Ha CAKUT kako HajuecT eTHOJOMIKU (aKTop
kaj neuara, CAKUT e Baxen eruomnomku ¢axtop 3a CKD kaj Bozpacuute. Ctynuja Ha
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212930 agyntu co CKD o6jaBu neka nmanuenture co CAKUT 3anouynane co peHanHa
3aMeCTUTE]IHA Tepanuja Ha Bo3pacT of 31 roaumHa, JojeKa NAalMCHTUTE CO JApyra
€THOJIOTHja uMalie IoTpeda of peHallHa 3aMECTUTEIIHA Tepanuja Ha MPOCEYHA BO3PACT O]
61 romguna (110). Bo oBaa rojgema myntuientpuuda cryadja va Wahl u cop. ox 2013
roguHa Oemie o00jaBeHO JeKa, HWAaKO WHIUJCHIM]jaTa Ha TPUMEHAa Ha pPEHalTHA
3aMECTUTEIHA Tepalija € OYeKyBaHO Jia € TIOBUCOKAa BO JIETCTBOTO, U3HEHAAyBa (hakToT
JieKa TIOBEKe O] JIBE TPETHHH O] MAIIMEHTHTE pa3BUiie TePMHUHAIHA OyOpeskHa 0osecT BO
BO3pacHa 100a, a 50% Hemaie moTpeda o BakBa Teparuja Mnpex YeTBpraTa JelueHHja o
®uBOTOT. Bo rosema crynuja ox 2012 romuna, Quirino u cop.(13) mamoa mporeHa 3a
pa3Boj Ha XpoHUYHa OyOpexHa Oomnect on 6% 3a nepuox ox 10 roquan. ManmaeHmjaTa
Ouia morojieMa Kaj MOMYHIbAaTa M Kaj TMAIIMEHTHTE CO aJTepalliy Ha JTOJHUOT YpUHAPEH
TPAKT U UCIIUTAHUIIMTE CO XMITOAUCIUIACTHYHU OyOpe3u. OBa cyrepupa JeKa aiyJaTHTe CO
xpornyHa OyOpexxHa Oonect kou mmaar CAKUT tpeba na ce amjarHOCTHIMpaar BO
TEKOT Ha JICTCTBOTO M Ja CE TPETUpaaT paHO 3a Ja Ce CIPEYd U Jia CE€ OJJIOKH

KOPHUCTCHLCTO pCHAJIHA 3aMCCTUTCIIHA TepaHHja IoaoIHa BO KUBOTOT.

[TapenxuMHaTa qucIIa3dja € MajopHa JETEPMUHAHTA 32 PEHAIHA OLITETA, MOBEKE
o]l ypuHapHuTe HHeKuuu u omnctpykuuja. IIporHozara Ha comuTtapeH OyOper 06e3
KOMIIeH3aTopHaa xuneprpoduja e joma. Ho, riob6amHHOT 3aKkiIydyok € JeKa peHalHa
omrera Kaj caMmo 3,9% o1 MCIIMTaHULIUTE € HajJleHa [0 CpeJieH NMEepHOoJ Ha cleeme o 7,2
roJWHHU, Bo cTyaujata Ha Sanna Cherchi 2009 (97), 3a pasnuka oj pe3yaTatute 00jaBeHH
Bo nperxoguute crymuu (192, 200). Ciuvnu pe3ynTatd 3a 7-TOIUINHO CIEICHE Kaj
UCIIUTaHHIM CO CoNUTapeH OyOper ce oOjaBeHH Bo cryaujata Ha Pierluigi Marzuillo ox

2017 ronuna (201).

Bo rpymara ox 7 manueHTH CO BajBYJa Ha 3aaHa yperpa, kKaj 3 (42,86%) manueHTH
rIoMepyiapHata (QuITpanMoHa paTta Oemie HamalieHa, JojeKka Bo rpymara on 388
nanyveHTn Oe3 oBaa aHomanuja, kaj 21 (5,41%) GFR Oeme namanena. I[Toyectoro
peructpupame Ha HamareHa GFR Ha cnenewe xommapupaHo Kaj ManueHTHTE co U 0e3
BaJIBYJIa Ha 3aJ{HA ypeTpa CTaTHCTUYKH Oemre morepaeHo 3a p = 0,0009. Xunoaucruiazuja
Oeme aujarHoctunupaHa kaj 20 meuna, m on HuB 4 (20%) mmaa nHamaneHa GFR nHa

cieneme, Hacrporu 20 (5,33%) Bo rpymata on 375 nmena 0e3 XUMOIUCILIA3Hja.
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Onwunranara pas3imka BO perucrpupame Ha HamaneHa GFR Ha cneneme kaj marueHTuTe
co u 0e3 XMIIOAUCIUIa3Kja cTaTUCTHUKK Oemie curnugukanTaa 3a p = 0,028. Hamanena
GFR Ha cneneme HE3HAUajHO TMOYECTO MMaa MAIMEHTHTE CO areHesuja CIOPEIEeHO CO

narrentute 6e3 — 10,81% (4/37) nacuporu 5,59% (20/358); p = 0,36.

