AMHHOLIEHTe3a

TexkcTbT, KOUTO ciesABa no- Josay Bu faBa MHPopManus 3a ChLUIHOCTTA HAa aMHUOLeHTe3aTa.
O6scHsAiBa Bu KakBO mpejcTaB/sBa, Kora M KakK Ce U3BBPILBA, KAaKBO Ce CJAy4YBa CJe[
M3BBbpIIBAHE HA MpoleAypaTa, KaKTO M IO0J3UTE U PHUCKOBETE OT MPOBEXKAAHETO M.
Tasu 6poypa e cb3zajieHa, 3a a ce U3M0J13Ba YCIOPeAHO Ha pa3roBopa C Ballus reHeTUYeH
KOHCYJITAHT ¥ By nomara fa 3azja/iete BaxxHu 3a Bac Bbnpocu.

KakBo npe/craB/isiBa aMHUOLleHTe3aTa?

AMHHMOTHYHHUAT CaK IpeJjcTaB/sABa TOPOWYKA, I'bJIHA C TEYHOCT, B KOATO 6ebGeTo mjyBa B
MaTKaTa. Upe3 aMHHOLeHTe3aTa ce B3MMa 4acT OT Ta3W TeYHOCT, 3a /ia ce NpoBeJie reHeTUYeH
aHaJ/IM3 10 BpeMe Ha 6peMeHHOCTTA. ToBa e HaW- YeCTO U3MOJI3BAHUAT HAYMH 32 IPOBEPKA Ha
reHUuTe WIM XpOMO30MUTe Ha 6e6GeTo 3a crnenudUYHU reHEeTHUYHU U3MeHEeHHs U Moxe Ja Bu
0bJie Ipe/iJIOKeH 0 pa3/IMYHU IPUYUHMU.

e Bue wiu napTHROPBT B MMa reHeTUYHO U3MEHEHUE, KOETO MOXe /1a O'bJie MpesiaJieHO
Ha BaueTo 6ebe.

e BameTo uiu ceMelCTBOTO Ha MAapPTHHOPA By MMa reHeTHYHO U3MEHEHUE U ChIIECTBYBa
PUCK TOBa U3MEHEHHE Ja O'bJie MpelaZieHo Ha BalleTo 6ebe.

L] Wmanu cte NnpearumHo geTe C reHeTUIHO U3SMEHEHHEe

e [IpoBeneHu ca Bu apyru BumoBe HU3C/eBaHUA MO BpeMe HAa OGpeMeHHOCTTa (KaTo
YJITPa3BYKOB aHAJ/IU3, TbPCEHe HA HyXaJIHA TPAHCIYLEHIUSl U KPbBEH TECT) U Te ca
MOKa3aJjd, 4Ye ChbIIeCTBYBa yBeJHUYEH pPUCK 3a pakjaHe Ha 6ebe C TeHETUYHO
W3MEeHeHHe.

Kak ce HU3B'BbpLIBA aMHUOLeHTe3aTa?

AMHMOLIeHTe3aTa NpeJcTaB/sBa B3eMaHe Ha MaJIKO KOJIMYeCTBO aMHUOTHYHA (0KOJIONJI0HA)
TEYHOCT, KOATO Ce HaMupa OKoJIo 6e6eTo B MaTkaTa. [I'bpBO ce mpoBex/a yJTpPa3ByKOBO
u3c/e/iBaHe, 3a Jja ce NMPOBepU IOJIOKeHUeTO Ha 6ebeTo M Ha mJaueHTaTta. Ciej ToBa ce
MOYMCTBA KOXKaTa HaJ, 06JlacTTa Ha MaTKaTa C aHTHUCENTHYeH pa3TBOpP U ¢ $UHA MIJA ce
NpeMHHAaBa Mpe3 Hesl U KOpeMHaTa CTeHa /I0 BbTPELIHOCTTA Ha MaTKaTa. CbC CIPUHIIOBKA ce
H3TErJIAT 0K0JI0 15 MJI. (paBHM Ha TPU 4YaeHH JIBXKHUYKH) OT OKOJIOIJIOAHATA TeYHOCT. Tasu
TEYHOCT CbhJbp)Ka KJIETKHM OT KoxkaTa Ha 6e6eTo, KOUTO MoraT Ja O'bJaT HU3cJje/BaHU B
JlabopaTopus, 3a Jia ce NPOBEPST reHUTE U XPOMO30OMHUTE My. B MHOr0 pesiky ciyyad, BallUsAT
aKyllep- TMHEKOJIOT, MPOBEXJAAIl aMHUOLIEHTe3aTa HsMa Jla MOXe Ja B3eMe JJOCTaTb4YHO
TEYHOCT OT I'bPBH ITbT U MOKeE []a Ce HAJIOXKU TOBTOPHO BJIM3aHE ChC CIPUHIIOBKATA.
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Kora ce npoBexaa aMHHoOLeHTe3aTa?

