
DEFEKTOLO[KA TEORIJA I PRAKTIKA  35 

M. ]AEVA-PEJKOVSKA, B. APOSTOLOSKI 
D. EFINSKI, S. NIKOLOVA 
 

ULOGATA NA MEDIKO-GENETSKOTO SOVETUVALI[TE SO 

CITOGENETSKATA LABORATORIJA VO RANATA  DETEKCIJA I 

PREVENCIJA NA LICA SO PRE^KI VO PSIHOFIZI^KIOT RAZVOJ 

 

Voved 

 Genetskoto sovetuvawe mo`e da bide razgleduvano i prika`uvano 

od pove}e aspekti. Za da se razberat razli~nite medicinski i eti~ki 

pra{awa {to se pokrenuvaat so genetskoto sovetuvawe, potrebno e od prak-

ti~ni pri~ini da se istaknat opredeleni funkcii {to se izvr{uvaat vo 

ramkite na mediko genetskite sovetuvali{ta. Vo trudot se dava prikaz na 

principielnite soznija za ovaa oblast kako i na opredeleni stavovi na koi 

e uka`ano vo literaturata za ovie pra{awa. Isto taka se dava prikaz na 

aktivnostite {to se izvr{uvaat vo Medikogentskoto sovetuvali{te so 

citogenetskata laboratorija koe dolgi godini raboti vo ramkite na Zavo-

dot za mentalno zdravje na deca i mladinci "Mladost" vo Skopje. Vrz taa 

osnova se davaat i nekoi predlozi za osovremenuvawe i unapreduvawe na 

dejnosta na ovie sovetuvali{ta. 

 Na prevencijata na ste~enite zaboluvawa vo minatoto im e posvetu-

vano golemo vnimanie. Poznati se t.n. eugenetski sovetuvali{ta, vo koi 

mo`ele da se dobijat informacii za opredeleni nasledni zaboluvawa koi 

podocna se nare~eni genetski sovetuvali{ta. Nivnata rabota, pokraj dru-

goto, se bazira vrz principot na izvestuvawe na pacientite za te`inata, 

va`nosta i prognozata na opredelena nasledna bolest. Taa aktivnost, {to 

pretstavuva vrvno dostignuvawe vo medicinskata genetika, (Zergollern, 
1994) mo`e da se nare~e genetska informacija, {to e mo{ne bitna za pravi-

len tretman na sekoj pacient. 

 To~nata etiolo{ka dijagnoza e biten preduslov za davawe na 
geneskata informacija, za procenkata na rizikot, za eventualnoto le~ewe, 
kako i za prenatalnata dijagnoza, odnosno za prevencijata na kongenital-
nite malformacii. 

 

Genetski konsalting 

 Genetskiot konsalting go so~inuva sevkupniot proces na razmena na 

informacii {to se odnesuvaat na medicinskata i genetskata prognoza. 

Genetskiot konsalting e primenliv kaj site mo`ni fenotipski manifes-

tacii na mutiranite genomi, bez ogled na kategoriskata pripadnost na 

ispitanicite so zaostatok vo razvojot. Toa e vsu{nost zbir na merki {to se 

primenuvaat vo primarnata prevencija na zaostanuvaweto vo psihofizi~-

kiot razvoj, ~ii {to pri~ini se genetski determinirani. Preventivnata 
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aktivnost naj~esto se koristi kaj mentalniot zaostatok kako rezultat na 

frekventnata zastapenost na psihi~kite rastrojstva vo sklopot na razli~-

nite sindromi i bolesti. 

 Genetskoto sovetuvawe naj~esto e definirano od pove}e avtori 

(Caroline Berry, Ann Wiliams) kako proces na davawe na odgovori od strana na 

lekarite geneti~ari, koi vo uloga na sovetodava~i odgovaraat na brojni 

pra{awa za bolesti, {to se, ili mo`at da bidat, od genetsko poteklo. Vo 

komunikacijata so pacientot {to e zainteresiran za genetsko sovetuvawe 

najprvo niz negovoto islu{uvawe i preku specifi~ni istra`uvawa se vos-

postavuva dijagnozata na naslednata bolest. Naj~esto preku osoznavawe na 

stepenot na rizikot na heriditarnoto zaboluvawe vrz idnoto potomstvo se 

vospostavuva vrskata na lekarot i pacientot i se ostvaruva procesot na 

genetskoto sovetuvawe. Pritoa so istra`uvaweto na semejnoto steblo i 

promenite koi bile voo~eni, se nastojuva da se dojde do istorijatot na 

pojavata na naslednoto zaboluvawe. 

