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Voved 

Zna~itelen del na naslednite bolesti kaj ~ovekot se posledica na 
hromozomski abnormalnosti. Lu|eto {to nosat abnormalen hromozomski 
komplement mo`at da se grupiraat vo dve kategorii: 

• onie {to imaat abnormalen hromozonski broj i onie so abnormalna 
hromozomska struktura  

• abnormalnosta vo brojot na hromozomite sekoga{ e posledica na 
sve`i mutacii. Strukturnite hromozomski aberacii se rezultat na pre-
kini i pogre{no rean`irawe vnatre vo eden ili pove}e hromozomi. 
Strukturnite aberacii se prenesuvaat od roditelite na potom-
stvoto. Tuka vleguvaat delicii (Ishikawa 1990), prstenesti hromozomi 
(Freyberger 1991) inverzii (Kaiser 1984) i translokacii (Lindenbaum 
1975), (Lau 1977), (Shang 1990). Translokaciite pretstavuvaat aberna-
cii poradi razmenata na polo`bata na segmentite vnatre vo karioti-
pot. Recipro~nite translokacii pretstavuvaat me|usebna razmena na 
hromozomskiot segment na dva ili pove}e hromozomi (Lindenbaum 1975). 
Posebna forma na translokacija e Robertsonovata, poznata kako cen-
tri~na fuzija vo {to se vklu~eni samo akrocentri~nite hromozomi, a 
preostanatiot materijal od kratkite kraci se pojavuva vo mal metacen-
tri~en hromozom, ne{to pogolem od centri~niot segment, {to se gubi vo 
slednata delba, pa fundamentalniot broj na nositeli prividno se re-
ducira (Eklund 1998). 

 
Materijal i metodi 

Probantot e devoj~e na vozrast od 12 godini ~ija majka e na 19, a 
tatko na 29 godini. Telesna te`ina pri ra|awe iznesuva 3550 gr. Na {est 
mese~na vozrast imala obem na glavata 41.1sm. Se smee i guga na 4 meseci. 
Samostojno ja dr`i glavata na 5.5 meseci. Kon igra~kite ja podava rakata na 
8.5 meseci. Na vozrast od 10 godini glavata ja dr`i vo nepravilna 
polo`ba. Mikrocefali~na e i splosnata vo potilniot del, golemata fon-
tanela e otvorena na 3 sm. Jazikot e golem i izbrazden, visi od ustata. 
O~ite se monogloidno postaveni, epikantalen nabor. U{nite {kolki mali 
i lo{o modelirani postaveni pove}e kon desno. Muskulaturata mlitava. 
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 Na 12 godi{na vozrast testirana e so Binet-Simonova skala, K.S.-
7.8 i M.S.-3.1 {to odgovara na I.Q-50-55. Sprema dobienite rezultati od 
testovite probantot spa|a vo grupa lica na dolna granica na lesna popre-
~enost vo psihi~kiot razvoj. 

 Citogenskata analiza na hromozomite, od in vitro kultura na pe-
rifernata krv vr{ena e spored modificiranata metoda na Moorhead i 
negovite sorabotnici (1960). Citogenskiot naod na probantot e 47, HH+21. 
Citogenskiot naod na nejzinata majka e normalen 46, HH. Me|utoa, nejzini-
ot tatko e nositel na translokacija pome|u akrocentri~nite hromozo-
mi 13 i 14, poznati kako Robertsonova ili centri~na fuzija. Majkata i 
bratot na nejziniot tatko isto taka se nositeli na hromozomska abnor-
malnost pome|u 13 i 14 hromozom. Poradi toa {to edniot roditel e 
nositel na strukturna aberacija od tipot na centri~ni fuzii, prepora~ano 
im e pri planirawe na semejstvoto da se izvr{i amniocenteza vo klini~-
kiot centar “Rebro” vo Zagreb. 

