AeduHunymja

Oun-Llopy CuHapom cnaga y rpyny
npuMapHuUX uMyHopaedumumjeHUmja Koja
je y3pokoBaHa aGHOpMariHoM mwurpa-
umjom u pasBojem oapeheHux henuja
M TKMBa TOKOM cpeTanHor nepuoaa.
Kao peo pasBojHor nopemehaja jaBrba
ce AucdyHKuMja WTUTHeE Xnesge u
cMmameHa npoaykuuja T-numcouuTa
WITO pe3ynTyje NMOHOBILEHUM UHEK-
umjama.

On-Llopu CnHapom npeacrtaerba ob-
nVK npuMmapHe uMyHodeduumjeHumje
Koja je y3pokoBaHa abHOpPMarHoOM Mu-
rpaumjom u passojeM ogpeheHnx henvja
W TKMBa TOKOM pacTta n gudpepeHuumjaumje
detyca. Yecto ce pewasa ga ce u3
jeoHe rpyne embpuoHanHux henuja
pasBujy pasnuuuTa TKMBa 1 opraHu, Koja
KacHuje, Kog noTnyHo dpopmMupaHor ge-
TeTa, He Mopajy 6T y OUPEKTHO] BE3W.

BehuHa, ann He cBWM nauumjeHTU ca
Owu-llopy  CuHgpomom, wumajy  many
aeneunjy (Opucame) Ha cneumdyHOM
aeny xpomosomMa 6poj 22 Ha nosvumjun
22q11.2. Opyro nme 3a oaj CuHgpom je
CwvHppom geneupje xpomosoma 22q11.2.
Kog nauuvjeHata ca Ou-lLlopu CuHapo-
MOM He oboneBajy yBEeK UCTWU OpraHu u
CUMNTOMW HUCY YBeK jegHaku. [lewasa
ce fa ogpeheHn opraH Hema HUKakeBe
CYMMTOME WNU CYy CUMMTOMM TOMUKO
cnabo NpMMEeTHU Ja ce YMHM Kao Aa je
Taj opraH noTnyHo 34pas..

KnuHu4ykKa camka

MaumjeHTn ca Au-Llopl Cungpomom,
MOry MMaTu Heky oA MaHudecTaumja
oonectm wnM Mory wumatu W cBe
MaHudpecTaumje.

N32neo nuuya

Heua ca osum CuHapomom mory
umartu HepassujeHy bpagy, 04m ca jakum
OYHMM Kanuuma, ynagrbuBo Kremnase
ywn unn pedpektHe ropwe genose
yWHMX WKOrbkM, OBe KapakTepucTuke
BPMo Bapupajy oa Aeteta Ao AeTeTa, a
Mory 61MTu 1 BPo AUCKPETHE.

[opemehaj
napamupeouoHuUx
H1e3oa

Koa peue ca osum CuHapomom na-
paTvpeougHe xnesge Cy HepasBujeHe.
Ta nojasa ce 30Be Xvunonapatupeovau-
3am. MapaTupeongee cy marne xnesge
Koje ce Hanase y npeawemM Aeny Bpara,
Onu3y TupeonaHe (LWUTUTHE) xnesage (oT-
yOa v HasuB ,napatupeovaHe” xnesae).
Hbuxosa ynora y opraHu3my je oa pery-
nvwy metabonusam u ogpxasajy HUBO
Kanuujyma y KpBW. Ycnep HedoBOSbHE
pa3BUjEHOCTM OBUX KIe3fa jaBrbajy ce
notewkohe y oapxaBaky HopMariHor
HMBOA Kanuujyma y KpBu LUTO MOXe [0-
BECTU [0 MojaBe KOHBYN3wja. Y Hekum
cny4ajeBnma, nopemehaj naparmpeova-
HUX >Xrnesga cy penatmBHO Manu unm
yOnLiTe HUCY NPUCYTHM 1 cam nopemehaj
OBMYHO BpemMeHOM nocTaje Make
030urbaH.

