EKkTOonua Ha cbpueTo

UHgbopmayuoHHU NTUCMOBKU 3a nayueHma — Kakeo e 0obpe Oa 3Ham, Kakeo 0a rnornumam.

Taau nuctoBka uma 3a uen ga Bu nomorHe ga pasbepeTte KakBO NpeAcTaBnsiBa eKTONMsTa Ha
CbpLETO, KakBM n3crneaBaHna ca Bun HeobGxogumm n KakBu ca nocneguumte oT
AnarHocTnuupaHeTo Ha Ta3m aHomanua 3a BaweTo 6ebe n BaweTto cemeincTso.

KakBo e ekTonusa Ha cbpueTo?

ExTonua Ha cbpueTo — ectopia cordis (03Ha4yaBa ,CbpLe He Ha MACTOTO cu®) e BpoaeH
aHaTOMMYeH aedeKT, KOUTO ce NosiBsiBa NOpaau HENpPaBUIIHO pas3BuTa NpeaHa rpbaHa CTeHa.
B pesyntaT Ha TOBa CbpLETO YaCTMYHO UMK U3LSANO0 Ce HaMMpa U3BBbH rPbAHMS KO Ha MnoAa.

Kak Bb3HMKBa eKTONUATa Ha CbpLeTo?

Mpu4mHUTE 3a NosABABa Ha EKTOMNWS Ha CbPLIETO ca HESAACHW. ToBa e psiika aHoOMarnus, KOSTo ce
Habniogasa npu okono 6 Ha 1 munnoH 6ebeTta. B noBeveTo cnyyan Bb3HMKBA Ha CriyvaeH
npuHumn. MNo-ronsimata 4acT ot 6ebeTaTa Cc ekTonMs Ha CbpueTo umaT 1 gpyrn npobrnemu,
Han-4yecTo Mandopmaunn Ha CbpLUETO N Ha KOpeMHUTe opraHn. B Hskou cnyyan moxe na uma
acouuupaHy BpoNHN UK CTPYKTYPHN XPOMO3OMHU aHOManuu.

KakBa e Bpb3KkaTa MeXxay XpOMO3OMHUTE aHOManuu U eKToNusATa Ha CbpLeTo?

Xpomo3omuTe CbxpaHaBaT No-rofisMarta 4YacT OT reHeTuYHaTa MHPopMaUna B KIeTKUTe.
HopmanHo nmame 46 XxpoMo30MHU, rpynnpaHn B 4BONKK, NO 23 OT BCekn poauTen. B Hakon
cny4vau ce HabnogasaT T.Hap. 6PONHN XPOMO3OMHM aHOManun. Hanpumep xoparta CbC
cnHapoM Ha [JayH umat gonbnHuTenHa 21-sa xpomo3oma. bebetata ¢ ekTonusi Ha CbpueTo
MoraTt ga umat pasfimiyHu BpOoMHN XPOMO3OMHM aHOManun, HaNnpUMep AonbiHUTENHa 18-a
XpOMO30Ma, fmnca Ha X XpoMOo30Ma Ui JONbIIHUTENEH NbfieH Habop oT obwo 69
XpOMO30MU (TpUnnonams).

TpabBa nu pga ce HanpaBAT oLe u3cneaBaHnA?

MHoOro »xeHu npegnovnTaTt ga u3sbpLiaT JOMbIHUTENHN U3CneaBaHus, 3a aa pasdepar
noBeye 3a CbCTOAAHNETO Ha 6ebeTo. Bb3MOXHO € Aa ce KOHCynTMpaTe CbC cneunanuct no
MeAnLUMHCKa reHeTuka n BpoaeHmn 3abonssaHus, Konto ga Bu nomorHe ga onpegenute Ham-
nobpus nogxon 3a nscneasaHe Ha Baweto 6ebe n BaweTo cemenctso. MoxeTte ga ce
KOHCyNnTupare ¢ npocnegssawiunsa Bu nekap n/unm cbe cneynanmcT no ManvmHo-cdeTanHa
MeauumrHa, 3a Aa pewnTe ganu npekbCBaHeTo Ha OpemMeHHOCTTa e NpaBuIHMAT n3bop 3a Bac
n BaweTto cemencTBo.

HanunyHute nscnensaHus n KOHCyInTaunnm Morat aa 3aBUCAT OT TOBA KbE€ Ce HaMuparte un
Kbae xupeete. I3cnegBaHmaTa, 3a KOMTO MOXETE [a nonutarte, BKOYBAT:

e AMHUOLIEHTE3a NpeAcTaBnaBa UHBA3MBEH METO/ 3a NpeHaTanHa auarHocTuka, Ypes
KOMTO ce M3Kno4BaT npobnemu B Bpos U CTpyKTypaTta Ha XpoMo3omuTe. 3a LenTa e
Heo6XxoauMO B3eMaHe Ha MarKo KONM4ecTBO OT OKONOMMoAHaTa TeYHOCT Ypes3 ThbHKa
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urra, KoOATo ce BKkapsa B aMHUOTUYHUA CaK Mpe3 KopeMa Ha MankaTa nog nNocTosiHEH
ynTpa3ByKOB KOHTPOIJI. I'IonyquaTa r|po6a MOXe oa 6bae noanoXxeHa Ha pa3nnyHn
reHeTn4Hn nacneaBaHnad, Kato Haripmmep XxpoMmo3omMeH MUKPOYUNOB aHalin3 n
LUAJIOCTHO EK30OMHO CeKBEeHMPaHe, KOUTO pasdrnexgat U3KInu4YnTesriHo I'IOﬂpO6HO n
3aa4bNnb0YEeHO reHeTMYHUSA CbCTaB Ha nnoaa.