 Pri vtorata bremenost majkata na na{iot probant e primena vo 
centarot za prenatalna dijagnostika vo Zagreb. So detalna ultrazvu~na 
dijagnostika utvrdeni se multipni malformacii na plodot i toa: 
mikrocefalija, meningocela, ascites, kratki i deformirani ekstre-
miteti, ekstremen oligohidramnion. Po ovoj naod na pacientkata i e 
prepora~ano prekinuvawe na bremenosta. Na molba na dvata roditeli, 
eti~kiot komitet odobruva prekin na bremenosta, {to e izvr{en so 
provokacija so PGF2 alha i.m. Abortiran e mrtov `enski plod od 300 
grama, so makroskopski vidlivi malformacii, {to bea prethodno 
utvrdeni so ultrazvu~nata dijagnostika.  

  
Diskusija zaklu~ok 

Frekvencijata na Daunoviot sindrom vo op{tata populacija iznesu-
va 1 na 700 poroduvawa (Zergollern 1981). Novoroden~iwata so ovoj sindrom 
pretstavuvaat deca kade {to prenatalniot razvoj ne e zavr{en na adekva-
ten na~in. Razli~niot fizi~ki izgled, pomalku ili pove}e, prisuten pri 
ra|aweto zboruva za izvesno neopredeleno me{awe na patalo{kite fakto-
ri vo detskoto rastewe i deferencijacija. Kaj ovie deca se otkrivaat sim-
ptomi {to zboruvaat deka nivniot fizi~ki i psihi~ki razvoj mo`e da 
zaostanuva vo podocne`nite godini, kako {to e slu~aj so na{iot probant, 
kade {to razvojnite mo`nosti se razlikuvaat od normalnite deca, a pona-
tamo{noto rastewe i sozrevawe se odviva na ponisko ramni{te. Postojat 
indicii deka roditeli so balansirani translokacii imaat predispozicija 
za non-dijunction, {to ja objasnuva vrskata na ovie abnormalnosti so pojavata 
pri ra|aweto na trizomi~nite deca. 

Bidej}i balansiranite promeni ne dejstvuvaat vrz fenotipot na no-
sitelot, tie mo`at da bidat nedeterminirani i da vr{at dolgotrajno vli-
janie na potomstvoto. Me|utoa, heterozigotnite nositeli so vakvi balan-
sirani translokacii nosat visok rizik za sozdavawe na nebalansirani 
plodovi, bidej}i mejotskata segregacija na hromozomite vklu~eni vo trans-
lokacijata, mo`e da se dovede do golem broj na razli~ni gameti, od koi 
samo dve nosat orginalen haploiden hromozomski komplement i toa: ili 
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kako sosema normalen ili so izmenet redosled, a site drugi gameti se po-
malku ili pove}e nebalansirani. 

Roditelite {to se nositeli na hetorologni balansirani trans-
lokacii, pokraj mo`nosta za ra|awe na zdravo potomstvo so balansirana 
translokacija, nosat rizik za ra|awe na deca so translokativen tip na tri-
zomija. Nositelite na homologni translokacii nemaat mo`nost za ra|awe 
na zdravo potomstvo, nitu potomstvo so balansirani homologni transloka-
cii. Nivniot rizik za ra|awe deca so trizomija e stoprocenten bidej}i soz-
davaat dva tipa na gameti: dizomi~en so homologna translokacija i nu-
lizomi~en gamet nesposoben za `ivot. 
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In this paper a case study about family autosome translocation is 
presented. On the basis of the evidence of chromosome`s abnormalities at the on 
parent (it was proved that the father has translocation between acrocentric 
chromosomes 13 and 14 or well known as Robertson’s or centric fusion’s) it was 
discovered that predisposition for nondisjunction could be expected. This is 
precondition for hereditary abnormality or for trisomia`s child to be born. These 
well-known facts are based on the proven risks for born of the children with trisomia 
because of the evidences that the bearers of the translocations have not any 
possibilities for child-bird of healthy descendants, nor descendants with balanced 
homological translocations, that were proved in our researched case.  


