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Uvod
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Uvod

Ova broSura pomaZe u objasSnjavanju onoga $to je poznato o genetici Down-ovog sindroma.

Geni su prisutni u svakoj ¢eliji naSeg tela. Oni su nasledeni od naSih roditelja i odgovorni su za razvoj od
oplodenja jajne ¢éelije do potpuno razvijenog ploda. Oni sobom nose hemijske informacije koje su potrebne za
stvaranje naSeg tela i odrzavaju dobre radne funkcije.

Ljudi sa Down-ovim sindromom imaju iste gene kao i svi ostali ljudi, samo Sto ih imaju 1% viSe. Ovo je
dovoljno da se poremeti fino odreden balans tela i da se stvore fizicke i intelektualne karakteristike koje
poseduju osobe sa Down-ovim sindromom.

Ova broSura se sastoji iz dva dela: osnova genetike i genetike Down-ovog sindroma

Osnove se bave nekim opstim informacijama o genima kako oni funkcionidu i kako se prenose sa roditelja na
decu.

Osnove su izdeljene na delove:

= cCelije

= geni

= hromozomi

= deoba ¢elija

= jajna celija i spermatozoid

Genetika Down-ovog sindroma se detaljnije bavi genetskim razlikama nadenim kod ljudi sa Down-ovim
sindromom i sadrZi sledece:

= pregled

= trizomija 21 — poznata kao standardna, obi¢na ili slobodna trizomija

= translokacija i delimi¢na trizomija

=  mozaik

= odgovori na pitanja
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Deo prvi — Osnove

Celije

Ljudsko telo se sastoji od ¢elija. Svaka celija je majuSna fabrika koja proizvodi materijal potreban za rast i
razvoj tela.

Razliciti delovi tela imaju specijalizovane ¢elije sa posebnim zaduzenjima, naprimer Celije miSi¢a se razlikuju
od nervnih ¢&elija, ¢elije srca od mozdanih celija...

Proizvodnja i izlaz svake ¢éelije se kontroliSe genima. Geni su isti u svim ¢éelijama tela. Nisu svi geni aktivni u

svakoj ¢eliji u svako vreme. Naprotiv, u odredenoj su aktivni samo oni geni koji odgovaraju njenoj funkciji i
tipu.

Telo raste stvaranjem novih Celija. Ovo se postize kopiranjem gena u svim ¢éelijama. Tada se ¢éelija deli u dve,
tako da svaka poseduje kopiju gena.

Geni

Geni sadrZe instrukcije tela za stvaranje novih delova i Zivljenje.

Zbog toga geni kontrolisu ili uti€u na sledeée stvari:

= naSe psihicke karakteristike

= nacin rasta i razvoja beba i dece, ¢ak i pre nego se rode

= vremenske putokaze rasta i razvoja

= napajanje tela i koriS¢enje materijala za stvaranje i odrzavanije tela

= starenje tela

= otpornost na bolesti

Geni se prenose sa roditelja na decu. Vecina ljudi ima dve kopije svakog gena — uopsteno jedan primerak
kopije potic¢e od majke, a drugi od oca.

Geni su sastavljeni od DNK (dezoksiribonukleinske kiseline). Uredenje DNK je razli¢ito za svaki gen. Ove
hemijske instrukcije govore telu koje komponente da stvore, kada, kako i u kojoj koli¢ini, da bi se omogucilo
normalno funkcionisanje tela. Takode, postoje drugi nizovi DNK ¢ija tatna uloga jos nije utvrdena.

Hromozomi

Geni su grupisani u duge, tanke zavojnice zvane hromozomi. Tako da hromozomi nose naSu geneticku
infomaciju.

Postoji 46 hromozoma (u 23 para) kod svih ¢&elija tela, izuzev ¢elija speme i jajne celije.

Svaki par hromozoma sadrzi razli¢ite gene. Jedan hromozom svakog para poti¢e od oca i jedan od majke.
Ljudske karakteristike su odredene meduuticajima kopija gena svakog roditelja.

Hromozomski parovi su oznaceni brojevima od 1 do 22, prema veli€ini.
Hromozom 1 je najveci. Svaki hromozom ima “dugacku” ruku i “kratku” ruku.

Dvadeset treéi par su seksualni hromozomi nazvani X i Y. Devojcice imaju dva X hromozoma, a de€aci X i Y.
Seksualni hromozomi su razli¢iti od ostalih.