3a oznpenyBame Ha MPOTHOCTHYKUTE (PAKTOPH 33 HETMOBOJIEH MCXOJ] Ha OOJHUTE CO
CAKUT ce xkopucreme Meroaor Ha MynrtuBapujantHata annm3a (logistic Binary
regression), MpeKy Koja ce oJApeayBalie OJHOCOT Ha BepojaTHOCT Ha u3noxeHocT (OR)
KaKo IpuOJIMKHA BpeTHOCT Ha BUCTUHCKMOT pu3HK (RR). CratuctuukaTta npenu3HOCT Ha
OR ce nobu mpeky MpecMeTyBame Ha TPaHHIUTE Ha J0BepOa OKONy IMPOLEHETHTE
Bpeanoctu - Confidence intervals (Cl). VuuBapujanTHaTta JIOTHCTHYKA pErpecHOHa
aHaJM3a KaKo KOHICHUTAIHU aHOMAaJIMU CUTHU(UKAHTHO acorupanu co HamaineHa GFR
Ha CJCJCHEe I'M MOTBPAM BaiByia Ha 3aaHa yperpa (p = 0,001) u xunoxucmnazuu (p =
0,014), noneka arcHe3Wja KakO KOHTGHUTAJIHA aHOMajuja Oelle HECUTHU(PHKAHTHO

aconupana co Hamasiena GFR Ha cienemwe (p = 0,2).

OBwue /1Be KOHTCHUTAIHA aHOMAJIMH C€ MOTBPAMja KaKO HE3aBUCHU CUTHU(DUKAHTHH
npenukropu 3a HamaneHa GFRHa cnegeme u co MynTuBapujaHTHaTa JIOTUCTHYKA
perpecuona ananuza (p < 0,001, p = 0,014 koncekBeHTHO). Jlemara co KOHIE€HUTAlHA
BaJIBYJIa Ha 33JIHa ypeTpa MMaaT 3a okoiy 18 maTu morojema maHca of Jenarta 6e3 oBaa
aHomaiuja aa umaar HamaneHa GFR Ha cieneme — OR = 18.346 95% CI (3.717-50.541).
JleniaTa co KOHT€HHUTAJIHA XUTIOCTIa3Mja ce CO OKOJy 6 MmaTH MmorojiemMa IIaHca O Jerara

0e3 xunoauciiasrja 3a Hamanena GFR na ciememe — OR = 6.115 95% CI (1.791-
20.881).

['moGanHuoT TOBap O TPETMAHOT HA XpoHWYHA OyOpexkHa 0oJiecT M ToHATamy ce
3roieMyBa W TIOKpaj HAMpPEJOKOT BO TpPeTMAHOT. XpoHWYHaTa OyOpexHa Oosect
adexkTHpa MIJIMOHM JIyf'€ HU3 CBETOT, BKIIYUUTEITHO U MHOTY JIella O] pa3inuyHa BO3pacHa
rpyna. HeonmxomHo € moroyiieMo 3Haewe 3a KpUTHYHHOT MPO30peEI] 32 PErporpaMHupare.
Nnnute wuctpaxyBama BO o0JlacTa Ha TPOrpaMHpameTo Tpeba Ja ja TOomoJHAT
Mpa3HUHATa TOMery aHMMAJTHHUTE MOJENM W KIMHUYKATE cTyaud. McTpaxkyBama 3a
MIpEeBEHIIMja U TPeTMaH Ha XpOHUYHA OyOpexHa 060JecT KOU MOYHYBaaT PAaHO BO KHUBOTOT
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¥MMaaT JIOJITOPOYHO BIIMjaHUE U 3alITea Ha (PUHAHCUUTE W TOBAPOT IITO OBaa COCTOj6a ro

HOCH 3a CEMEJCTBOTO U 3a ommirectBoTo (202).

