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TESTA TPASIBAS

NITFY tests galvenokart ir paredzéts hromosomu trisomijas 21, 18 un 13 noteiksanai.
NIFTY testu var veikt péc 10. gratniecibas nedélas.

Péc arsta pieprasijuma var veikt dzimuma hromosomu aneiploidijas, deléciju un duplikaciju analizi un augla dzimuma
noteik3anu. So informaciju nevar izmantot, lai diagnosticétu seksuali transmisivas slimibas.

Dvinu gratniecibas gadijuma NIFTY tests var noteikt hromosomu trisomiju 21, 18 un 13 un Y hromosomas esamibu.
Tests ir piemérots ari IVF gratniecibam un gratniecibam ar donora olSanu.

Testa rezultati parasti ir zinami 6 lidz 10 darba dienu laika, vai vélakais 14 dienu laika. Rezultati jainterpreté konteksta ar citu klinisko
un gimenes informaciju.

Asins paraugs japanem mégené, kas ir dala no asins panemsanas komplekta. Asins paraugs jauzglaba istabas temperatara,
lidz ierodas kurjers. Transportésanas laiks ietekmé parauga kvalitati, tadé| més stingri rekomendéjam nosutit paraugu
venipunktaras diena. Paraugs janogada laboratorija vélakais 96 stundu laika péc asins parauga panemsanas.

—— TESTA IEROBEZOJUMI

® Dvinu gratniecibas gadijuma iespé&jams tikai noteikt 21., 18. un 13. hromosomu trisomiju un Y hromosomas klatbatni.

° Loti retos gadijumos (2,5%) nepiecieSams panemt asins paraugu vélreiz, jo taja ir neatbilstosa augla DNS koncentracija,
paraugam notikusi neparedzéti bojajumi vai analitiskas proceduras laika notikusi neparedzéta klime.

Testa uzticamibu ar ietekmét ari sekojosi faktori: parliesana, transplantésana, iminterapija vai cilmes $tnu terapija. Testa uzticamibu
ietekmé ari mozaicisma klatbatne (augla, placentas vai mates) un heparina terapija.

Nav ieteicams veikt testu ‘izzGdo3a dvina’ gratniecibas gadijuma. Sajos gadijumos testu var veikt péc 16. gratniecibas

nedélas, ja auglis ir miris pirms 8. grtniecibas nedélas. Jebkura gadijuma no augla mirsanas lidz asins parauga panemsanai
japaiet vismaz 8 nedélam.

NIFTY tests nav diagnosticéjoss tests, tadé| visi augsta riska rezultati jaapstiprina ar diagnosticéjosu procedaru
(amniocentézi vai horiona barkstinu parauga panemsanu).

_ SPECIFISKUMS SENSITIVITATE

Trisomija 2 99,95 % 99,17 %
Trisomija 18 99,95 % 98,24 %
Trisomija 13 99,96 % 100 %
Dzimuma noteiksana Dzimuma noteik3anas uzticamiba ir 98%.
Dzimuma hromosomu aneiploidijas Dzimuma hromosomu aneiploidiju noteik$anas uzticamiba ir 95%.

Sensitivitate un specifiskums vél nav precizi noteikti, jo statistiskas noteiksanas noltika

Trisomija 9, Trisomija 16 un Trisomija 22 nepieciesams pietiekams skaits pozitivu paraugu.

Sensitivitate un specifiskums vél nav precizi noteikti, jo statistiskas noteiksanas noltka
Citas genétiskas nenormalibas nepieciesams pietiekams skaits pozitivu paraugu. Paslaik iespéjams noteikt vairakas
delécijas un duplikacijas. Stkaku informaciju skatiet nakamas lapas.
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Testa opcijas

_

TRISOMIJAS

Trisomija 21 (Dauna sindroms) Q Q
Trisomija 18 (Edvarda sindroms) Q °
Trisomija 13 (Patau sindroms) ° Q

DZIMUMA HROMOSOMU ANEIPLOIDIJAS
Térnera sindroms (X0)

Klainfeltera sindroms (XXY)

Triskarsa X sindroms XXX

XYY sindroms

TRISOMIJAS

Trisomija 9

Trisomija 16

Trisomija 22

DELECIJA/DUPLIKACIJA

skatit deléciju un duplikaciju sarakstu

DZIMUMA NOTEIKSANA

Zéns / meitene / Y hromosoma noteik3ana Q Q

TRISOMUAS

° 9. hromosomas trisomija ir letala; lielaka dala cietuSo mirst pirms vai uzreiz péc piedzimsanas.