Kada se posmatraju pod mikroskopom hromozomi leze u nepreglednom nizu, tada se fotografisu, iseku i
urede u parove. Ova slika individualnih hromozoma naziva se kariotip.

Geni, hiljade na svakom hromozomu, su rasporedeni duz DNK molekula u odredenom redu. Osim X i Y
hromozoma, uredenje gena u hromozomu odgovara uredenju ostalih hromozoma istog para. Postoje samo
dve kopije svakog gena i kod svakog ¢oveka oni se nalaze na istom paru.

Kopije od svakog gena ne moraju biti identiCne. Svaka izmena moze biti “mala Stamparska greska“ ili veca
smetnja sa odgovarajuc¢im efektom na “Citljivost" instrukcije. Kada se ovo dogodi javljaju se razlike kod ljudi —
ove varijacije nekada daju prednost, neutralne su ili otezavaju. NajéeSée greSka u kopiranju jednog gena
moZze biti poniStena ako ne postoji greSka u drugoj kopiji istog gena.

GenetiCari veruju da svako nosi jedan broj defektnih gena koji su upareni sa normalnim genima i tako
ponistavaju defekte.

Oni takode veruju da svi mi nosimo jedan broj gena sa malim varijacijama koje nisu ponistene i koje utiCu na
razlike u pojavljivanju ili zdravlju medu ljudima u opstoj populaciji.
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Obi¢éna deoba c¢elija

Telo raste stvaranjem novih celija. Nove ¢elije su napravljene od postojecih deobom u dve celije. U cilju rada,
svaka nova celija treba set od 46 hromozoma. Pre nego Sto se c¢elija podeli u kopiju, svaki hromozom se
stvori, stvaraju¢i kompletno novi set hromozoma. Dva seta hromozoma se podele na suprotne strane Celije.
Tada se ¢elija podeli po sredini stvaraju¢i dve nove tako da svaka sadrzi grupu od 46 hromozoma.

Ovaj tip deobe ¢elije se zove mitoza.

Jajna ¢elija i spermatozoid

Jajna cCelija i spermatozoid se razlikuju od svih ostalih éelija tela po tome Sto sadrze samo jedan set od 23
hromozoma. To znali da kada jajna celija i spermatozoid spoje pri oplodenju, obi¢no se broj od 46
hromozoma obnovi, i spreman je za razvoj bebe.

Postoji poseban mehanizam deobe ¢elija pri stvaranju jajne celije i spermatozoida. Ovaj poseban tip deobe
Celija se naziva mioza[M22].

Mioza ukljuéuje dva kruga deobe celija. Prvi krug je vrlo poseban i zove se redukciona deoba, jer on redukuje
broj hromozoma na 23. Drugi krug deobe (meiotic) je sliCan obi¢noj deobi ¢elija — mitozi.

MusSkarci proizvode milione sveze sperme, sve vreme od puberteta nadalje. To je drugacije nego kod Zene.
Mnogo pre rodenja Zenski embrion je ve¢ poceo da stvara celije koje ¢e formirati njene jajne ¢elije kada bude
odrasla. Posle puberteta, ovulacijom Zene stvori se jajna celija (ili viSe njih) meseéno sve do menopauze.

Sve jajne celije stvorene od majke sadrzace jednu kopiju svakog hromozoma (NE PARA) od 1-22 i X
hromozom.

Svi spermatozoidi stvoreni od oca sadrze po jednu kopiju (NE PAR) svakog hromozoma 1-22 i takode X ili Y
hromozom.

Ako spermatozoid koji nosi X hromozom oplodi janu celiju beba ¢e biti devojcica, i obrnuto. Kada jajna celija
sa 23 hromozoma bude oplodena sa 23 hromozoma sprematozoida prva ¢éelija 46-hromozomskog embriona,
fetus i beba je stvorena. Sve bebine ¢éelije ¢e imati istih 46-hromozoma kao i originalno oplodena jajna ¢elija.
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Deo drugi — Genetika Down-ovog sindroma

Pregled

Down-ov sindrom se javlja kod beba rodenih sa dodatnim 21. hromozomom. Takode je poznat kao trizomija
21. Trizomija 21 znadi da postoje 3 kopije hromozoma.