6.7.4 AUJAIH3A/TPAHCIVIAHTAIIHJA

3a cekoj MalueHT ce aHAM3UPAHU MOJATOIMTE 33 MoTpedaTa 3a 3al0YHyBamkEe Ha
peHaJHAa 3aMECTHTENHA Tepanuja oOJ THUINOT Ha JHjalii3a WM TpaHCIUIaHTAIH]ja.
KnuHuuky KpuTepuymMH 3a 3allOYHYBamkbe€ CO pEHATHA 3aMECTHTEIHA Tepanuja Ha
Opnnenor 3a Hedponoruja, Knmuaukara 3a gercku Oonectu, Ckormje, ce MOCTOCHE Ha
MeTaboTHa alua03a, XUIepKajJeMuja, TOpacT Ha TeJecHa TexkuHa oJ moBeke ox 10% Bo
TEKOT Ha €JHa HeJena, OJMTypHja, XUIEpTeH3uja, Hay3eja u mpodiemMu BO pactor. Bo
HaIiara cTyauja, Bo nepuoaot Ha cienemwe 4 (1,0%) neua co CAKUT OGea Ha nujanusa, a
OJl HUB €THO JeTe Oele MPEeHAaTATHO IWjarHOCTULUpaHo. Toa ce HCIUTAaHWIHU CO
MAPCHXUMHU PEHATHU OOJIECTH, XHMITOAVNCILIA3H]a, alljla3rja | areHe3mja co JHCIIa3dja u
ornctpykuuja. Tpancruiantanuja Ha OyOper Oemie HampaBeHa kaj 2 (0,5%) mema co
CAKUT Bo nepuoJoT Ha cieliemhe, 0 KOU JIBE MPETXOJHO MMaa morpeda oJ] Iujannsa,
HUTY €JIHO OJ1 OBHE 4 Jie1a HeMalle MPeHaTaIHO MOCTaBeHa aujarno3a. OBHe HCIUTaHUIH
nmaa komruiekceH (enorun Ha Teskok CAKUT. [IpBHOT mamueHT umaime MpuMapeH
peHanieH (eHoTHN OwWiarepaliHa IUCIIIAa3Hja, TOMOJHUTEICH peHaneH (eHoTun Oere
Be3uKoypeTpaneH peduyke. [IpucyTHu Oea ekcTpapeHaIHW aHOMAUH, MAIUEHTOT Oellle
knacuuuupan Au3Mop(dOIIONIKK, a TT0TOa MOTBPJIEH CO MyTallMOHAa M Sanger aHammsa
kako Tricho-rino-phalangeal-en cunapom. Bropuor mamueHT Oelie MaMEHT CO
JeBocTpaHa areHesuja, nucruiazuja 1 UVO. TlanueHTOT nmalie eKcTpapeHaiHy, MajopHH

MasihopMaIiK, ypOreHUTAIEH CUHYC, XMUITOTOHH]a U 3aCTOj BO PACTOT.

VYirpacoHorpa)CKu aHTEHATAITHA HAOAM aCOIUPAaHU CO MOKHOCT 32 IEPCIIEKTHBHA
JeTepuopanyja Ha peHanHa ¢yHKuuja ce: (a) comutapeH OyOper, koj kaj 1/3 on
ucrimranumre e acouupan co CAKUT (203, 204) xuapoHedposa acorupana co ApYyrd
manopmaru 3ronemyBa pusuk 3a CKD kaj 15% Bo omgHoc Ha 2% Kkaj W30impaHa
xuaporedposa (13) u (B) OmrarepaHa XuUapoHEePpo3a, Koja TO 3rojieMyBa PH3UKOT 3a
JeTepuopanyja Ha peHanHa ¢pyHkiuja 3a 9,4 naru (205). [Ipyru ynrpa3By4HH HAOAU KOH
MOJKE J1a ce 3eMaT NpeABHJ ce AUIaTalija Ha ypeTep, Koja € MpUCyTHa Kaj cocTojOu Ha
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Merayperep, CTeHO3a Ha ypeTpOBe3MKalaTa CIOjKa M Kaj BaJiByJa Ha 3aJHa YpeTpa;
rojeMuHaTa Ha OyOperor mro Moxe jJa € adeKThpaHa Kaj peHalTHa XUIOo/IUCIUIa3Hja,
[0TOa rOJeMUHATAa HAa MOYHHOT MEyp M JeOeirHa Ha SHIOT CO M 0e3 MOCTOCHE Ha
TpabeKyJii, MTO MOXE J1a OJM BO MPUJIOT HA XUMEPTPOPHYHA MM XHUIIOTOHUYIHA OeInKa

u cimuno (206).