Owmeher-a Ha cpuy

Mopemehaju Ha cpuy wunu Kapamo-
nowka owrTehera Kog OBe geue mory
OuTn pasnuunta. AHOManuje Hajuewwhe
3axBaTajy aopTy Wnm Oeo cpua 13 kora
ce aopTta passuja. Minak, cumntomun ce
pasnukyjy o geteta go getetra. Kog
Heke pdeue owTehewa Ha cpuy Mory
OuTn Bpno Gnara, a 4ecTo KX yonTe
Hema.

lNopemehaj mumyca

Tumyc je xnesga HopmanHo fnokanm-
30BaHa y roptsem Aeny rpyam ca HhrxoBe
npegwe ctpaHe. OHa HacTaje y npea
TpU Meceua pasBoja nnoga (detyca) y
Teny Majke u Taga je cMeluTeHa BUCOKO
y Bparty. Kako nnop caspesa u noctaje
Behn TUMYC ce cnyLTa 4o CBoje KpajHe
nokauuje - y rpyauma, ogmax umcnog
rpygoHe KocTu, a ucnpeq cpua.

TuMmyc  KOHTponuwe passBoj WU
caspesBawe T- numcounta (,T“ og Tu-
myc). Og BenuuMHe TMMyca 3aBUCU U
6poj T-nnumcouuTta Koju he ce passutu.
Ocobe ca MawyM TUMycOM pasBujajy
Mahk 6poj numdoumnTta Hero ocobe ca
TUMYCOM HOPMarnHe BenuyuHe. T-num-
dounTn NMajy KIby4Hy ynory y ogopa-
HW OpraHu3ama of BUPYCHWUX U [TbUBU-
YHUX MHDeKuMja. Hekn T-numdoumTu,
Ha NpuMep UNTOTOKCUYHU T-numdoum-
TW, AMpeKTHO Yybwujajy Bupyce. T-num-
douuTtn Takohe nomaxy b-numdoum-
TUMa fda ce passujy y nnasma henuvje u
nNpoaykyjy UMyHornobynuHe, Tj. aHTUTe-
na. Ocobe ca Owu-Llopy CuHapomom
MOry MMaTu CMakeHy npoayKuujy
T-numdoumTa a kao pesynTar Tora jaBrba
ce nojadaHa OCETIbLMBOCT Ha BUPYCHE,
BakTepujcke 1 rrbMBUYHE MHEKUMjE.

Kao n gpyrv nopemehaju kog [Ou-
Llopy CuHapoma, 1 oBaj Bapupa of 0co-
6e no ocobe. Manu unun cpefhu Hepo-
cTatak (oedmumjeHumja) T-numdoumTta
MOXe ce BPEMEHOM n3rybuTn.

Mewosumu KauHU4YKuU
cumrnmomu

Koa ocoba ca [u-Llopy CuHapomom
MOry ce NMoBpPEMEHO jaBUTU U HEKU ApY-
m obnuum pasBojHMx nopemehaja kao
LUTO Cy paceyeHo Henue, nowa pyHkumja
Henua, OANOXeHW pasBoj roBopa ca
notewkohama y wWCXpaHu W ryTamwy.

Hekn naumjeHT umajy u nopemehaj
yyersa, npobrneme y noHallawy unm cy
XUMNEPaKTUBHW.