Postoje tri osnovna tipa Down-ovog sindroma:

= Regularna ili obi¢na trizomija 21 — poznata kao standardna ili slobodna trizomija, kod koje sve ¢elije imaju
dodatni hromozom 21. Otprilike 94% ljudi sa Down-ovim sindromom ima ovaj tip trizomije.

= Translokacija — dodatni hromozom 21 je u vezi sa drugim hromozomom.

= Mozaik — pri tome samo neke ¢elije imaju dodatni hromozom 21. Priblizno 2% ljudi sa Down-ovim
sindromom imaju ovaj tip. Hromozom 21 sadrzi 1% gena tela. Down-ov sindrom tako nastaje usled izmene
kvantiteta, viSe nego kvaliteta gena.

Ne znamo tacno zasto se pojavljuje Down-ov sindrom. Ovo ga Cini razli¢itim od ostalih genetskih bolesti
(fibrosis, sickle cell disese) [M23]Cije pojavljivanje moZe da se prati kroz porodicu.

Down-ov sindrom moZe da se prati kroz porodicu u manje od 1% ljudi sa ovim uslovom. Ovi ljudi imaju redak
slu€aj translokacije.

Vrlo je neuobicajeno da roditelji imaju viSe od jednog deteta sa Down-ovim sindromom, ili rodaci tih roditelja.

Regularna trizomija 21

Vecina ljudi sa Down-ovim sindromom ima ovaj tip.

Individue sa regularnom trizomijom 21 imaju dodatni hromozom 21 u svakoj Celiji svoga tela. Tako oni imaju
47 hromozoma u svakoj ¢eliji umesto uobicajenih 46.

Kako se pojavljuje regularna trizomija 217?

Regularna trizomija 21 se javlja kod neuobiCajene deobe c¢elija kojom se proizvodi ili jajna Eelija ili
spermatozoid sa 24 umesto 23 hromozoma. Kada se ovakve jajne ¢éelije ili spermatozoid spoje sa normalnim,
prva celija bebe u razvoju ima 47 hromozoma umesto 46, i tada ¢ée sve Celije bebe imati 47 hromozoma. Niko
ne zna zbog ¢ega se ovo deSava.

Ne postoji nacin predvidanja da li je osoba sklona ka stvaranju jajne ¢elije ili spermatozoida sa 24
hromozoma.

Dodatni hromozomi mogu nastati od nejednake deobe hromozoma ( znana non-disjunkcija) bilo pri prvoj ili pri
drugoj miotic¢koj deobi, kod oba roditelja.
Odakle poti ¢e dodatni hromozom?

Dodatni hromozom poti¢e bilo od oca ili od majke. Za osobu sa Down.-ovim sindromom sve jedno je koji od
roditelja je nosilac dodatni hromozoma.

Zbog €ega se pojavljuje regularna trizomija 217?

Uprkos mnogim istraZivanjima ovo pitanje ostaje bez odgovora. Ne postoje dokazi da i jedna nacionalnost,
etnicka grupa, dijeta, lekovi, bolesti ili odgoj [M24]imaju uticaja da roditelji imaju ili nemaju dete sa Down-ovim
sindromom. NiSta Sto Zena radi tokom trudno¢e nece imati uticaja na to da li ¢e beba imati ili ne Down-ov

sindrom. Nije poznato nista Sto bi sprecilo roditelja da prenese dodati hromozom. Nema ni¢eg drugadijeg u
samoj vezi roditelja Cije dete ima Down-ov sindrom.

Zivotna dob roditelja
Svaki par moze dobiti dete sa Down-ovim sindromom, ali je poznato da starije Zene imaju vece Sanse da rode
dete sa ovim uslovom nego mlade.

Postoje opre¢na miSljenja u vezi oCeve starosti. Vecina istrazivanja ne ukazuju na to da o¢eve godine starosti
imaju uticaja na verovatnoc¢u javljanja Down-ovog sinroma kod novorodencadi.

U sadaSnje vreme jedno date sa Down-ovim sindromom se rada na svakih 1000 novorodencadi. Vec¢i deo
beba sa Down-ovim sindromom se izgubi nego Sto se rodi, jer je verovatno¢a da dete ne bude doneseno je
veca ukoliko fetus ima Down-ov sindrom.