6.7.5 PE30JIVIIHJA HA XU/IPOHE®PO3A

[TaruenTTe CO MpEHATATHO TOCTAaBEHO COMHEHHE 33 KOHICHUTAIIHA
Maidopmanuja Ha OyOpe3uTe M Ha ypPUHAPHUOT TPaKT Tpeda IMOCTHATAIHO Ja Ce
eBaryupaar. OBoj paH MOCTHATaJeH Mperiies co YITPa3BYK € CO HOpMaJjeH Haoj Kaj
okoiy 40% ox ciyuyaute (207, 132).

[locTHaTamHOTO  ClieeEe Ha TANMEHTHTE Kaj KOM IPEHaTallHO €
JUjarHOCTHUIIMpaHa XuapoHedposa mokaxa pezonynuja kaj 50% o uCIUTaHULIUTE, Kaj
15% on mcnuTaHULIMTE CO MPOIIMPYBAkE HA peHATHHUTE Kamukcu, 11% kaj creHo3a Ha
ypeTeponenBwIHaTa crojka, 9% kaj BesukyoperpaineH peduiyke, 4%  Kkaj
MYJITUIMCTHYHA AUCIUIa3uja, 2% kaj oOuunu conurapuu nuctu (208, 142, 209).

Bo mepuonor Ha cneaeme, koj Oelie HajMaNKy elHA TOJWHA, TOBIEKYBakE Ha
xuaponedpo3ata umamie kaj 60% on HCHIUTAaHUIMTE KoM MMaa Oyara, W30IHpaHa
xuapoHedpo3a. O BKyOHHOT Opoj MCIUTAHWIM BO HallaTa CTyAHja, pe3ojiyluja Ha
xuaponedposa umame kaj 64 ucnuranuiy (18%). Ox BKymHHOT Opoj MAIMEHTH CO
OeHHWTHA M30IMpaHa XuApoHedpo3a, Koja BO TEKOT Ha MEPUOJIOT Ha CIENCHE MMAaIe
pe3oIylifja, HajroJeM MPOIEHT Ha HUCHHTAHUIMTE C€ BO Tpylara Ha MpPEeHATaIHO
JUjarHOCTUIIMPAaHU XUApOHePpo3u. AHainuzaTra Ha HaUIMOT MaTepujal HaMeTHYyBa
3aKITy4OK JIeKa XUJIpOoHEePpo3a, Koja € eTHOCTPaHa, U30JIMpaHa U OJf MaJl CTETEH, a Koja
€ BHJIEHA MpEHATalHO, HAjuecTO MMa OEHUTEH TeK M TEHJEHIMja KOH KOMILIETHA
pesonynuja. OBaa KOHCTaTalyja € BakKHA BO MPHUCTAllOT U BO PasrOBOPOT CO
pPOIWTENNTE Ha OBHE NAIMEHTH BO OJHOC Ha TporHo3ara. OBHWe pe3ynTaTH
COOJIBETCTBYBaaT CO pe3yJTaTHTE O]l CTyaWjaTa Koja MpeTxXoJHO ja obOjaBuBme (210,
211). Ha marepujan on 100 ucniuranumu co pana aujarHo3a Ha CAKUT e aunartanmja
HA TOPHUTE YpUHApPHH TNAaTHINTA, HajaeHa kKaj 27% oJ BKYMHHUOT OpOj MCIHUTAHUIIH.
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Knuanukuor Texk Ha Oojecta Kaj Jemara co HM30JMpaHa XuApoHedposa Oeme co
Ocnnren tek; 20% o MCIUTAHUIIMTE BO OBaa CTyIHja MMaa M30JIMpaHa Xuaponedposa
CO pe3odylja BO TMEPHOAOT Ha cleneme. EnHa Mera-aHaiaw3a Ha HMIUONATCKH
NpeHaTaTHU XUAPOHE(PO3U UHAUIUPAIIE JIeKa CIIOHTaHa PE30JIyIHja UMa Kaj TOBEKETO
XUIIPOHEPPO3U KOTa aHTEPUO MOCTEPUOPHHUOT AWjameTap e moj 12 mm.