OunjarHocTuKoBamwe

OwnjarHoctukoBane Au-Llopy CuHapoma
06mYHO ce 3acHMBa Ha 3HauUMMa U CUM-
nToMMMa Koju ce jaBrbajy ogmax Ha
pohery unn ybpso nocne pohera ae-
TeTta. Hajuyewhe cy 10 gedektn nuua
(tbauujanHun) nnu HU3aK HUBO Kanumjyma
y kpBu. OBO ce MOXe yTBPAMTU HaKOH
nsBoferwa pyTMHCKOr Tecta 3a oppe-
AuBare HMBOa Kanuujyma y KpBu unu
Ha OCHOBY KOHBYM3uja Koje ce kog aeTe-
Ta jaBrbajy kao nocrneguua HUCKOr Hu-
BOa Kanuujyma. Takohe, ogmax ce mory
3anasvT 1 3Haum unyv CUMNTOMKU cpya-
HOI gedyeKTa - LWyM Ha cpuy Koju ce yo-
YaBa TOKOM PYTUHCKOr nperneaa, sHaum
CpyaHe WHcydumumjeHumje, ,nnaea, unu
UMjaHOTUYHA apTepujcka KpB ycnepq, Hu-
CKe KOHLeHTpauuje kuceoHuka. KoHau-
HO, geua ca Ou-Llopy CuHgpomom oa-
Max nokasyjy 3Hake WHdekuunja ycreg
HeOOBOJbHE pPas3BMjEHOCTU TuMyca WU
HegoBosbHe npogykuuje T numdpouuTa.
Heka geua nokaayjy 3Hake u cuMmntome
ogmax Mo pofewy MM OOK Cy joc Ha
WHTEH3VBHOj HE3W, @ HEKA TEK HAKOH He-
KONWKo Heperba unu Mmeceuun. Kog Heke
Aaeue oeaj CuHapom 6rBa gujarHOCTUKO-
BaH MHOro KacHuwje ycren oafno3eHor
pa3Boja rosopa, fowier usroBopa unm
npobriema ca ucxpaHom.

CvHOpoM nyHO Bapupa U CUMMATOMM
ce MpaKTUYHO pasnuKyjy of Aeteta do
peteta. Kog Heke feue, cBa Tkusa 1 op-
raHn cy 3axsaheHun HeKoM BpCTOM Je-
dekta/nopemehaja. To cy dauunjanHm
OedeKTH, HUCKN HMBO Karnuujyma y Kpeu
ycrnen xvnonapatvpeonansamMa, cpyaHe
CMETHE, HEOBOIbLHO pa3BujeH TUMYC U
HMCKa npoaykumja unu nowa gyHkumja
T numcpoumnta. Kog Heke peue Hucy
3axBaheHn CBM opraHu M cBa TKMBa, a

KOO OHMX opraHa Koju jecy 3axsaheHu,
HMBO W 030WUIbHOCT owTehewa Mory
OuTKN pasnuunTi.

PaHujux roguHa, gujarHosa Ou-Llopy
CvHgpoma je nocTaBrbaHa YKOMUKO ce
npenosHajy 6ap Tpu og cBux moryhux
cvmMnToma. Ha »anocrt, oBo je gonpuHe-
no Tome pAa MHoru ,MeRycny4vajeBn”
Oyay nponyLuTeHw.

Y ckopuje BpeMe, MHOro Yellhe ce y
AnjarHOCTULM KOPUCTE FEHETCKN TeCTo-
Bu. lNpomeHe Ha XxpomMo3omy 22 Ha
nosvumju 22q11.2 mory 6utn vaeHTu-
hunKOBaHe Ha pasnuyte HavuHe, anu
Hajuyewhe kopuwheH HaunH je PUCX
aHanusa (dnyopecueHTHa In situ Xu-
Opuamsaumja). Ynotpeba oBe aHanmse
je omoryhuna pa gujarHosa [Ou-Llopu
Cungpoma 6yae MHOro npeumsHuja u
yewhe noctaBrbaHa. 3a NauunjeHTe Koju
HeMmajy geneumjy (bpucame) Ha XpoMo-
3omy Opoj 22, gujarHo3a ce nocTtaBrba
y 3aBMCHOCTU Ofj KOMOUHaUWje KNMHUY-
KMX CMMNTOMA, Tj. Ha OCHOBY KIMHWNYKE
cnvike.

[eHeTUKa n
Hacnehusamwe

Kog Buwe op 90% naumjeHaTta ca
On-Llopu CuHapoMom NpucyTHa je mana
nerneunja  (Gpucare)  cneumduyHor
Jerna xpomosoma 6poj 22 Ha no3vuuju
22q11.2. Jakne, 6onect je ypoheHa u
HacTaje 30or pedekta reHeTckor
mMatepujana ca kojum ce fete paha.
lMpema Hekum npoueHama (anpokcuma-
TMBHO) 1 o 4000 6eba ce pogu ca oBUM
CvHgpomom.

