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DIAGNOSTICNE ANALIZE NA PODROCJU CITOGENETIKE IN MOLEKULARNE GENETIKE.
NAJNOVEJSA TEHNOLOGIJA SEKVENCIRANJA DNA.

CCA 1800 VZORCEV DNA NA LETO
GENETSKA IN CITOGENETSKA DIAGNOSTIKA REDKIH BOLEZNI

PRESEJALNI GENETSKI TESTI ZA HIPERHOLESTEROLEMIJO, DEBELOST, CISTICNO FIBROZO,
CELIAKUO.

RAZISKAVE NA PODROCJU HUMANE GENETIKE




KAJJE AVTIZEM OZ. MOTNIJA
AVTISTICNEGA SPEKTRA?Y




www.filmegitmedenonce.com



Motnje avtistiChega spektra (MAS) so razvojne
motnje, pri katerih so prisotne razlicno hude tezave v
komunikaciji, druzbeni interakciji, ki jih spremlja
stereotipno vedenje, ponavljajoci se vzorci
obnasanja, teZzave s senzoriko in v dolocenih
primerih, razvojni zaostanek.




/godovina motnje avtisticnega spektra

1908: dr. Eugen Bleuler prvic opise ,,avtisticni“ fenotip.

1952: MAS se uradno vodi kot oblika otroske shizofrenije.
1980: MAS postane samostojna diagnoza.

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

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

2010: Povezava med cepivi in avtizmom je dokonCnoovrzena.

/M - 2013: MAS se ponovno obravnava kot enotna diagnoza.

wikipedia.org



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

Autism Prevalence
On The Rise"

There has been a 600% increase in prevalence
over the last two decades.

USA - 1:62 otrok
UK = 3:10.000
Nemcdija =2 1:71
Svet = 62:10.000

Slovenija = ni podatka

1995
STUDY PUBLICATION DATES

www.autismspeaks.org
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/aplete se pri razvoju mozganov.
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vorba ustreznih nevronskih mrez je odvisna
od pravilnih povezav med nevroni —
sinapsami.
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Vir: A.M.Presico, T.Bourgeron; Trends in Neuroscienes, 2006

TRENDS in Newrosciances



KAKSNA JE TOREJ VLOGA GENOV?



Raziskave kazejo, da je v razvo] MAS
vkljucenih vec 100 genowv.
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POLEG GENQV, PA JE NAJVERJETNEJE
POTREBEN SE OKOLJSKI DEJAVNIK.

ALI SE OKOLJE IN GENI LAHKO KJE SRECAJO?



Oksidativni stres izpostavlja telo izredno reaktivnim
kisikovim substancam, ki lahko vplivajo na razvoj
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V nasi raziskavi 143 bolnikovs s SAM smo
ugotovili, da specificha genetska
sprememba v genu superoksid dismutaze
1, ki telo scCiti pred pretiranim oksidativnim
stresom, za 3-krat poveca tveganje za
motnjo avtistiCcnega spektra.



Rezultat je odprl veC vprasanj kot pa dal
koncnih odgovorov.

ALI IDENTFICIRANA SPREMEMBA VPLIVA NA NIVO OKSIDATIVNEGA STRESA?
> ZAPLETEN NACIN DOKAZOVANIJA

> ZELO NESTABILNI PRODUKTI (BIOMARKERJI) OKSIDATIVNEGA STRESA

KAKO SPREMEMBA V GENIH VPLIVA NA RAZVOJ MAS?
> KAJ SE DOGAJA ZARADI TE SPREMEMBE V MOZGANIH OTROK

> RAZVOJ USTREZNIH METOD NEINVAZIVNE DETEKCIJE
> ANALIZA ALTERNATIVNIH HIPOTEZ
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NAJLEPSA HVALA ZA VASO
POZORNOST!
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