Kaj 65 (16,29%) onx BkymauoT 6Opoj meuna co CAKUT OGemie perucrpupana
noBiiedeHa xuaponedposa. Ho, Bo rpynara Ha u301upaHu XHIPOHEPPO3H, PE30OTYIIH]ja
umaiie kaj 63,10% (65/103). Bo rpynara Ha uCOIUTaHUIIM CO TIOBJICYEHA XUAPOHEPPO3a,
kaj nypu 90,77% neua (59/65) nujarnozara Ha CAKUT Oemie mpeHaTaHO OCTaBEHA.
He Gemre moTBpIeHa CTaTUCTUYKM CUTHH(MKAHTHA pa3liika TMOMery jaemara co u 0e3
noBJieueHa XuApoHe(dpo3a, a BO 0JJHOC Ha BPEMETO Ha mocraBeHa quajrao3a Ha CAKUT
(p = 0,83). HanpaBuBme aHaimW3a Ha rpynara HCIHTAHUIM cO XuapoHedposa. Bo
rpymara ox 122 nmena co xuaponedposa Ha xemonpoduiakca ce craBenu 34 (27,87%)
nena. Bo rpymata onx 34 gmema ko npuMaa  XeMolpoQuiakca, OINEepaTHBHA
uHTepBeHnuja Oeme u3BpmieHa kaj 11 (32,35%) nena, a uHbekuuu Ha ypuUHApHUTE
MaTHUINTa BO TEKOT Ha clefemeTo Oea nujarHoctunupanu kaj 18 (52,94%) neua. OBoj
BUCOK TPOIICHT Ha WMHQEKIUH Ka] HCIUTAHUIUTE CO XHUApPOHe(dpo3a KOW IMpHUMaaT
aHTHOMOTCKAa Tmpoduiakca OOW Cemak BO TMPWJIOT Ha IIKOJaTra 3a IorojemMa
npoduIakTUyKa ynorpeda Ha aHTUOMOTHIM Kaj MCIMTAHULUTE CO XHIpoHedpo3a of
rojeM CTeleH, Kaj OunatepanHa xuapoHedposa win kaj komiiekceH CAKUT. Opaa
npodpmiakca Tpeba Ja ce COpoBeayBa J0 pealu3upame Ha  MHKIMOHA
yperpoructorpaduja. Ce ymTe MOCTOJaT KOHTPATUKTOPHU CTAaBOBU U PE3YNITATH
00jaBeHH BO CTYIMUTE BO OJHOC Ha MpoQMIAKTHYHA YHnoTpeda Ha aHTHUOMOTHULIUM M
peanu3anuja Ha MHUKIHMOHA yperpouucrorpaduja (212). Opaa rojema cryauja co
CHCTEMATCKH TPErJie/l Ha JIUTepaTypaTa U MeTa-aHaInu3a Cyrepupa Jeka KOHTHHYHpaHa
aHTHOMOTCKA MpoduIakca BO JOSHEUYKHOT TIEPHOJ] € ONpaBIaHa 3a MalueHTH CO BUCOK
cTerneH Ha xuapoHedposa. HampaBen e oOun ga ce uaeHTU(UKYBaaT Jiela co PU3HK 3a
PEKYpPEHTHH YPOMH(EKIMH CO IIeJl J1a Ce€ pPEeBUAUpAaT yMarcTBaTa 3a KIMHUYKA
npaktuka. Cemnak, co OrjeJ Ha XeTeporeHOoCTa Ha OBaa Tpyla MalUeHTH, OCTaHyBa

npernopakaTa 3a HHAWBHAYaJIeH IPUCTAIl BO TPETMAHOT Ha cekoe aere ( 213).
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Bo rpynara ox 122 (30,58%) nena co xumponedposa, xemornpoduiakca npumaa
27,87% (34/122), wndexkuuu BO TEKOT Ha cieaewmero umaa 16,39% (20/122),
oneparuBHO Oea sekyBaHu 9,02% (11/122) nmena, nuucrorpadcku Haon mmaa 13,11%
nena (16/122), namanena riomepynapHa ¢uirpanyja Ha cieneme umaa 2,46% naeua
(3/122).

Xemonpoduinakca CUTHH(PUKAHTHO MOPETKO MpuUMaa Jernara co XuapoHedposa
CIIOPEZICHO CO Jernara 0e3 BaKOB THI Ha KOHreHuTaiaHa anoManuja — 28,33% HacrpoTtu
38,69%; p = 0,048. OBa ce momku Ha (aKTOT ITO JEJ OJ OBHE XHAPOHEDPO3U ce
VHHJIATEPATHU W OJl JIECEH CTEIeH, MOopaiy INTO HE € CIPOBEJACHA aHTUOMOTCKA
npoduakca.