e ®eTanHa exokapguorpagusa — cneunannuanpaHo ynTpasBykoBO U3cnegsaHe Ha
cbpueTo Ha 6ebeTo

e B penku cnyyamn B HanpegHana 6peMeHHOCT MOXe Aa ce U3BbPLUN SAPEHO-MarHUTeH
pesoHaHc (AMP), 3a aa ce nonyyn gonbiHUTENHA MHOPMaUMA 3a CbCTOSIHUETO Ha
6ebeTo. Npn T03n MeTo 3a obpasHa AMarHoCTUKa ce U3non3BaTt CUMHU MarHUTHU
noneTta v paguoBbIIHK, 3a Aa ce nonyyaT nogpobHN n3obpakeHns Ha BbTPELLHUTE
CTPYKTYpU Ha TAnoTo. N3cneneaHeTo € 6e3BpeaHO No BpeMe Ha BpeMEHHOCT, HO €
CPaBHUTESHO CKbMO U TPYAOEMKO.

3a KakBoO TpsAbBa faa creagsa no Bpeme Ha 6peMeHHOCT?

BeGeTata c ekTonusl Ha CbPLETO Ca U3MNOXEHN Ha PUCK OT pasfnyHM NpoGremmn No Bpeme Ha
BGpemMeHHocTTa. [NoBeveTo cneumanncTi npenopbyBaT PeaoBHM exorpaddcky nperrnean — Ha
BCEKW 2 ceamMuun. YNTpasByKOBOTO M3CneaBaHe Lie NOMOrHe aa ce yctaHoBu ganun 6e6eto
pa3BMBa CbpAeYHa HeJoCTaTbYHOCT Nopaau HaTUCKa BbPXY CbPLETO U3BBH MPbAHMS KOLL.

KakBo o3HauyaBa ToBa 3a MoeTo b6ebe cnep paxpaHeTo?

BebeTo cbC CbpLe U3BBLH MPBHAHUSA KOLL € U3STOXEHO Ha BUCOK PUCK OT ApYrn CbpaeydHU
aedekTn, KOMTo MoraTt Aa HanoxXxaT onepauus cnep paxgaHeto. HanuuneTo Ha acoummpaxmu
cbpaeyHn gedeKTn Briowasa KpanHata nporHosa. [1pu CTpyKTYpHO HOpMarsHo cbpLue
nekapute morat ga ce onutaTt fa ro BbpHaT o6paTHO B rpbAHUs Kow. ToBa 0OMKHOBEHO €
TPYAHO, Thbi KaTo B MOBEYETO CrydYan CbpLETO HE MOXe [a ce pa3nosioxu npasunHo. Mpu
TBbPAE MalbK rpbAeH Ko 00paTHOTO BbBEXAAHE Ha CbPLETO B TOpakanHaTa KyxuHa e
HEBB3MOXHO 1 06nkHoBEHO 6ebeTo 3arvBa.

B cnyyauTe ¢ ekTonusi Ha CbpLETO acouumpaHa ¢ XpOMO30MHa aHOManus nNporHo3aTa crej
paXxgaHeTo 3aBUCU OT KOHKPETHOTO FreHETUYHO HapyLUeHMe.

Mpun cTabunHo cbCTosHNE Ha 6e6eTO KapAMOXMPYPrbT LLEe Hanpasw ONUT Aa BbpPHE CbpLETO
o6paTHO B rpbAHMA KOLL Ypes3 eagHa nnun noseye onepaumn. ToBa Le M3MCKBaA CMOXHU
crnegonepaTMBHU FPWXKU B cneuunanuampada 6onHuua B NpoabiikKeHne Ha cegMmuum cneg
paxgaHeTo.




EKkTOonua Ha cbpueTo

UHgbopmayuoHHU NTUCMOBKU 3a nayueHma — Kakeo e 0obpe Oa 3Ham, Kakeo 0a rnornumam.

LLle ce noBTOpPUK NN?

Mpu nunca Ha acouMupaHa reHeTUYHa NpuUYMHa, PUCKLT EKTOMNMUSTA Ha CbpLETO Aa ce
NMOBTOPW B creagalla 6peMeHHOCT € MHOro ManbK. [Mpu ycTaHoOBEHa reHeTMYHa NpuYmrHa,
PUCKBLT LLie Obae onpenerneH creq KOHCynTaumus CbC CneumanucT no MeauumnHcKka reHeTurka.

KakBu apyru Bbnpocu na sapgam?

e ToBa NbfHA UM YacTUYHA EKTOMNNA Ha CbpLETO e7?

e CbpueTo HoOpMarHo N1 e UnNu uma Apyrn CTPYKTypHU aedektn?

e Vima nu gpyrvn CTPYKTYPHU aHOManuMu OCBEH EKTOMNMUSATa Ha CbpLeTo?

e Konko 4ecTo Lie MU ce npaBaT yNTpa3ByKOBU U3cneaBaHmsa?

e AKO Xenasi, MMa N Bb3MOXXHOCT 3a NpeKkbCBaHe Ha BpeMeHHocTTa?

e Kvaoe pa poos?

e Kbae 6e6eT0 e nonyyn Hamn-gobpute rpuxn crneq paxxgaHeTo cn?

e Mora nu ga ce cpellHa npeau paxaaHeTo ¢ ekuna oT Niekapu, KOUTO e ce rpwxkar
3a 6ebeTo Mu cnep paxgaHeTo?

lMocnedHa pedakyus aszycm 2024 a.