Nije poznat razlog zbog kog starije Zene ¢eSée radaju decu sa Down-ovim sindromom. Postoje dve glavne
teorije:

= Jedna sugeriSe da sve Zene imaju neke jajne celije sa dodatni hromozomima, i da ¢e takve Eelije biti
iskoriS¢ene poslednje pred kraj reproduktivhog perioda.
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= Druga teorija predlaze da je trizomi¢na koncepcija ista u svim dobima Zivota, ali da se viSe trudnocéa
nastavlja u starijoj dobi, nego da biva prekinuto.

Pretpostavlja se da telo prepoznaje zakasnelu trudnodéu, verovatno poslednju ili jedinu te se viSe trudi da
osigura odrzavanje trudnoce.

Kolika je verovatno ¢a da se dobije i naredno dete sa istim uslovom?

Roditeljima sa jednom bebom sa regularnom trizomijom 21 obi¢no se govori da je verovatno¢a da se i
naredno dete rodi sa Down-ovim sindromom 1:100. Vrlo malo porodica je poznato koje imaju vise od jednog
deteta sa Down-ovim sindromom.

Postoje razlike u misljenjima kako ova visoka cifra treba da se tumaci za Zene koje ve¢ maju jedno dete sa
Down-ovim sindromom. Neki misle da verovatno¢a od 1:100 treba da se doda verovatnoci prema Zeninim
godinama i tako da za Zenu od 43 godine, naprimer verovatnoéa da ona rodi bolesno dete je 1:49 (priblizno
2%) dodato na verovatnocéu 1:100 (priblizno 1%) daje ukupnu verovatnocu 1:33 (priblizno 3%). Prema ovome
kada je verovatnoca usled Zivotnog doba iznad 1:100, ovo samo za sebe daje realniju procenu. Prema tome
je verovatnoca radanja zdravog deteta kod Zene od 43 godine 1:49.

Translokacija i delimi €na trizomija

Nekih 4% ljudi sa Down-ovim sindromom nema ceo dodatni hromozom 21 izdvojen, ali ima dodatni deo
hromozoma 21 prikacen na drugi hromozom.

Ovo se najCeSce javlja kada se ,mala ruka” i drugi hromozom ,polome”, a dve ,duZe ruke” se spoje zajedno
na mestima ,preloma”. Ovaj proces lomljenja hromozoma i ponovnog spajanja sa drugim hromozomima se
naziva translokacija (jer se hromozomski materijal trans feruje na drugu lokaciju ).

Osobe sa Down-ovim sindromom koji se javio u ovom obliku joS uvek imaju dodatnu kopiju veéeg dela
hromozoma 21. Osobine ljudi sa ovakvim tipom Down sindroma nisu drugacije od ljudi sa obi€énom trizomijom.

Hromozomi koji mogu biti uklju¢eni nose brojeve 13, 14, 15, 21 i 22.

Kako se pojavljuje translokacija?

Kod dve treéine osoba sa Down-ovim sindromom tipa translokacije, translokacija je bila izolovana pojava u
toku formiranja individualnih jajnih ¢elija ili spermatozoida uklju¢enih u njihove koncepcije.

Kao i kod obi¢ne trizomije 21, ne postoji poznati razlog zbog kog se ona pojavljuje. Ne moze se predvideti i
nije posledica postupaka roditelja ili njihovih rodaka.

Posto je to novi pronalazak ponekada je nazivaju ,a de novo” translokacija[M25].

Jajna celija ili spermatozoid sadrze uobiCajeni broj hromozoma, tj. 23, ali ovo ukljuéuje i taj jedan sa
translokacijom. Tako postoji jedan slobodan ceo hromozom 21 i veéi deo drugog hromozoma 21 priklju¢en na
neki od drugih hromozoma.

Ukoliko se jajna ¢elija ili spermatozoid, koji sadrze 23 hromozoma ukljucujuéi i translociran deo, spoje sa
normalnim spermatozoidom ili jajnom celijom oplodeno jaje, fetus i beba ¢e imati 46 hromozoma. Medutim,
jedan od njih ¢e sadrzati u sebi dodatnu[M26] kopiju veceg dela materijala hromozoma 21 koji mu pripada.
Translocirani hromozom deluje kao jedan u deobi ¢elija, pa ¢e iz tog razloga ¢elije sadrzati dodatni hromozom
21, odnosno, njegov deo. Ova beba ¢e zbog toga nositi Down-ov sindrom.