3a Bpennoct Ha p = 0,0098 ce moTBpaM CTAaTUCTHUYKH CUTHHU(UKAHTHO MOPETKO
JIeKyBamke Ha Jenara co XuaApoHedpo3a co OlepaTMBHA MHTEPBEHIUja CIIOPEICHO CO
nerata ox apyrute enturetn Ha CAKUT — 9,09% vs 19,49%. Jlemara co
XUIpoHePpo3a CUTHUPHUKAHTHO TOYECTO Of JAenara 0e3 xuapoHedpo3a MMaa HaoJ Ha
nuctorpaduja — 13,11% nacnpotu 1,44%, Bo TEKOT Ha eBajyalldja 3a UCKIydyBame Ha
VUR. Ucto Taka, HamajeHa riioMepyiapHa QuiTpaiuja Ha CIeIeHhe CUTHU(PUKAHTHO
MOpEeTKO Oellle perucrpupaHa Kaj Jaenara co XuapoHedposa CIIOPEICHO CO IPYTUTe

mujaraocTaku eHTuTeTd Ha CAKUT — 2,48% nacnpotu 7,66%.

Enna Ttpetnna on gemata co CAKUT wumaar oJuingHa mOporHo3a co
HOpMaJIM3Upamke Ha YITPa3ByYHHOT Haoa. Toa ce Jera kaj Kou mpeHaTainHo co (eranHa
yntpacoHorpaduja € BHACHA YHU WM OWJaTepayiHa IujaTallija Ha KaHAJIEH CHUCTEM.
[TocTHaTadHUOT yATpa3BYK HajuecTo Oelle Co Hao/ Ha YHUJIaTepaliHa WK OusaTrepaiHa
xuaponedposza, UJPO, UVO, VUR wu BanByna Ha 3agHa yperpa. Bpemero 1o
HOMaJM3alMja Ha HAaOAO0T BO TEKOT Ha CJENEHETO BO CTYJIUUTE U3HECYBA OJ HEKOJKY

Mmecenu 10 9 roaunu (143).

Ona mTO WIHWMHATA Ke TO JIOHEcCe, HajBepOjaTHO, cemak ke Owume
WHANBUAyalM3upaHa crTpareruja. JletanHoto pa3dupame Ha HedporeHezata
reaernkara Ha CAKUT ke moBeae 1m0 paHa AujarHo3a W WHIAWBUIYATHO HMCILIAHUPAH
TpPEeTMaH, CO MTO Ke ce MOoJ0o0pH KBAJUTETOT HA KHUBOTOT HA marnueHtute co CAKUT.

[Ipenarannara nujarHosa, ¢eTaiaHaTa XUPYpruja, MOJAOOPEHUTE XUPYPIIKH TEXHUKU H
VYuusepsurer cB. ,,Kupwit u Metoaunj“ Meauuuncku Gaxyiarer
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TpaHCIUIAaHTAIlMjaTa Ha OPraHuTe Ke M MoJ00paT MporHo3ara U KUBOTHHOT BEK U Ke ja
Hamajar cTarnkara Ha MOPOMAMTET Kaj OBHE MAIMEeHTH. Jlanu ypuHapHUOT IPOTEOM WIIH
WES npumMeHeT kako pyTHHa 3a npeHarainHa nqujarnoctuka Ha CAKUT ke momorHar Bo
MOCTaBYBalk€ paHa JAHMjarHo3a M MEpCOHANM3UpaH TpPETMaH, Ke IMOKakaT BPEMETO U

UJHUTE UCTPAKYBamhA.
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7. 3AKJIYYOLIU

Hajronem nponent on ucnurtanuimre (98,01%) kaj Kou MpeHATATHO € TOCTAaBEHO
comuenue 3a CAKUT ce paHo nujarHocTUIMpaHu, OjarolapeHue Ha BOCIIOCTAaBEHUOT
IPOTOKOJI 32 PAHO yNaTyBame HA OBHE MALMEHTH OF POAMIIUINTATA, 32 JOAMjarHOCTHKA
Ha YHUBEp3UTETCKaTa KIMHKKA 3a JeTcku Oosectu, Ckorije.