 Vo scenarioto bazirano vrz donesuvaweto na sovet ili sugestija 

(Clark) za koja klientite, t.e. bra~nite parovi }e bidat dovedeni vo sostoj-
ba da odlu~uvaat za sozdavaweto na idnoto potomstvo, esencijalna e suges-

tijata za donesuvawe na taa odluka. Konfliktot {to mo`e da bide pre-

dizvikan za efektot od taa odluka vo svesta na pacientite (osobeno kaj 

idnata majka) mo`e da im pomogne vo opredelbata da go prifatat genet-

skiot sovet kako realnost i navremeno da se prekine rizi~nata bremenost 

kaj koja se konstatirani heriditarni anomalii. Nasproti toa ako pacientot 

i pokraj dadeniot genetski sovet go prifatil rizikot na konstatiranoto 

genetsko zaboluvawe, svesno prifatil da se kae i so`aluva so godini 

zaradi toa {to go odlu~il. Odlukata da se abortira vo bremenost kaj koja e 

konstatirana polova hromozomska anomalija (koja mo`e da e i so minorno 

zna~ewe vo sporedba so Daun-sindrom) e influentna so istorijatot na li~-

nosta {to se obratila za genetski sovet.  

 

Aktivnostite na medikogentskoto sovetuvali{te 

 Genetsko konsultativnata dejnost, kako sekojdnevna praktika i 

aktivnost na medikogenetskoto sovetuvali{te pri Zavodot za mentalno 

zdravje na deca i mladinci "Mladost" vo Skopje se sproveduva so primena 

na slednite metodologii: 

1. Utvrduvawe na rizikot za pojava na hereditarni anomalii.  

2. Objasnuvawe i procenka na utvrdeniot rizik vo konkretnata semejna sos-

tojba. 

3. Davawe na adekvatna pomo{ vo vrska so pravilnata i prakti~na procen-

ka na rizikot i podgotovka na racionalen plan za natamo{no postapuva-

we i odlu~uvawe. 
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4. Kontinuirano sledewe na sostojbite i evaluacija na postignatite 

rezultati. 

 Po~etokot na primenata na ovie metodologii se sostoi vo postavu-

vawe na egzaktna dijagnoza na genetskoto zaboluvawe so istovremeno kon-

tinuirano razmisluvawe za mo`nite pojavi na fenokopii i genokopii, 

mo`nata pojava na novi mutacii i varijabilnosti vo ekspresijata i pene-

tracijata na mutantniot gen. Isto taka e neophodna precizna i detalna 

semejna anamneza i izrabotka na rodoslovno steblo (heredogram). Pokraj 

toa se sproveduva i kompleten klini~ki pregled na probantot, kako i 

laboratoriski ispituvawa (na biohemiskiot i hromozomskiot supstrat), 

prenatalno i postnatalno, potoa elektroencefalografija, kompjuterizira-

na tomografija i analiza na dermatoglifskite modaliteti.  

 Za genetskata informacija postavuvaweto na dijagnozata e neopho-

den postulat. So ogled na limitiranite laboratoriski mo`nosti, osobeno 

vo dijagnosticiraweto na genetskite bolesti, neophodno e da se koristat i 

empiriskite soznanija {to davaat samo verojatno, a ne sigurno, ispravna 

dijagnoza (rizikot e verojaten na {to treba da mu se  uka`e na liceto {to 

dobiva informacija). 

 Vo periodot od 1985 do 1995 godina vo Genetskoto sovetuvali{te so 

citogenetska laboratorija pri Zavodot za mentalno zdravje na deca i 

mladinci vo Skopje, se pregledani 1.986 pacienti {to bile nositeli  na 

ovaa bolest, ili pak se toa sostojbi na alterirani fenotipski karakte-

ristiki. Ovie pacienti se klasificirani (zaradi prakti~ni pri~ini) vo 

slednite kategorii: 

• monosimptomski anomalii (Hydrocephalija, Mikrocephalija, Polidactylija itn.); 

• polisimptomski anomalii, bez sindromski identifikacii (Syndaktylija + 
mentalna retardacija, Arachnodactylija+mentalna retardacija itn.); 

• identifikuvani (potvrdeni) sindromi so diskretna simptomatologija 

(Syndorma Sturge-Weber, Apertov sindrom itn.) 