U tre€oj grupi ljudi sa translokaci[M27]onim tipom Down-ovog sindroma, translokacija je prenesena od jednog
roditelja. Ovi roditelji imaju dva cela hromozoma 21 u svakoj celiji ali je jedan od njih pripojen drugom
hromozomu. Kako ne postoji gubitak ili izmena geneti¢kog materijala ova pojava je poznata kao izbalansirana
translokacija kod roditeja nosilaca translokacije.

Vazno je napomenuti da zbog uobiCajenog oblika genetickog materijala ovakvi roditelji nisu imali trag
sindroma kod njih samih, niti ¢e ga ikada imati. Od njih se ne moze ocekivati da znaju da su nosioci, i jedini
nacin otkrivanjaje analiza njihovih hromozoma.

Kada se kod ljudi, nosilaca translokacije, stvori jajna ¢elija ili spermatozoid u njih ¢e verovatno biti prosledena
oba translocirana hromozoma i slobodni 21.

Kao rezultat u oplodenoj jajnoj ¢eliji ¢e se javiti dva slobodna hromozoma 21 i jedan translociran i rodena
beba ¢e nositi Down-ov sindrom.

Kako 4% ljudi sa Down-ovim sindromom imaju translokacioni tip , od toga jedna treéina je prenesena, sledi da
1% ljudi sa Down-ovim sindromom nasleduje ovu pojavu.

Da li je zivotna dob roditelja uticajni faktor poja ~ ve Down-ovog sindroma?

NE. Razli¢ito od obi¢ne trizomije21, translokacija se javlja sa podjednakom ucestaloS¢éu u svakom Zivotnom
dobu.

Kolika je verovatno ¢a da se dobije i naredno dete sa istim uslovom?
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Kada ni jedan od roditelja nisu nosioci, translokacija hromozoma je izolovan slu¢aj sa vrlo retkom ucestaloSéu
ponovnog javljanja (manje od 1%).

Nosioci translokacije mogu imati decu koja su nosioci, decu &iji hromozomi ne pokazuju pregrupisanost ili
decu sa Down-ovim sindromom.

Verovatnoca pojave translokacije, sa uklju¢enim 21 hromozomom ili bilo kojim drugim, kod drugog deteta je
1:6 ukoliko je majka nosilac, a 1:20 ukoliko je otac nosilac. Jednom malom broju ljudi, koji su nosioci
translokacije izmedu dva hromozoma 21, a inaCe su sasvim obi¢ni ljudi, jedini rezultat je rodenje deteta sa
Down-ovim sindromom.

Kako mozemo znati koji tip Down-ovog sindoma dete i ma?

Ne postoje taéno definisani nivoi osobina ili sposobnosti ljudi sa obi€nom trizomijom 21 ili translociranim
Down-ovim sindromom. Jedini nadin utvrdivanja je analiza hromozoma iz uzorka krvi.

Vrlo mali broj ljudi sa translokacijom ima delimiénu trizomiju 21 — kada samo jedan deo hromozoma 21 postoji
u tri kopije. Ova deca mogu imati nekoliko karakteristika Down-ovog sindroma. Kao mnogo cesSéi tip
translokacija, objasnjen prethodno, ovaj tip se moZe javiti kao ,de novo”, ili ga roditelj moZe nositi.

Kako jedna trecina ljudi sa translociranim Down-ovim sindromom ima nasleden uslov, njihovi roditelji imaju
velike Sanse da dobiju joS jedno dete sa tim uslovom. Roditelji mogu Zeleti da znaju da li je to tako. Da bi se
identifikovali ovi roditelji — nosioci, hromozomski test se radi na svim bebama sa Down-ovim sindromom.
Takode, ispituju se i uzorci krvi roditelja da bi se utvrdilo da li oni imaju translokaciju hromozoma.

Svakako bi trebalo da postoji i genetsko savetovanje roditelja dece sa Down-ovim sindromom.

Nosioci translokacije i ostali ~ €lanovi porodice

Cak iako roditelji ne nameravaju da imaju vise dece, saznanje da je jedan od njih nosilac translokacije
hromozoma vazno je za svu decu rodaka jer imaju poveéane Sanse da su takode nosioci istog uslova.

