KuctnyHa xurpoma

UHgbopmayuoHHU NTUCMOBKU 3a nayueHma — Kakeo e dobpe Oa 3HaMm, Kakeo 0a nornumaml.

Tasn nuctoBka e npegHasHaveHa aa Bu nomorHe ga pasbepeTte kakBO NpeacTaBsiBa ToBa
CbCTOsIHME, KakBW n3cneaBaHusa ca Bu Heobxoanumm 1 kakBu ca nocrneguuuTe oT NoctaBsHETO
Ha anarHos3aTa 3a Bac, Baweto 6ebe n BalweTto cemeincrao.

KakBo npepcTaBnsiBa KUCTUYHATaA XUrpoma?

KuctnyHarta xurpoma (KX) e aHoMmanusa B pasBMTUETO Ha NiMMdHaTa cuctema, Buguma um
pasno3HaBaema 4pe3 ynTpas3ByKOBO u3cnensaHe cneg 11-a rectaunoHHa cegmuua.
XapakTtepusnpa ce ¢ U3NbIIHEHN C TEYHOCT NPOCTPAHCTBA C MHOXECTBO Nperpaau,
pas3nonoXeHun B TUNHata obnact Ha 6ebeTo (okumnuTanHaTa obnact). Yecto nbTM TOBa ce
CbNPOBOXJa C OTOK Ha KOXaTa unv cbbmpaHe Ha TeYHOCT B ApYrn YacTu Ha TANOTO Ha nnoga
(xngponc, n3BecTeH oLLe KaTo ,kocMuyeckn KocTiom®). Tasm exorpadpcka Haxoaka yBenmyasa
pucka oT XPOMO3OMHU aHOManun, CbpAeYHu N HeCbpaeYHn MandopMaumm, KakTo n
BeposATHOCTTa 6eb6eTo Aa 3arnHe npean paxagaHeTo.

Kak ce nony4dyaBa KUCTUYHaATa xurpoma?

AHOMmanusaTa e pesynTtaT OT HEBb3MOXHOCT Ha NMMMGHNTE CbAOBE Aa Ce CBbpXaT C
OCHOBHMTE KpBbBOHOCHM Cb0OBE B 0OMnacTTa Ha wusATa Ha nnoga. JiumdaTta ce HaTpynsa B
lWwmnrHaTa obnact noa phopmara Ha ronemm KyxmHu. Ha no-KbCeH eTan Te4YHOCTTa MoXe Aa ce
HaTpyna un B Apyru obnactu n cTpyktypu Ha 6ebeTo — Koxa, rpbAeH KoL 1 kopem. ToBa ce
Hapu4ya Xxmaponc Ha nnoga. AHomanusita ce Habngasa no-4ecTo npu 6ebeta ¢ XxpOMO30OMHMU
aHomanuu, a Te ca Nno-4ecTu Npu No-Bb3pacTHUTE BpemMeHHu.

KakBo 3Ha4yeHue umaTt XpoMO30MUTE 3a KUCTUYHATa Xxurpoma?

KX e cBbp3aHa ¢ XpOMO3OMHM aHOManun n reHeTUYHN CUHAPOMU, KOUTO OT CBOSA CTpaHa
yBenuyaeaTt pucka oT CNOHTaHeH abopT, beTanHa n/vnn HeoHaTanHa CMbpPT. XPOMO30MHMU
aHomanuu ce Habnogasat B 60% oT cnyvyauTe. Han-yecto cpewaHute ca Tpusomus 21
(cuHgpom Ha fayH), cuHapoM Ha TbpHBP (XO) 1 Tpnsomusa 18. CuHAPOMBT Ha TbpHBLP CbLLO
€ MHOrO 4YeCTO cpeLlaH, 0cobeHOo KoraTo HaTpynBaHETO Ha TEYHOCT B LUMSATA U U3BLH Hes €
MacCWVBHO.

KakBu BpoaeHM aHOManmm ca CBbp3aHM C KUCTUYHATa Xxurpoma?

"onemun CTpyKTypHU aHoManuu ce otkpusaT B 44% OT (peTycute ¢ XpOMO30OMHM aHOManMm n B
13-29% oT deTycuTe ¢ HopMmarnHu XpomMo3omu. BpoaeHuTe cbpaeyHn aHoManuu ca Ham-4ecTo
cpewaHnun, cnegpaHa ot AedekTnuTe Ha NMKo4o-nofnoBarta cuctema, LieHTpanHaTa HepBHa
cucTeMa, ckerneTta, KopemHaTa CTeHa u Apyru.

TpsbBa nu aa ce u3BbLPLUAT OLwe ucneaBaHua?