AMHUOLIeHTe3aTa ce MpoBexja ciaej, 15Ta recrauuoHHa ceamuna (Mexay 16ta u 19Ta
ceiMuLa).

BoJ/ie3HeHa JiM € aMHHUOIleHTe3aTa?

[ToBeueTo KeHU ONpeeAT aMHHUOIleHTe3aTa KaTo HeKOM(OpTHa, HO He HAUCTHHA 6oJIe3HeHa
MaHunyJanus. O6MKHOBEHO NPHUKJIOYBA 3a OKOJO 5 MUHYTH. Hskou >XeHM moJiydyaBaT
NpUCTATaHe B 06J1aCTTa Ha MaTKaTa WJIM JieKa 0oJIe3HEHOCT 3a eluH JeH. ToBa He e
Heob6HuYaKHOo.

KakBo ce CJIy4dBa cj1ej aMHHOIleHeTe3aTa?

[IpouenypaTa cama 1o cebe cv OTHeMa HSIKOJIKO MUHYTH. [lo6pa ujes e Aa JoBefieTe HAKOU
O6/JM3BK ChC cebe cHU 3a moAkpena. HAKOJKO AHM cjei aMHHUOLeHTe3aTa He OWBa Ja ce
npetoBapBare. U36ArBaiTe BAUraHETO HA TEXKKO M YCHUJIEHHUTE YNpPaKHEHUs. AKO uMare
JrckoMdopT B KopeMHaTa 06J1acT oBeye OT 24 yaca, TeMIepaTypa, He0OGU4YaliHO TeueHHe UK
KbpBeHe, Tpsi6Ba Be/jHara Jia yBeZloMUTe BalusaT akyiiep- rHHEKOJIOor.

KakBu ca pUCKOBETE OT aMHI/IOHEHTESaTa?

Ipu mo 1 Ha Bceku 100 :xeHu (1%), GpeMeHHOCTTA Ce IMpeKbCBA B pe3yJaTaT Ha
amMHUoLeHTe3aTa. Ha npakTuka Hue He 3HaeM 3all0 TOBA ce CAy4Ba. Bernpeku ToBa, 99 ot 100
O6peMEeHHOCTH Lie NpoJb/KaT HopMaiHo. OCBeH TOBa, HAMa JJaHHU Ye aMHUOLIeHTe3aTa BpeJu
Ha BaleTo 6ebe.

HapexaHa i e aMHHOIleHTe3aTa?

TpH6Ba Aa O6C'bﬂI/ITe C BalllUA JieKap aKypaTHOCTTA HAa KOHKPETHHA I€HeTH4Y€H aHaJiu3, 3a
KOUTO B3uMarTe pemeHue, ThU KaTo TS ce pa3jndaBa U 3aBUCHU OT BHUJAa T€HETHYHHW HWJIN
XPOMO3OMHHU U3BMEHEHHUA, 3d KOUTO aHAJIN3BbT CE€ U3B'bPIIBA.



B mHoro peaku ciaydau (1 Ha 100 mpo6u), KJeTKHUTe MOJYyYeHH OT aMHHOIleHTe3aTa He ca
JIOCTAaT'bYHU 32 U3BbPIIBAaHE HA aHA/IU3. AKO TOBA ce ciyuH, Bue 1je 6'b/ieTe yBeZJOMEHH U 1ije
Bu 6b/1e npeiokeHa HOBa NMpolie/lypa 3a B3eMaHe Ha MaTepuall.