Hajuecra mpenaTtanHa aujarHosa BO Hallata CTyAMja € HpeHaTalHa XuapoHedposa,
3acTaneHa kaj 97% onx WCIUTaHUIMTE CO TpeHaTtanHa aujarHo3a. Ce HameTHyBa
3aKIy4oK Jeka npeHatanaara aujarno3a Ha CAKUT e Hecrangapau3vupaHa BO OMUCOT
KOj TO 100MBaMe O] aKyIIepuTe BO OJJTHOC HA aHOMAIIMUTE O] 0BOj criekTap. Heonxoxna
€ cTaHJapAM3alyja Ha MpeHaTajJHaTa J1jarHOCTHKA MO OJJHOC HA OMKMCOT Ha CTEIEHOT
Ha 3acTOj WM JMMEH3UHTE Ha IHEIIOHOT BO pa3iM4eH NepHOA O0J OpeMeHOCTa,
MOJIATOIIUTE 3a MPOIIMPEH ypeTep, rojeMuHa Ha OyOpe3uTe, rojeMuHa Ha OelnkaTra,
YHHUJIATEpAaIuTHa HACIIPOTH OUjlaTepaiiHa MUIeJeKTalrja U CIMIHO.

Bo omHOC Ha eTHMYKaTa MPUIIAJHOCT, aHAJIKM3aTa Ha HANIMOT MaTepujal MOoKaxa
CUTHH()MKAHTHO TIOTOJIEM IPOLEHT Ha MPEHATATHO I¥jarHOCTUIIMPAHN MCITUTAHHULU OJT
MaKeJIOHCKaTa eTHUYKa rpyla BO OJHOC Ha ajbaHcKara W poMmckara momynamuja. Ce
HaMEeTHYBa 3aKJIy4oK oj TMoTpeba Ha moaoOpa INpeHaTalHa MAUjarHOCTHKA Ha
Mandopmanu Ha OyOpe3uTe W Ha YPUHApHUOT TPaKT Kaj ajdaHCKaTa M poMcKara
€THHUYKA MPHUIATHOCT.

PaH CckpMHUHT Ha HOBOpOJIEHHTE CcO MO3uTHBHA (ammiHa aHamHe3a 3a CAKUT e
HEOITXOJICH 3a paHa JETeKIMja Ha OBHE aHOMAJIMH CO OrJiel Ha (PaKTOT JeKa peuncH Y4
O]l UCTIHTAaHUIINTE BO OBaa CTyAHMja WMaaT IO3WTHBHA (paMWIIHA aHAMHE3a, TBOJHO
noyecTo Bo rpynara Ha jouna aujarHoctuipad CAKUT. [TonaTok nageH npeHatanHo
3a (haMmiIHa aHaMHe3a Ke BOJU JI0 JieTaleH U (OKyCHpaH ONUC Ha (peTalmHuoT ypuHApeH
TPAaKT.

Enna d4erBpTMHA OJ WCIUTAHWIIUTE BO HAmIaTa CTyAHja HMaaT EKCTpapeHaTHH
manpopmari. MajopHu AM3MOPQUYHM CTUTMATH C€ MOYECTH BO Ipynara co JOLHA
nujarHo3a. Ce HaMeTHyBa 3aKJIyd4oK JeKa € HEONXOJEH JeTalleH TMperjiesn Io

TU3MOP(OJIOMIKA KPUTEPUYMH IO OpPraHM W CHUCTEMH, KAaKO U YATpacoHOrpadcku
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CKPHHUHT 10 CHCTEMH BO HEOHATAIIHUOT MEPUOJI, 33 PaHa JMjarHo3a Ha MyJITHOPraHCKa
adeknuja.

Bo rpynara co paHa aujarHo3a HajuecTo C€ JWjarHOCTHIIMPAaT aHOMAJIMM Ha KaHAJICH
cucreM. PaHO ce IujarHOCTUIMpPAaHK MCIUTAHUIM CO XUIApOHEe(]po3a, ypeTpornerIBuyHa
OTICTPYKIIMja, BE3UKOYpeTpasieH pediykc, MUCTUYHA AMCIUIa3HMja U BajByJja Ha 3a/HA
yperpa. Tue ce mo4ecTo JIeBOCTPAaHH, IMO3aCTANEHU Kaj MAIIKHOT IOJI ¥ TIOYECTO CE BO
rpynata Ha uzonupan CAKUT.