Jleyerbe

Tepanvja kog Owu-Llopy CwHagpoma
yCMepeHa je Ha oTKnaware owTeherwa
3axBaheHnx TkvBa n opraHa. 36or Tora
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OHa 3aBUCW OF HMBOA U O30MIBHOCTM
owrTeheka:

- Hucka koHUeHTpauuja kanumjyma y Kpem
n xvnonapavTpeonamsam ce Moxe Tpe-
TMpaT¥ HadoKHagoOM  Kanuujyma unm
HepocTajyher napatypeougHor Xopmo-
Ha;

cpyaHe (MnM KapAMoroLLKe) CMeThe
MOry 3axteBaTu ynoTpOy nekosa wnu
KOPEKTUBHE Xupypruje y uurby no-
borblwara gyHKUMje cpua; YKONUKO
ce npenopydyje XupypLlku 3axsar,
npupoda 3axearta 3asucuhe of npu-
poae owTeherwa cpua; XMpypLIKU 3a-
XBaT MOXe UmaTu MPUoOpUTET y OOHO-
Cy Ha Tpetupawe WMYHOMOLLKNX
owrTehewa; BaxHO je camo Jda ce
npenysMy cBe Mepe NpeaocTPOXHO-
CTM Koje ce WHaye negysnmajy kop
Jeue ca cMmakbeHoMm npoaykuujom T
numdounTa Kao LUTO je MapKupare
OoCBeTIbaBakeM (Mpagujaumnjom) CBUX
Aenosa/npogykaTta kpsu. Lunre map-
Kpatba je Ooa ce cnpeyum T3B. ,60necT
Kanema“ koja Moxe npeysetu [o-
MUHauuWjy Hag ,0onewhy gomahuHa“,
KOjy MHTepBeHuuMjoM neynmo. Takohe,
MapkupareM ce 06e36ehyje 1 3awTun-
Ta of noTeHUMjarnHUX BUpyca Koju
MOry HanacTu KpB (OHU ce Taga nako
npenosHajy Kao He-mapkupaHe he-
nvje);

Mopemehaj dyHkumje T numdouuta
kon, geue ca Ou-lLlopy CuHapomom je
Beoma BapujabunaH, a caMmmm TUM Ba-
pvpa 1 Tepanwja: MHora geua umajy
MOTNYHO HOpPMAarHO pasBujeHy dyHK-
uunjy T numdcbouuTa 1 He 3axTeBajy npu-
MeHY MMYHOSOLLKe Tepanuje; Ko AeLe
Koja no pohewy nmajy onar gedekr y
dyHKkumjn T numcouuTa, HUXOBA
dyHKUMja ce 0OMYHO BpeMEHOM Mo-
npasrba; kog apyre geue ca Ou-Llopu
CuHgpomom, JdewasBa ce ga W He-
AOBOSBHO pasBujeH TUMYC MNpoaykyje
KonuunHy T numdoumTa JOBOIBHY 3a
obaBrbate WMyHoOnoLke dyHKUWjE;
peTko, anu mnak je moryhe, Tumyc je
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TONMKO HepasBujeH Oa He MoXe Ja 2. vHeKuuja; TpetTupajy ce UCTUM
npoayKyje OOBOSbHY KOMWMYMHY T nvm- nexkoBMma Kao M kog ocoba koje
douunTta; Taga ce npenopydyje cnewm- Hemajy Ju-Llopy Cunapowm,
duyaH obnuk TpaHcnnaHTaumje KocT-
HEe CpXW MU TpaHchnnaHTaumja Tumy-
ca; Takohe peTko, nopemehaj pyHkumje ) X
T numdoumTa je TonMKo BENUKU Aa He jouw _yBeK HenosHat 6'p01 OBMX