Morat Jiu BCHUYKH reHETUYHU l'lpOGJIeMI/I Aa 6’bAaT OTKPHUTH Ype3 aMHUOLIeHTe3a?

[lTo npuHLMN pe3yJTaTUTe OT aHajlM3a BK/IKYBAT HMHPOpMaLMsA caMO 3a TeHeTHYHUTe
M3MeHEeHHs], 3a KOUTO ce HU3cjejBaTe. B omnpefiesieHd c/ay4yad, aHaJU3'bT MOXe Ja Jajie
vHbopMaLus 3a APYry TaKUBa, HO HIMa YHUBepCcaJsleH TeCT 38 BCUYKY FreHeTUYHU U3MEeHEHU .

3a KoJIKO BpeMe Cce nmoJsiydaBa pe3yJTaTsbT OT aMHUOLieHTe3aTa?

CpokoBeTe 3a IToJly4aBaHe Ha pe3yJ/ITaT 3aBUCH OT aHAJIU3UTe, KOUTO Lije 6bJaT NpoBeleHU. 3a
HSIKOM FeHeTUYHU U3MEeHeHHUs, pe3yJTaT’hbT Ce N0JIyyaBa 3a 0KoJio 3 paboTHHU JAHH, a 3a APYTrH
2-3 cegMuLd. AKO MOJIy4aBaHETO Ha pe3yJiTaT OTHeMe MOBeYye BpeMe, TOBA He 0O3HAyaBa 4e e
OTKpPUTO Hello HepeJHO. ToBa 03HayaBa, Ye KyJTUBUPAHETO Ha KJIETKUTe € OTHeJIO NoBeye
BpeMe.

Axo Bu e MNpoBeJj€Ha aMHUOLEHTE3a 3a PAABK reHETU4eH CUHAPOM, MOJIA, MONMTaNTe BaIlUAT
JIEKap KOJIKO BpeMe 1Il€ OTHEME aHaJ/JIM3d U KOra 1ie MoJIy4uTe pe3yJiTarT.

KoraTo pe3ystatuTe ca roToBH, Moke BamusT yiekap Jja B u3BHKa 3a mosiyyaBaHETO UM, HO €
Bb3MOXKHO Jla pa3bepeTe pe3yaTaThbT U Mo TeaedoHa. KesaTenHo e Ja 06CHAUTE Tasu
NoJpOo6GHOCT olile 0 BpeMe Ha aMHHUOLleHTe3aTa.

Ako pe3yaTaTrbT IIOKAXKe, 4e 6e6eTo MMa reHETUYHO U3MeHeHHe?

Ako pesynTaTsT Bu mokaxe, 4e BalieTo 6e6e UMa reHeTHYHU U3MEHEeHUs, BAlUAT JieKap e
o6chaM ¢ Bac kakBo 03HayaBa TOBa M [0 KaKbB HauMH MOXe Ja 3acerHe 6e6eTo BH.
CrernanycTurTe 11e 06ChAAT ¢ Bac u gasiu 3a6ossiBaHeTO e jiedrumMo. Te e pa3roBapsT ¢ Bac 3a
BCUYKU Bb3MOXXHOCTH U B HIKOH CJIy4aH, KOraTo ce Kacae 3a TEXKH reHeTUYHU aHOMaJIUHY, 11je
Bu npenopbyaT npekbcBaHe HAa 6peMeHHOCTTA. B MHOTO peJiku cy4ad, aHAJM3bT MOXe /a
OTKpHEe HEOOMYaHU XPOMO30MHH aHOMAJIMH, YUSATO POJIsl BbPXY BalleTo 6ebe J1a e HesiCHA.