• identifikuvani sindromi so jasna fenotipska ekspresija (Sclerosis tube-
roza, Neurofibromatosis, Phenylketonurija, Hunterov sindrom itn.); 

• sindromi so verificirani hromozomski aberacii: Syndroma Down, 
Syndroma Turner, Syndroma Klinefelter i t.n.; 

• promeni na humaniot genom zaradi mutageniot efekt, predizvikani so 

razni faktori i agensi (fizi~ki, hemiski mutageni, virusi, stareewe, 

nekoi nasledni genetski bolesti itn.). 

 Probantite kaj koi se pronajdeni hromozomski aberacii i genski 

mutacii, vo spomenatiot period, gi ima 650 (se raboti za trisomija na opre-

deleniot autozomen hromozom, tetraploidija, miksoploidija, prekin na 

hromozomot, parcijalna monozomija, ring-hromozomi, duplikacija, izohromo-
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zomi, bicentri~ni hromozomi, inverzii, translokacii, insercii, numeri~ki 

aberacii na gonozomite itn.). 

 Najgolem broj na ispitanicite so hromozomskii aberacii se so auto-

zomna trizomija, t.e. so sindrom Down kade {to najizrazen e fenotipskiot 

efekt na mentalnata retardacija, kako i kongenitalnte anomalii na 

srceto. Najgolem broj na slu~ai na Daunov sindrom (93% vo na{iot ispi-

tuvan materijal) ima prosta trizomija na hromozomot 21. Kaj 1-2% od 

pacientite se javuva mozaicizam, a vo okolu 5% od slu~aite trizomijata 21 

nastanuva zaradi translokacija, koga eden od roditelite e nositel na 

balansiranata translokacija (na hromozomot 21 ili translokacija {to 

nastanuva de novo vo mejozata na eden od roditelite). 

 Pokraj ovie vidovi na ispituvawa se sproveduva i dermatoglifski 

skrining (koj vo klini~kite ispituvawa glavno se koristi kako pomo{na 

dijagnosti~ka metoda vo kombinacija so drugi klini~ki metodi i tehniki, 

zatoa {to promenite variraat pove}e ili pomalku). Kaj na{ite probanti 

dijagnosticirani se promeni kaj 112 od niv (samo vo 8 entiteti promenite 

se prisutni 100%, a poznato e deka promenite na dermatoglifite se  

prisutni duri kaj 143 vidovi bolesti). 

 Etiologijata na kongenitalnite anomalii mora da se spomene koga 

se zboruva za nivnoto zna~ewe vo pedijatriskata praktika. Taa e mo{ne 

kompleksna i heterogena, a nekoga{ mo{ne e te{ko da se postavi pravilna 

etiolo{ka dijagnoza, osobeno kaj onie malformacii i zaboluvawa kaj koi 

postoi izrazena genetska heterogenost. To~nata etiolo{ka dijagnoza e 

biten preduslov za davawe na pravilna genetska informacija, procenka na 

rizikot, evetualnoto le~ewe, kako i zaradi prenatalnata dijagnoza, odnos-

no prevencija na kongenitalnite malformacii. Pri toa se ima predvid i 

faktot deka kongenitalnite bolesti stanuvaat sî po~esta pri~ina za 

morbiditet i mortalitet vo detskata vozrast. Mnogu istra`uvawa poka`u-

vaat deka morbiditetot vo 8,5% od ispituvanite slu~ai nastanuva poradi 

genetski defekti, vo 2,5% poradi hromozomski abnormalnosti, vo 31% 

poradi kompleksni genetski pri~ini (t.n. multifaktorski). Mortalitet na 

pedijatriskite oddelenija, mo`e vo 40-50% da se objasni deka e posledica 

na genetski bolesti, me|u koi naj~esti se kongenitalnite anomalii. 

 Svrzano so ova se postavuva i dilemata dali genetskiot sovet mo`e 

da bide nedirektiven, koja dosta ~esto e prisutna vo literaturata (Clark 
1991). Vsu{nost vo kontekst na genetskiot skrining e oceneto deka toa ne e 

realno. Direktivnosta vo genetskiot sovet mo`e da bide poprifatliva 

dokolku taa e eksplicitno objasneta, za{to vo sprotivno, neobrazlo`enata 

direktivnost mo`e da bide oceneta kako manipulativnost.  