Mozaik

Ljudi kod kojih je Down-ov sindrom tipa mozaik imaju dodatni hromozom 21 u samo nekim svojim ¢elijama.
Tako oni imaju pomeSane celije sa trizomijom i normalne. MeSavina hromozoma moze da se menja — od vrlo
malog broja ¢éelija sa trizomijom do skoro potpune trizomije.Zavisno od odnosa trizomi¢nih celija i delova tela
koji njin sadrze, individue mogu biti manje pogodene i na polju psihi¢kih osobina i nivou sposobnosti u
poredenju sa osobama koje imaju obi¢nu trizomiju ili translokaciju. Kao kao i kod drugih oblika Down-ovog
sindroma, nije moguce reéi po samom rodenju deteta koliko ¢e biti pogodeno posledicama ove pojave, na to
jedino mozZe odgovoriti vieme kako se dete bude razvijalo.

Kako se pojavljuje Down-ov sindrom tipa mozaik?

Mozai¢ni tip se javlja poSto se jajna celija i spermatozoid spoje pri oplodenju. Kako se celije dele i
umnoZzavaju prostom deobom, jedan hromozom se izdvaja tak da se formira jedna éelija sa dodatnim
hromozomom 21. Ova celija nastavlja da se umnozava takode prostom deobom zajedno sa ¢&elijama koje
nemaju trizomiju i meSavina je stvorena.

Kao i u sluaju druga dva tipa Down-ovog sindroma (ne uklju€ujuéi slu€aj naslednog porekla) nije poznat
uzrok pojave Down-ovog sindroma tipa mozaik. On se javlja jednako ucestalo kod roditelja svih starosnih

grupa.
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Kolika je verovatno ¢a da se dobije i naredno dete sa istim uslovom?

Down-ov sindrom tipa mozaik je vrlo redak. Veruje se da je verovatnoc¢a pojave manja nego kod regularne
trizomije 21.
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Neka od pitanja koja su nam bila postavljena

Da li dete za €eto veSta €kom oplodnjom moZze imati Down-ov sindrom?

DA. Kompletan test hromozoma se ne vrSi sve dok se ne izvrSi implantiranje embriona.
Da li je trizomija 21 jedini tip Down-ovog sindroma  ?

NE. Neke od beba se radaju sa trizomijom 13 ili 18. Hromozomi 13 i 18 su veéi od hromozoma 21 pa je i
genetiCka neravnoteza veca, a time su i efekti na bebu generalno strasniji nego trizomija 21. Trizomija na
hromozomu X ili dodatna kopija hromozoma Y se takode mogu javiti sa samo nekoliko efekata na dete.
Moguca je pojava trizomije kod svakog drugog hromozoma, ali naj¢eS¢e ovakve trudnole zavrSavaju
pobacajem. Ne misli se da ¢e roditelji, koji su ve¢ imali dete sa jednom od trizomija, imati naredno dete sa
ijednom[M28] vrstom trizomije.

Da li je trizomija ¢€eS¢€a u slu éajevima prevremenih prekida trudno  ée?

| joS viSe. U priblizno polovini pobacaja, koji su se javili u prva tri meseca trudnoce, deca u razvoju su imala
neodgovarajuci broj hromozoma.

Da li genska terapija moze napraviti izmene?

Sto vise razumemo nacin na koji hromozomi 21 deluju da bi uslovili Down-ov sindrom, moZemo zamisliti
situaciju u kojoj bi bilo moguce iskljuciti neke od gena (ili Eak cele hromozome) odgovorne za pojavu Down-
ovog sindroma. Potrebno je veliko razumevanje osnovnih mehanizama Down-ovog sindroma kao i genetske
terapije pre nego se primeni takav tretman, ali za sada ostaje samo dugoro&na moguénost.

Da |i postoje razlke u genima hromozoma predaka de teta sa Down- ovim
sindromom?

Osim predaka koji su nosioci balansirane translokacije, nisu poznate razlike u genima ili hromozomima
predaka dece sa Down-ovim sindromom od bilo &ijih drugih predaka. Ne postoji niSta poznato Sto bi preci
mogli da urade a ¢ime bi se moglo objasniti rodenje deteta sa Down-ovim sindromom.

Da li oboleli od Down- ovog sindroma mogu imati decu, i ako mogu, kolika | e
verovatno ¢a da €e i njihova deca imati isti uslov?