® 16. hromosomas trisomija ir visbiezak sastopama trisomija, kas izraisa spontano abortu. Nav iespéjams, ka piedzimst dzivs
Zidainis, kam ir trisomija 16.

® 22. hromosomas trisomija ir lielakoties letala un ir ierasts spontana aborta iemesls grltniecibas pirmaja trimestri. Reti
gratnieciba turpinas otraja trimestri, vél retak — lidz bérna piedzimsanai. Ja bérns piedzimst, vin$ nodzivo tikai dazas dienas.

+386 59 22 66 09 | nifty.test@geneplanet.com | www.niftytest.si
Geneplanet d.o.o. | Cesta na Poljane 24| 1210 Lublana | Slovénija | www.geneplanet.com

2/7



N l FTW ®Plus Bezrpigai gratniecibai

DELECIJU UN DUPLIKACIJU SARAKSTS

DUPLIKACIJAS Papildus trisomiju 22, 21, 18, 16, 13, 9 un dzimuma hromosomu skaita variaciju noteik$anai var

pasatit deléciju un duplikaciju analizi.

®  Alfatalasémija, garigas atpalicibas sindroms: Garigas atpalicibas sindroms pacientiem izraisa smagus garigus traucéjumus, gan kermena, gan
sejas anomalijas. Tipiskas facialas pazimes ietver lielaku atstarpi starp acim, epikantus (acs dala, kas nosedz augséjo acs dalu), mazs trisstarveidigs
degums, plakana seja un mikrocefalija. Lielakajai dalai pacientu ir ari genitaliju anomalijas un smaga anémija.

® Agelmana Sindroms: Agelmana Sindroms ir sekas
mates 15. hromosomas dalas delécijai. Tai raksturigas smagas attistibas nenormalibu formas (verbalas runas nespéja), kustibu traucéjumi un lidzsvara
problémas, ipasa uzvediba (nenormali biezs pastavigs prieks) un samazinata dzimuma hormona sekrécija. Lielakajai dalai skarto cilvéku ir [oti mazs
intelekta koeficients, problémas ar normalu uzvedibu un parmériga ésana. lerastas kliniskas pazimes ietver mikrocefaliju, krampjus, pigmentaras
adas izmainas (hipopigmentacija), mazas plaukstas/pédas, mazas genitalijas virieSiem un mazs augums. Zidainiem nosakams zems muskulu tonuss,
apgratinata baro3ana un attistibas problémas. Sindroma incidence ir aptuveni 1 no 20 000 jaundzimusajiem.

®  Aniridija Il & WAGR sindroms: Sindroma kliniskas pazimes attiecas galvenokart uz acs traucéjumiem, pieméram, miglaina redze, varaviksnenes
nepietiekama attistiba vai neesamiba, acs membranas kroplojums un dazadi defekti acs aréja (priekséja) zona.

® Cornelia de Lange sindroms (CDLS): Sindromu var atpazit galvenokart péc ievérojami parveidotas sejas, ieskaitot skalpa apakséjo prieksadu, paceltam
uzacim, vienas uzacs, izliekta deguna, samazinata apakszokla (maksilarais prognatisms), palielinatas augslapas vidéjas dalas un Sauram lapam. Galvenas
kliniskas pazimes ir ari premorfologiskas un postnatalas attistibas aizture, garigie trauc&jumi un nenormala augséjo loceklu augsana.

® Cowden sindroms (CD): Crowden sindromam raksturigi labdabigi bojajumi parastajos audos (ada, glotada, kratis un vairogdziedzeri), uz sejas -
(ap muti un taja) un uz locekliem.

®  Cridu Chat (5p deplécijas) sindroms: Pacientiem ar 3o sindromu raksturiga stipra, monotona raudasana, mikrocefalija, apala seja, lielaks attalums
starp acim (hiperteloze), epikantus, iedzimts, neparasts apaks- un augszokla mazums (mikrognatija), zems muskulu tonuss, mazas ausis, auguma
traucéjumi, attistibas problémas un macisanas gratibas. lespéja, ka attistisies visi aprakstitie traucéjumi, ir 1 pret 20 000 lidz 1 uz 50 000 dzemdibam.
Visbiezak sastopamas pazimes sindromam jaundzimusajiem ir raudasana augsta balsi un kliegsana, bet bez paréjam tipiskajam pazimém tas var
noradit uz 5p15.3 deléciju.