 Vrz osnova na ovie principi mo`e da se istakne deka op{testvena-

ta odgovornost za reprodukcijata na naselenieto vo kontekst na izbegnuva-

we na heriditarnite abnormalnosti vo ranata prenatalna dijagnostika 

svoeto upori{te mo`e da go bazira vrz genetskoto sovetuvawe. Toa e os-

tvarlivo kako vo medikogenetskite sovetuvali{ta, taka i vo centrite {to 
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raspolagaat so citogenetski laboratorii i se opremeni so stru~waci od 

ovaa oblast. Poznato e deka vo Republika Makedonija vakvi mo`nosti pos-

tojat i vo MANU, vo Klinikata za pedijatrija kako i vo drugi institucii. 

Takvoto anga`irawe ovozmo`uva opredelen stepen na prevencija za nasta-

nuvaweto na hendikepirani lica, odnosno ja zgolemuva gri`ata na rodite-

lite za zdravo potomstvo. Za ostvaruvaweto na ovaa biolo{ka funkcija, 

op{testvoto treba da gi obezbedi site uslovi preku funkcioniraweto na 

medikogenetskite sovetuvali{ta koi navremeno }e uka`uvaat na mo`nos-

tite za pojavuvawe na malformacii i genetski zaboluvawa, kako i na 

na~inot za nivnoto izbegnuvawe. So taa aktivnost na medikogenetskite 

sovetuvali{ta se vr{i i za{teda vo op{testveni ramki kako vo odnos na 

sozdavaweto na zdrava i korisno upotrebliva populacija, taka i vo odnos 

na spre~uvawe na golemite izdatoci za pomo{, edukacija i osposobuvawe 

na mentalno retardiranite lica. No ne se samo materijalnite efekti {to 

se merlivi, tuku se izbegnuvaat psihi~kite traumi i posledici odnosno 

`iveewe so prokletstvoto na mentalnite bolesti vo semejstvata {to se 

soo~uvaat so niv i {to se borat da gi nadminat. 

 

Zaklu~ok 

 Kako zaklu~ok mo`e da se istakne deka genetskite zaboluvawa 

poka`uvaat golema raznovidnost kako po na~inot na nasleduvaweto, taka i 

po svojata te`ina, vremeto na pojavuvawe i traewe. Vo na{ata dr`ava 

postojat potrebi i mo`nosti da se sprovede {iroka prevencija na zabolu-

vawata predizvikani so o{teteni geni i hromozomi. Korista za zaednicata 

od sekoj predupreden slu~aj e konstantna. Iako oddelni nasledni zabolu-

vawa se mnogu retki, nivnata profilaksa za semejstvata so zgolemen rizik 

mo`e da bide i toa kako zna~ajna, kako i profilaksata na pote{kite 

zarazni bolesti. 

 Poradi ograni~enite laboratoriski kapaciteti i nedovolnoto 

poznavawe za ovie vidovi na bolesti vo po{irokata populacija, prevenci-

jata na naslednite anomalii se sproveduva samo vo oddelni slu~ai, obi~no 

koga ve}e e rodeno edno ili pove}e o{teteni deca. Toa pretstavuva serio-

zen limit za rabota na gentsko-konsultativnata slu`ba, odnosno na genet-

skite sovetuvali{ta vo celost. Kako da se podobri na~inot na produkcija i 

{ireweto na genetskite informacii e seriozno pra{awe na koe treba da 

mu se posveti golemo vnimanie. Imeno, pokraj podobruvaweto na zdravstve-

noto vospituvawe za zna~eweto na nasledniot faktor za pojavata na 

raznite prethodno spomenati bolesti, neophodno e da se obezbedi podobra 

organiziranost vo ramkite na zdravstveniot sistem i obezbeduvawe so 

posilni tehni~ki i informati~ki mo`nosti, kako i so obu~eni kadri koi 

navremeno }e gi otkrivaat licata so pre~ki vo psihi~kiot razvoj. 