HUH¢exkuusa c Bupyca Ha HIV (CIIMH)

Ako cte HIV no3uTUBHHY, ChIIECTBYBA MaJ'bK PUCK 110 BpeMe HAa aMHUOIIEHTe3aTa, BUPYChT /a
6bae npefazeH oT Bac Ha 6ebeto BU. CiiefjoBaTe/SHO € 0COOEHO BaXKHO Ja WHQopMHUpaTe
BalIUAT aKylllep- THHEKOJIOT, KaTo Heo6X0AMMa MsApKa 32 HaMaJ/IsiBaHe Ha PUCKa OT IpeJaBaHe
Ha BUpyca Ha 6e6eTo [0 BpeMe Ha MaHUIyIalusTa.

B3umaHe Ha peleHue 3a aMHUOLEHTE3a

B3eMaHeTo Ha pelleHUe 3a MPOBEX/AaHE HA aMHHOLIEHTEe3a 110 BpeMe Ha GPEMEHHOCTTAa MOXKe
Jla 6'bie TpyHO. BakHO € Jja 3amOMHUTE, Ye MPUEMAHETO HAa aMHHUOILEHTe3aTa € BBIPOC Ha
Jr4yeH n36op. Tpsa6Ba a npreMeTe NpoleaypaTa caMo ako Bue v napTHopbT Bu cMmsTaTe, ye
uHOpMaLUATa, KOSTO Lie MOJYyYUTe CJeJ, aHaJIU3UTe e BaXKHa 3a Bac, U Y€ PUCKOBETE KOUTO
noemare He ca TBbp/ie TOJIEMH 3a Bac.

O6cBxKaHeTO HA U30pOEHHUTe M0- A0JIy BBIPOCH C BalllUA JIeKap, Lije BU IOMOTHe /Jja B3eMeTe
Hali- 106pOTO 3a BacC pelleHUe:

. HHC])OpMaL[I/IH 3a reHETHYHUTE U3MEHEHH, 3d KOUTO 6ebeTo BU e 6']3,[[6 n3cjegBaHO.

e KakbB e puUCKbT BalleTo 6e6e JjJa UMa TeHETUYHOTO U3MEHEHHE, 32 KOeTO 06MHUCIATE
u3cJe/|BaHe.

o Hndopmanus 3a aHa/IM3UTe U KaKBa UHPOpMaIus 1lie BU JjaJjaT pe3yJITaTUTe.
o KoJsiko HaZieXXTHU ca Te3U aHaIU3U.

e KakbB e pUCKDBT /]a ce MOJyYH HECUTYPEH Pe3y/TaT U aHAJIU3UTE Jla TpsAOBa Aa 6bAaT
MOBTOPEHH.



e KakbB e pUCKBT OT CIOHTaHEH aboPT.

e KakBu ca cpokoBeTe 3a NoJiyyaBaHe Ha pe3yJITaTH.

e KakBa e 11eHaTa Ha aHaJIM3a U J1a/IM BUe I'0 3arJialare.
e Kak uie nosiyunTe pe3yaTaTUTE CH.

. KakBH ca BCHYKH BalllM Bb3MOXXHOCTH aKO BalleTo 6e6e MMa NaTOJOTUYHH FreHETUYHU
WU3MEHEeHHud.

¢ Kak Moxe TOBa Jja moBJiMsie eMOLMOHAJIHO Ha Bac 1 napTHBOPBT Bu.

ToBa ca HIKOU OT BBIIPOCUTE, BbPXY KOUTO TPsiOBa a MUC/IHUTE IIPEIU a B3eMeTe pellleHHe 3a
MpOBEX/JaHe Ha aMHUOIleHTe3a. MoKeTe CBIIO Ja MpoyeTeTe M OpollypaTa ChC 3arJiaBHe:
»,4decTo 3a/laBaHU BBIPOCU”, B KOSITO Ce U36POSIBAT B'bIIPOCUTE, KOUTO Bue Moxxe 6U HcKaTe Ja
33/1a/leTe Ha Bamius Jiekap 1o noBoJ, Ha reHeTUYHUTe aHaiu3MW. Ta3u 6poinypa e cb3/ajieHa Ha
0a3aTa Ha OlMTa Ha X0opa B IOJ00HO Ha BaIIETO MOJIOKEHHE.