® Dendija-Volkera sindroms (DWS): Dendija-Volkera sindroma sekas ir nelieli smadzenu traucéjumi (neattistiba) un cistisks dazu smadzenu dalu
palielinajums, seviski ceturta véderina. Cilvékiem ar o sindromu parasti ar aizkavéta motorisko prasmju attistiba, zems muskulu tonuss un mazs
muskulu spéks. turklat viniem var bat ari problémas ar muskulu koordinacijas kustibam (ataksija). Pusei pacientu ir ari garigi trauc&jumi un hidrocefalija
(parak liela skidruma veidosanas smadzenés).

® DiDzZordza sindroma 2. veids (DGS2): 2. DiDZordza sindroms ir nelielas 10. hromosomas (10p14) dalas delécijas sekas. Tai raksturigas smagas kliniskas
problémas, pieméram, hroniska sirds nepietiekamiba, samazinata paravairogdziedzera funkcija, deforméti sejas vaibsti un T $anu neesamiba, kas ir
svarigas efektivai imansistémai. Cilvékus ar So sindromu raksturo ari tipiski sejas vaibsti, Iéna attistiba un mazs augums, ésanas trauc&jumi un macisanas
gratibas. At sindromu saistito problému smaguma pakape katram cilvékam ir ievérojami atskiriga.

® Distala artrogripoze, 2B veids (DA2B): Visbiezak sastopamas 2B veida distalas atrogripozes kliniskas pazimes ietver saznaugtas dares, parklajosus pirkstus,
kamtodaktiliju, elkona kaula novirzes un pédas pozicijas deformaciju no dzimsanas. Zinams, ka pacientiem ar $o sindromu ir deguna-lipu krokas,
antimongoloidas acs spraugas un maza mute.

® Diséna—Bekera muskulu distrofija (DMD/BMD): Visatskirigaka Diséna muskulu distrofijas pazime ir progreséjosa proksimala muskulu distrofija ar
raksturigu liela pseidohipertrofiju. Acs abola muskuli tiek pasargati, bet miokards tiek skarts. Kreatinkinazes limenis asinis ir arkartigi pieaudzis,
elektromiografija novérojamas miopatiskas izmainas, muskulu $kiedru degeneracija ar fibrozi un tauku infiltrésanos muskulu biopsija. Diséna
muskulu distrofija parasti sakas pirms 3 gadu vecuma un upuris ap 12 gadu vecumu parvietojas ratinkrésla un ap 20 gadiem mirst. Bekera muskulu
distrofija biezi sakas 20-30 gadu vecuma un bieZi cilvéks nodzivo diezgan ilgi.

® Dyggve-Melchior-Clausenov sindroms (DMC): Cilvéki ar Dyggve-Melchior-Clausen sindromu ir garigi atpalikusi, viniem ir parmérigi lidzens skriemelis
visa mugurkaula garuma. Ta ka viniem nav konkrétu mugurkaula kaulu, vini pastavigi izjat spiedienu uz muguras smadzeném (muguras smadzenu kompresija).

®  Skeltas rokas/pédas malformacija, 3. veids - 3. veida ektrodaktilija (SHFM3): 3. veida ektrodaktilija izraisa dazadus traucéjumus, pieméram, liela
skaita kaju un roku pirkstu saplasana, keltas plaukstas un pédas un dazadu rokas, pédas, roku un kaju pirkstu kaulu neesamiba un/vai nepilniga
attistiba. Noteiktos gadijumos novérojams ari smadzenu attistibas trakums, garigi traucéjumi un orofaciala skelSanas.
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®  Skeltas rokas/pédas malformacija, 5. veids - 5. veida ektrodaktilija (SHFMS5): Skeltas rokas/pédas malformacija (SHFM) ir locek|u malformacija, kas ietver
loceklu strukturalas nenormalibas, kas ietver plaukstu un pédu deformaciju, kas var izraisit ari pirkstu savienosanos, falangu, delnu un pédas apaksas
aplaziju un/vai hipoplaziju. Noteiktos gadijumos novérojams ari smadzenu attistibas trikums, garigi traucéjumi un orofaciala $kelsanas.