DA. Zena sa Down-ovim sindromom moZze imati decu. Ukoliko njen partner nema Down-ov sindrom, teoretske
Sanse da se rodi dete sa Down-ovim sindomom su 50%. Postoji samo nekoliko radova u kojima je pomenuto
da je muskarac sa Down-ovim sindromom postao otac. Ponovo, ako partner muskarca nema Down-ov
sindrom, Sanse da se rodi dete sa ovim uslovom su 50%.Ukoliko oba partnera imaju Down-ov sindrom postoji
vrlo visoka Sansa da njihovo dete ima isti uslov. Kako su takvi slu€ajevi vrlo retki teSko je napraviti tacne
procene.

Sestra moje babe je imala Down’ov sindrom. Umrla je pre €etrdeset godina u svojoj
tridesetoj godini. Da li to zna ¢€i da €u i ja imati pove €éanu verovatno éu da rodim dete
sa Down-ovim sindromom?

To nije uobi¢ajeno. Vrlo su male Sanse da je ona imala nasleden oblik translokacije Down-ovog sindroma, u
kom slucaju Vi bi mogli biti nosilac. Ispitivanja hromozoma nisu radena pre 1959 godine, tako da porodica nije
mogla znati koju je vrstu Down-ovog sindroma ona imala. Ukoliko Zelite da budete sasvim sigurni da Vi niste
nosilac potrebno je uraditi ispitivanje hromozoma iz VVaSe krvi.

Ljudi sa Down-ovim sindromom su jako razli €iti medisobno po izgledu,
individualnosti i sposobnostima. Zbog €ega kada oni svi imaju viS ak materijala iz
hromozoma 217

Ljudi sa Down-ovim sindromom dobijaju dodatni hromozomski materijal zajedno sa kompletom hromozoma
svojih roditelja. Svi geni koje nasleduju su obicni, Sto objaSnjava njihovu sli€nost sa porodicom na isti nacin
kao i kod obi¢ne dece. Razlike u genima koje deca sa Down-ovim sindromom naslede od svojih roditelja,
zajedno sa razlikama njihovog okruZenja, objaSnjavaju razlike izmedu dece sa Down-ovim sindromom i
druge.

Mogu li testovi biti pogresni?

Ukoliko iskusni profesionalni lekari utvrde postojanje Down-ovog sindroma kod VaSeg deteta, i analize krvi
potvrde trizomiju 21 ili translocirani tip, ne bi trebali da sumnjate. Kod Down-ovog sindroma tipa mozaik, posto
trizomiju ne pokazuju sve cCelije tela, moguée je da uzorak krvi ne sadrzi nijednu ¢eliju trizomije ili sadrzi samo
¢elije trizomije. To otezava utvrdivanje korektne dijagnooze. U tom slu€aju dalja ispitivanja mogu pomogi i
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ustvari nije moguce ne dokazati tip mozaika.

Ispitivanja krvi rade ljudi. GreSke se svakako mogu napraviti na bilo kom nivou od mnogih nivoa ispitivanja
koje uzorak krvi mora da prode pre nego Sto se rezultat uruci pacijentu. Medutim, to je vrlo retko.
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Rezime

= Down-ov sindrom se uvek javlja usled viSka materijala hromozoma 21 u ¢elijama ¢oveka

= Postoje tri tipa Down-ovog sindroma. Vecina ljudi sa ovim uslovom ima obi¢nu trizomiju 21. Mnogo maniji
broj translokaciju ili mozaicni tip.

= Jedini nacin utvrdivanja tipa Down-ovog sindroma je ispitivanje uzorka krvi i hromozoma pod
mikroskopom.

= 4% ljudi sa Down-ovim sindromom ima tip translokacije. Jedan do troje od njih (priblizno 1% ljudi sa
Down-ovim sindromom) imaju nasleden uslov. Jedan od njihovih roditelja je nosilac translokacije. Ovi roditelji
imaju povecane Sanse dobijanja i drugog deteta sa istim uslovom.

= Uzrok pojave Down-ovog sindroma je nepoznat, osim u retkim sluajevima kada je nasleden.

= Misli se da roditelji koji imaju jedno dete sa obi¢nom trizomijom 21 imaju nesto povecane Sanse dobijanja
drugog deteta sa ovim uslovom.
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