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DIAGNOSTIČNE ANALIZE NA PODROČJU CITOGENETIKE IN MOLEKULARNE GENETIKE.

NAJNOVEJŠA TEHNOLOGIJA SEKVENCIRANJA DNA. 

CCA 1800 VZORCEV DNA NA LETO

GENETSKA IN CITOGENETSKA DIAGNOSTIKA REDKIH BOLEZNI 

PRESEJALNI GENETSKI TESTI ZA HIPERHOLESTEROLEMIJO, DEBELOST, CISTIČNO FIBROZO, 
CELIAKIJO.

RAZISKAVE NA PODROČJU HUMANE GENETIKE



KAJ JE AVTIZEM OZ. MOTNJA 
AVTISTIČNEGA SPEKTRA? 



www.filmegitmedenonce.com



Motnje avtističnega spektra (MAS) so razvojne 
motnje, pri katerih so prisotne različno hude težave v 

komunikaciji, družbeni interakciji, ki jih spremlja 
stereotipno vedenje, ponavljajoči se vzorci 
obnašanja, težave s senzoriko in v določenih 

primerih, razvojni zaostanek. 



Zgodovina motnje avtističnega spektra
1908: dr. Eugen Bleuler prvič opiše „avtistični“ fenotip. 

1952: MAS se uradno vodi kot oblika otroške shizofrenije. 

1980: MAS postane samostojna diagnoza. 

1994: MAS se razdeli v avtizem, Aspergerjev sindrom, 
neopredeljeno pervazivno razvojno motnjo, Rettov sindrom in 
otroško disintegrativno motnjo. 

1998: Prirejena študija o povezavi med cepivom in avtizmom je 
objavljena. 

2010: Povezava med cepivi in avtizmom je dokončno ovržena.

2013: MAS se ponovno obravnava kot enotna diagnoza. 
wikipedia.org



Pojavnost avtizma je v porastu. Vendar 
vzrok za to ni jasen. 

USA  1:62 otrok

UK  3:10.000

Nemčija  1:71

Svet  62:10.000

Slovenija  ni podatka

www.autismspeaks.org



MOTNJA AVTISTIČNEGA SPEKTRA JE KAR 
5-KRAT BOLJ POGOSTA PRI FANTKIH KOT 

PRI DEKLICAH!



Zaplete se pri razvoju možganov. 

Yaniv Assaf's Lab
Department of Neurobiology
The George S. Wise Faculty of Life Sciences
Tel Aviv University



Tvorba ustreznih nevronskih mrež je odvisna 
od pravilnih povezav med nevroni –

sinapsami.

Vir: A.M.Presico, T.Bourgeron; Trends in Neuroscienes, 2006



KAKŠNA JE TOREJ VLOGA GENOV?



Raziskave kažejo, da je v razvoj MAS 
vključenih več 100 genov. 

25% BOLNIKOV IMA 
ZNAN GENETSKI 

VZROK

SOPOJAVNOST 
PRISOTNA PRI 70% 

ENOJAJČNIH DVOJČKOV

SOPOJAVNOST 
PRISOTNA PRI 35% 

DVOJAJČNIH DVOJČKOV



POLEG GENOV, PA JE NAJVERJETNEJE 
POTREBEN ŠE OKOLJSKI DEJAVNIK.

ALI SE OKOLJE IN GENI LAHKO KJE SREČAJO?



Oksidativni stres izpostavlja telo izredno reaktivnim
kisikovim substancam, ki lahko vplivajo na razvoj

možganov.



V naši raziskavi 143 bolnikovs s SAM smo 
ugotovili, da specifična genetska 

sprememba v genu superoksid dismutaze
1, ki telo ščiti pred pretiranim oksidativnim 

stresom, za 3-krat poveča tveganje za 
motnjo avtističnega spektra.



Rezultat je odprl več vprašanj kot pa dal 
končnih odgovorov. 

ALI IDENTFICIRANA SPREMEMBA VPLIVA NA NIVO OKSIDATIVNEGA STRESA?
◦ ZAPLETEN NAČIN DOKAZOVANJA
◦ ZELO NESTABILNI PRODUKTI (BIOMARKERJI) OKSIDATIVNEGA STRESA

KAKO SPREMEMBA V GENIH VPLIVA NA RAZVOJ MAS?
◦ KAJ SE DOGAJA ZARADI TE SPREMEMBE V MOŽGANIH OTROK
◦ RAZVOJ USTREZNIH METOD NEINVAZIVNE DETEKCIJE
◦ ANALIZA ALTERNATIVNIH HIPOTEZ



Pediatrična klinika
prof. dr. Tadej Battelino doc. dr. Katarina Trebušak Podkrajšek

doc. dr. Marta Macedoni Lukšič asist. dr. Tinka Hovnik

prof. dr. David Neubauer doc. dr. Maruša Debeljak

Maja Jekovec Vrhovšek, dr. med Tine Tesovnik

Gašper Klančar dr. Jernej Kovač

Ostalo osebje (medicinske sestre, laboratorijski tehniki, inženirji, …) oddelkov Pediatrične klinik 
ter Službe za specialno laboratorijsko diagnostiko. 



NAJLEPŠA HVALA ZA VAŠO 
POZORNOST!
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