 Vrz osnova na iznesenoto se istaknuvaaat zalagawata za {to podo-

bro opremuvawe na medikogenetskite sovetuvali{ta so neophodnite teh-

ni~ko tehnolo{ki i sovremeni informaciski sredstva {to }e ovozmo`at 
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sledewe, evidencija i prevencija na ovie zaboluvawa kaj naselenieto. 

Preku voveduvawe na edinstven registar na heriditarnite zaboluvawa vo 

vid na banka na podatoci, kako za oddelnite hromozomski strukturi, taka i 

za semejnite genetski sostojbi, bi se ovozmo`ilo vo op{testveni ramki da 

se prezemaat neposredni merki za vlijanie vo site sredini, kako preku 

edukacija na naselenieto za posledicite od ovie zaboluvawa, taka i vo 

odnos na mo`nostite za nivno spre~uvawe. Toa }e ja podobri efikasnosta 

na slu`bite za genetsko sovetuvawe, kako i doverbata na pacientite vo 

ovie institucii. 

 Kako primer, za golemiot broj na konsultirani roditeli {to pomi-

nale niz medikogeneskoto sovetuvali{te, i bile zapoznati so visokiot 

rizik za naslednite zaboluvawa (izrazen vo procenti), nemalo nikakva 

obvrska za prekin na reprodukcijata vo semejstvoto, odnosno roditelite ne 

se obyirnuvaat na dadeniot sovet od strana na genetskiot konsultant. 

Stravot na roditelite ~esto proizleguva ne od visinata na utvrdeniot 

rizik za patolo{ka reprodukcija, tuku od ja~inata na fenotipskite karak-

teristiki, a kaj mladite bilo prisutno izrazeno ~uvstvo na strav i vina po 

soznanieto deka vo pra{awe e nasledno zaboluvawe. Seto toa  ja podiga 

potrebata za normativno regulirawe na ova pra{awe i toa na sovremeni 

osnovi, bidej}i e poznato deka golem problem za op{testvoto pretstavuva 

zgri`uvaweto na licata so zaostanuvawe vo mentalniot razvoj. Poradi toa 

ulogata na medikogenetskoto sovetuvali{te vo prevencijata na psihi~kite 

rastrojstva dobiva sî pogolemo zna~ewe bidej}i ranoto otkrivawe i pre-

vencija na ovie bolesti, ednakvo na teritorijata na celata dr`ava, }e bide 

od golema korist i za pacientite i za op{testvoto vo celost. 
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ACTING OF THE MEDICAL GENETIC ADVISORY CENTER IN THE EARLY 
DETECTION AND PREVENTION OF PERSONS WITH PSHYCHOPHYSICAL 

DISORDERS IN THEIR DEVELOPMENT 

 

 There had been a great dedication on the prevention of the acquired 
disease in the past. The well known are eugenetic advisory centers in which people 
could get information for a given inherited disease, later so called genetic advisory 
centers. Their work, besides is based on the principles of informing the patients for  
the difficulties, importance and prognoses  of determined inherited disease. This 
activity, which is the highest achievement  in the medical genetics, can be called 
genetic information, which is very important for regular treatment of every patient. 

 The accurate etiological diagnosis is an essential precondition for giving the 
genetic information, assessment of the risk, the eventual treatment, as for the 
prenatal diagnosis e.i. prevention of congenital malformations. 

 The genetic consulting is applicable in all possible phenotipical 
manifestations of the breaking genes, regardless to the categorical custody of the 
examinees with retards in their development. In fact, that’s a summary of standards 
which are applicable in the basic prevention in disabilities in the psychophysical 
development, whose reasons are genetically  determined. Preventive activities are 
mostly used with mentally  retarded as a result of the frequent intercession of the 
psychological disorders all together in different syndromes and diseases. 

 The genetic consulting activities of the Center for Mental Health for children 
and adolescents in Skopje are based on  the appliance of the following 
methodology: fortification of the risk for the appearance of inherited anomalies; 
explanation and assessment of the established risk  in the concrete family situation, 
assurance of adequate assistance concerning the accurate and practical 
assessment of the risk and preparation of rational plan for  subsequent treatment 
and decisions; consequent observation of the situations and evaluation of achieved 
results etc. In that way, the acting of medical-genetic advising center in the  
prevention of the psychological disorders gains its  importance because the early 
detection and prevention of these diseases on the territory of our country  has 
gained advantage for the patients and the society as a whole.  


