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Hromozomske anomalije jesu odstupanja u broju ili strukturi hromozoma u éelijama i bolesti ili anomalije
koje zbog toga nastaju.

Cesto se govori o tome da je neka bolest ili nasledena ili ste¢ena i da treéega nema. Medutim, istina je
bas obrnuta. Svaka je bolest u odredenoj meri i nasledena i ste€ena. Klini¢ka slika svake bolesti u
odredenog pojedinca, rezultat je uskog preplitanja svega $to €ini njegovo naslede i svih spoljasnih,
ste€enih uticaja kojima je bio izloZzen od zaceca.

Saznanja da u vecini tzv naslednih bolesti i faktori spoljasne sredine imaju odredenu ulogu u ispoljavanju
klinicke slike razbila je nekadasniji terapijski nihilizam — uverenje da ono Sto je nasledeno zapecacuje
sudbinu deteta za ceo Zivot.

Menjanjem faktora okoline mozZe se znatno poboljSati kvalitet Zivota bolesniku sa tzv naslednim bolestima,
Sto znaci da one time postaju dostupne le€enju: nacinom ishrane, nadoknadom nekih materija, recimo
hormona, visokih doza vitamina, vodenjem odredenog stila zivota, hirurSkim zahvatima, fizioterapijskim
postupcima, vaspitno-obrazovnim merama i na neke druge nacine.

Polovinom XX veka naucnici uspostavljaju vezu izmedu odredene bolesti i promena u broju hromozoma,
pa se dolazi do saznanja da je odrzavanje genoma od vitalnog zna€aja za odrZzavanje normalne funkcije i
prezivljavanje jednog organizma.

U genomu Goveka, kao i kod ostalih organizama, pojavljuju se promene oznacene kao mutacije ili
aberacije hromozoma.

Tu pripadaju Daunov (Downov) sindrom i Tarnerov (Turnerov) sindrom,kao i neki drugi.

Poznato je nekoliko stotina klini¢ki prepoznatljivih bolesti, odnosno sindroma, kojima osnovu &ine
hromozomske anomalije. One u sustini zalaze duboko u strukturu i funkciju viSe organskih sistema deteta
i stoje na onom kraju spektra patologije Coveka na kojem odlu€ujué¢e znacenje u oblikovanju patoloskog
fenotipa ima naslede, dok je uticaj faktora sredine za oblikovanje slike bolesti relativno mali. | tu su danas
mogudi terapijski zahvati kao $to je npr hirurdko le€enje dece s malformacijama (recimo urodena sréana
mana deteta sa Daunovim sindromom), ili hormonsko le¢enje dece s nekom anomalijom polnog
hromozoma (npr Tarnerov sindrom). Stoga kaZzemo da je fenotip odreden spletom naslednih Cinilaca
(genotip) i spoljnih uticaja koji su na nju delovali.

Genopatije su nasledne bolesti u kojima su broj i morfoloSka struktura hromozoma normalni, a
bolest potiCe od promene, tj. mutacije jednog ili viSe gena.

Sve znacajnijim napretkom u razjasnjenju osnova nasledivanja, razvija se i posebna disciplina
genetskog savetovanja.

Il ISTORIJAT

lako se genetsko savetovanje kao posebna disciplina razvija u XX veku, ne znaci da savetovanja
¢lanova porodice u vezi sa naslednim bolestima nije bilo tokom istorije.

Disciplina genetskog savetovanja usko je povezana za pojam eugenike.
Ovaj pojam u nauku je uveo Fransis Galton u svome delu Hreditary genuis (1869.)
On ovako definiSe eugeniku: ,To je nauka koja se bavi svim uticajima koji poboljSavaju urodena svojstva
neke populacije i koja nastoji ta svojstva dovesti do Sto boljeg razvoja za $to vecu korist zajednice."
Sama re€ eugenika je grékog porekla (od reci eugenos), u doslovnom prevodu znadi ,dobrog porekla".
Prema Galtonovom shvatanju eugenika bi bila neka vrsta socijalne higijene naslednih faktora.
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