Bo rpynara co momHa aujarsHosa, Kaje IITO JOMHUHHUpA TpylaTa Ha aHOMAJIUH Ha
KaHaJIeH CUCTEM, THE C€ JOMHMHAHTHO JeBOCTpaHH. JloIlHAa ce JaujarHOCTUIMpaar
areHesmja Ha OyOper, Be3WKOypeTpaicH peduiyKe, XHUIOIIIa3Hja, €KTOIHja, apKyaTeH
OyOper. AHOMaJIMUTE O] OBaa rpyma 1mo4yecro ce oA Tunot Ha komruiekceH CAKUT.
Mamku JoeHUMEa CO WHQEKIMH Ha ypUHAPEH TPaKT, MOCEOHO Kaj OHHUE CO
nuesnoHepPHUT 3a KOj € HEONXO/AEH XOCIHUTAIEH TPETMaH U 3a MH(EKINH HA YPHHAPEH
TPaKT KO He ce npeausBukanu of E. coli, Tpeba na ce ckpunupaar 3a CAKUT.

Kaj ucnuranunure o rpymnara Ha uszonupat, secen CAKUT, ucxonoT e npecmeTan BO
OJTHOC Ha pe3oiylja Ha xujapoHedpos3arta. ['0JeMHOT MPOLEHT Ha pe30yliuja Ha
xuaponedpos3a kaj Hekomruuimpan, uzonupan CAKUT co xumponedposa on man
CTeNeH KMa J00pa MporHo3a MO OJHOC Ha KOMIUIETHA pe3osyluja. AJeKBaTHa
cTpaTuduKanyja co MpeHaTATHU MEPEma M0 MPOTOKOIUTE 01 3APYKEHUETO 3a (heTaiHa
ypOJIOTHja JaBaaT MOYKHOCT 3a MPOTHO3a 3a J00ap UCXO/ U 3a aJIeKBaTHO IUIAHUPAKE Ha
peayupana Hedposoiika 00paboTKa U Clefiemhe Kaj OBUE MAI[UEHTH.

Kaj cure ocraHatm WCNUTAaHWIM, HMCXOAOT € €BAIyHpaH MpeKy HHQEKIHHTE Ha
YPUHAPHUOT TPaKT, TPETMAaHOT (KOH3EPBAaTHBEH WJIM OIEPATHBEH), TIIOMEpyJapHara
¢unTpanmoHa paTa BO TEKOT Ha CJIENEHETO Ha MWCIUTAHUIUTE, IoTpedata on
peHO3aMeCTUTENHA Tepanuja (Jujaan3a WM TpaHCIUIaHTalMja) U CMPT KAaKO MCXOJ IO
MepruosIoT Ha cieneme. CUTe OBHE CUMIITOMH C€ 3HAYUTETHO TOYECTO 3aCTarieHHu BO
rpynara co JOIHa JUjarHosa.

Ucnuranunure co xommmuupan CAKUT wumaar OGenedut o7 aHTHOHMOTCKA
npoduiakca 3a HaMallyBamkbe Ha BepojaTHOCTa 3a (eOpuiIHM MH(EKIUU Ha YpUHApEH

TPaKT.
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OmnepaTuBHO JIeKyBambe Kaj UCIIMTAaHUIIMTE BO HAIlATa CTyAWja UMa IOJeIHAKBO YECTO
BO TpyImara Ha paHo u fouHa aujarnoctunupad CAKUT.

Hamara crtynuja mokaxka nerepuopanuja Ha OyOpeknara ¢yHkudja kaj 6% on
WCTIIUTAHUIIMTE, 3HAYUTEIHO IIOYECTO BO Trpymara co JomHa aujarHoza. OcraHyBa
(bakToT JeKa 3a 1mojaBa Ha Jab0paTOPUCKH MapaMeTpu Ha OyOpekHa OIITeTa Kaj HeKOU
earutet o1 CAKUT rpymnara noTpeGHO € oJ0IATOPOYHO CIIECHE.

Bo namara cTtynuja BanByna Ha 3ajJHa YpeTpa M XUIIOACHIUIa3Wja Oea Haj3Ha4YajHU
MPEIUKTOPH 3a HaMaJieHa TJoMepyliapHa (QuiTpanroHa pata Ha CIIeACHE, 3a pa3jinKa
o arenesuja. [ToBTOpHO, 3a Aa ce u3Bee IIo0alIeH 3aKIydOK 32 MPEIUKTOPH 3a JIOIa
OyOpexHa QyHKIH]ja, TOTPEOHO € TIOJOJITOPOYHO CIICIICHHE.

HeomnxoHa e TecHa copaboTka Mer'y akyiiep, HEOHATOJIOT, He(h)pOJIOT U YpOJIOT 33 paHa
Npelu3Ha JMjarHo3a, aJleKBaTHO CIENCHE M 1Moao0ap JOJIrOpoYeH HCXOJ| Kaj OBHE

IIannueHTH.

The opportunity is here; should we start earlier?
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