[03BOrbaBa b NMMMOLMTAMA A3 HOP- navejeHara - 6e3 geneuvje natv og ,-
ManHo oGaBrbajy ceojy hyHKUM]Y - Aa ayTonmMyHux oborbersa, kaga opra- uga@sezampro.rs
npou3Boze aHTUTENa, jep je npoayKumja HM3aM CaMm MpaBK aHTWTena Koja b L A8 2
aHTMTena us b numdouunta ampurosa- Jejcteyjy npoTtmB cBojux henvja u 06. 063/ 380 037
Ha cneuucmyHom nogknacom T fvM- HYje No3HaTo 3aLUTO Ce TO Aellaea
dounTa; Taga je HeonxogHa TpajHa Kog, cMareHe doyHkumje T nomdo-
CYNCTUTYTMBHa/3aMeHcKa Tepanuja um- uuTa,

yHornobynuHuma. lMpema Hekum npo-
LeHama:

*oko 80% naumjeHata ca [Ou-Llopu
CvHOPOMOM MMa CMakeHy Mpo-
aykumjy T numdoumta,

» kop Mane of 0,2% nauujeHata He-
OnxofHa je TpaHcnnaHTauuja KocT-
He CPXW Unn Tumyca,

BehuHa aeue ca Au-Llopy CuHapo-
MOM U  UMyHOoOeULMjEHLMjOM
uma Onary go ymepeHy aucdy- OUYEKUBAHMA
Hkumjy T numdoumnTa; Kog Hux ce
TpaHcnnaHTauuja He npenopyuyyje,
anu crparternja 3awTtute of 6akT- Vicxop nedersa v TpetmaHa Kop
epujckix MHeKumja (kao WTo je naumjeHTa ca Ou-Llopy CuHgpomom 3a-
aHTMBMOTCKa npodurakca 1 apek- BWCM Ofj, CTeneHa 3axBaheHoCTU opraHa.
BaTHN TPETMaH aneprujckux pe- O30urbHOCT cpyaHor Aedekta 4ecTo arak cyOknaca IgG
aKkuuja) cBakako Moxe Outm o mMa npecygHn ytuuaj. BehmHa pgeue crenu(UIHUX aHTUTEIA
nomohu. nma 6narv 1o ymepenun aecnumt T num- cy and Specific Antibody Deficiency)
- Kog KOMOWHOBaHUX/MELLOBOTUX CUM- ¢houmTa koju ce ca rogmHama nonpassba.
nToMa Tepanuje 3aBuce O KIUHUYKE leHepanHo, nporHosa je fobpa nowTo
CInuKe: BehnHa naumjeHata He natM og WH-
1. kop geue ca [u-Llopy CuHapo- dexumja kapa oppacte. Wnak, kop 1/3 BHHU HeqmocTaTak IgA
MOM 4eCTO ce jaBrbajy anepruje nauvjeHata jaBe ce Make 3HayajHe TVE IgA DEFICIENCY)
Koje Mory AonpuUHETU pa3Bojy i mHdekuuje y 3pernom gooby.

3 oko 10 % naumjeHara ca geneumjom
(6pucamem) Ha xpomosomy 22 u

Own-Llopy CuHapom Hajyewhe npatu
mouonarcka TpombouuToneHunjcka nyp-
nypa (doopmumpajy ce aHTUTENa Koja ae-
nyjy npot1e TpombouuTa-KpBHMX Moym-
Lua), ayToMmyHa XemornuTuyka aHemuja
(aHTMTENA nNpoTMB epuTpouuTa), jyBe-
HUIMHW/agynTHU apTPUTUC Kao U ayTou-
MyHa o0orbeHa LTUTHE XKNe3ae.

oM nosuieHor IgE
gF SYNDROME - HIES)

MKOBaH-€ OBEe KroUre nogpxanu cy
3gpaerba Penybnvke Cpbuje,

D paga v couujanHe NonuTuke,

BMa ¢ npyMapHOM MMyHoaedULMjeHLIMjoM
nt organization for primary imunodeficiency

€,

:\5 Peny6muka Cpbuja
MHUHHUCTAPCTBO 31PAB/bA

Au Lopy
CuHOpom

Bpowypa je HameleHa naunjeHTUMa u
HVXOBMM MopoauLamMa u He Moxe fa 3ame-
HW caBeTe U Npearore 3a fnevyexe KINNHNYKOr
UMyHosnora

(Di - George Syndrome)