B noseyeTo cny4dyaun € KUCTU4YHa XUrpoma e Heob6xoaumo M3BbpPLUBAHETO HA AOMBITHUTEITHA
nacrnieaBaHud, 3a aa ce noTbpCcn OCHOBHATa NpuynHa 3a CbCTOAHUETO. L'|p63 TAX CE€ U3KIo4Ba
Harmnm4ineTo XpomMo3OMHMN aHOMaIrimnm n aHaTOMI/I‘-IHVI/CprKTypHVI aHomMasnumn.
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N3cneaBaHusTa, 3a kouto TpsibBa Aa ce nonuTa, BKIOYBaT:

e /I3BbpLluBaHe Ha Buoncusa Ha XOpuoH (Npoba OT XOpMoHa — NpeaLeCcTBEHMKA Ha
nnaueHTara) nnn amHuoueHTesa (Npoba oT okononnogHa Te4yHocT). N36opbT 3aBmcK
OT TOBa B KakBa rectalMoHHaTa Bb3pacT € AnarHoctTmumpaHa KuctmyHara xurpoma.

e [logpobHo ynTpa3BykoBO uU3cnenBaHe Ha aHaTtomusTa Ha 6ebeTo.

e deTanHa exokapauorpadus: NoapobHa oueHka Ha cbpueTo Ha 6ebeTo Ypes
yNTpa3ByKOBO M3cneaBaHe, 3a Aa ce MU3knioyaT BPOAEHN CbpAEYHN aHOManmu.

e SapeHo-MarHMTEH pe3oHaHc: ToBa MOXe [Aa e MonesHo B No-HanpeaHarn rectauMoHeH
CPOK, KoraTo 6e6eTo MMa MHOXXeCTBO ApYr1 aHOManuu UM KoraTto ynTpa3ByKoBOTO
nscnensaHe e 0cobeHo 3aTpyaHeHo.

Moxe nun KuctnyHara Xurpoma ga n3yesHe?

[Mpn HOpManHu pesynTtaT OT FreHETUYHUTE TeCcToBe, 6€3 AOMbIIHUTENTHN acouMmpaHn
CTPYKTYPHM aHOManuun no-KbCHO B Xo4a Ha BpeMEHHOCTTa, KUCTUYHATa XMrpoma B HSKOM
cnyvam moxe fa otwymu (ocobeHo ako He e Buna TBbpae Texka). BawmaT nekap we Bu
MHpopMMpa ganu ce HyxxgaeTe OT NocrneaBalln JONbAHUTENHN Nperneam n Kora.

3a KakBO fa cnens no Bpeme Ha 6peMeHHocTTa?

Mpn npogbkaBalla GpeMeHHOCT € HeobXoaAMMO PeaoBHO YNTPa3BYKOBO U3cnenBaHe noHe
€4VH NbT MECEYHO, 3a Aa Ce U3KIM0YN HATPynNBaHe Ha TEYHOCT B TANOTO Ha 6ebeTo (xugponc),
Aa Cce OLEeHM KONMYEeCTBOTO Ha OKosonfnoaHaTa TeYHOCT, pacTexbT Ha 6e6eTo U USNOCTHOTO
MY 3paBOCJIOBHO CbCTOSIHME. B HskOM cTpaHu cnepn 32-pa rectaynMoHHa cegMmuua Moxe fa ce
npeanoXu TeCT 3a oLeHKa Ha CbCTOSIHMETO Ha nnoaa, HapeyeH 6uodunsnkaneH npodun.

Kbpe TpsabBa na poaa?

BaweTo 6ebe TpsibBa Aa ce poaun B LEHTHLP, KOUTO Npeasiara no-cepnosHn negmaTpuyHn

rpwxu. Mopaan Tasm npuynHa we TpsbBa Aa poaute B cneumManunanpaHa 6onHuua ¢ Han-

BMCOKO HMBO HeoHaTtonorusi. Moxe ga ce npenopbya Aa poauTe HAKOMKO ceaMuum npeam

TepMuHa (38-a rectaumoHHa cegmuLa) Unu Opu No-paHo, ako Bb3HUKHAT MHAMKALMM 3a ToBa.

LLle ce cnyuu nu oTHOBO?

PeunavBrpaHe Ha KUCTUYHATa XUrpoma npv nocresaila OpemMeHHOCT 3aBUCK Hall-Beye OT
OCHOBHaTa npuymHa. B cnyyam ¢ XpoMO30MHM aHOManun Moxe Aa MMa JNeKo NMOBULLEH PUCK OT
peumauB Ha cneuundmyHaTa XpoMo3oMHa aHoManus. B crnyyan Ha npeavwHa aHaMHesa 3a
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KMCTUYHA XUrpoMa B KOHTEKCTA Ha FreHeTUYEH CUHOPOM, PUCKLT OT PELMOMB LLie 3aBUCK OT
Mozerna Ha yHacnegsisBaHe 1 Buaa Ha reHeTUYHUst cuHapom. MNMpenopbyBa ce Meanko-
reHEeTUYHO KOHCYNTMPaHEe N KOHCYNTUpPaHe CbC CreumanucT no ManynHo-deTanHa meauumHa,
3a ga ce o6cbaaT 6baeLm GpemeHHOCTH.

KakBu apyru Bbnpocu aa sagam?

e Vima nu gpyrn aHomanuu, CBbp3aHu C KUCTUYHA Xxurpoma?

e Konko 4ecTo Lie MK ce npaBaT yNTpas3ByKOBM npernean?

e lle nma nn Hyxxga 6e6eTo MM OT BLTpPeYTpobHa onepauna?

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

e KakBo 03Ha4yaBa ToBa 3a 6e6eT0 My cnea paxxgaHeTo my?

e Mora nu npegBapuTenHO Aa ce CpeLlHa C ekuna OT fiekapu, KOUTO e ce rpuxkar 3a
6ebeTo Mu cneg paxagaHe?

lMocnedHa pedakuyus mat 2022 e.