® Feingolda sindroms: Feingolda sindroms ir autoimans, domingjo3s traucéjums, kam raksturigas dazadas mikrocefalijas formas, roku un pédu deformacija,
iedzimta ezofaga un divpadsmitpirkstu zarnas neesamiba un macisanas un garigi traucéjumi. Roku un pédu nenormalibas var ietvert hipoplastiskus ikskus,
otro un piekto pirkstu klinodaktiliju, sindaktiliju (parasti starp otro un treSo un ceturto un piekto kajas pirkstu) un saisinatas vai neesosas vidéjos falangas.
Retos gadijumos pacientiem var bat ari sirds vai nieru anomalijas, skriemelu anomalijas un kurlums.

® Holoprosencefalija, 1. veids (HPE1): 1. veida holoprosencefalijai raksturigs orbitals hipotelorisms (samazinats attalums starp diviem organiem), deguna
neesamiba un izstiepti audi starp abam acim, kam nav funkciju. Viena slimibas forma tiek saukta par cebocefaliju, kas cilvékam ir deguns ar vienu nasi,
bet otra — etmocefalija, sastopama skaidra, skelta lipa, deguna kaula neattistiba un hipotelorisms (samazinats attalums starp degunu un acim).

® Holoprosencefalija, 4. veids (HPE4): 4. veida holoprosencefalijai raksturigas smagas sejas un smadzenu anomalijas. Invaliditates pakape ir atkariga
no smadzenu bojajumu pakapes. Smagas sindroma formas bieZi ir letalas.

® Holoprosencefalija, 6. veids (HPE6): 6. veida holoprosencefalijai raksturiga smadzenu un sejas deformacija.

® Jakobsena sindroms: Jakobsena sindroms ir sekas mikrodelécijai uz 11. hromosomas terminalas dalas. Tas sastopams viena no 100 000 dzemdibam.
Jakobsena sindroma pazimes ir augsanas traucéjumi, psihomotora nespéja, trisstirveida galvas veidosanas, biezs uzbudinajums, epikantus (aug3éja
plakstina adas krokas, ka parklaj acs augsdalu), palielinats attalums starp acim, plats deguna tilts, mazs deguns ar paceltam nasim, kaprveida augslapa,
viena Zokla izliekts novietojums salidzinajuma ar otru Zokli, mazas ausis, neatgriezeniska noteiktu pirkstu deformacija, kajas pirksta incizijas deformacija
un izoimuna trombocitopénija (autoimanreakcija uz sarkanajiem asinskermenisiem).

® Langera-Gidiona sindroms (LGS): Cilvékiem ar Langera-Giediona sindromu ir garigi trauc&jumi un tiem ir sejas anomalijas, kas ietver lielas, atkarajusas ausis,
apal$ degungals, palielinata apakslapa un reti mati uz galvas. Citas kliniskas pazimes ietver méles priekséjas dalas anomalijas, multiplu eksostazi (nenormalu
kaulu veidojumus) un lieko adu. Dzemdé var bat asinis un vaginalaja atveré var bat $kidruma aizture.

® Leikodistrofija ar 11q14.2-q14.3: Leikodistrofiju pavada epilepsijas |ékmes zidainiem, smagi psihomotori traucéjumi, augsanas un attistibas traucéjumi,
mikrocefalija, mikrofallus, strukturali smadzenu traucéjumi un sejas anomalijas (piem., apal$ degungals, pieres un acu plakstinu deformacija). Pacienti ar
leikodistrofiju mirst bérniba.

® ArXhromosomu saistits limfoproliferativs sindroms (XLP): Ar X-hromosomu saistits limfoproliferativs sindroms ir loti komplekss sindroms, kas ir |oti
smaga vai letala mononukleozes forma. Kliniskas pazimes ietver iegatu hipogammaglobulinemiju (zems antivielu limenis asinis), hematopoétisku
limfohistiocitozi (parmérigs skaits aktivizéto iman3sanu) vai laundabigu limfomu. Aplastiska anémija var notikt sindroma (kaulu smadzenu defekts) un
sarkano un balto asinskermenisu razosana traucéjumu dél.

®  Melnick -Frazer sindroms / Branchlo-otorenalas displacijas sindroms (BOR): Sindroms ir autosomals, galvenokart iedzimts traucéjums, kas izraisa
daléju vai pilnigu dzirdes zudumu, strukturalus ieksauss, vidus un aréjas auss bojajumus un cistu veidosanos dziedzeros. Biezi satopamas nieru
anomalijas (neadekvats nieru izmérs vai pat to neesamiba).

® Gariga atpaliciba, ar X hromosomu saistitais augsanas hormons. Def (MRGH): Gariga atpaliciba, ko izraisa ar X-hromosomu saistita augsanas hormona
trakums, izpauzas ka lielaks attalums starp acim, epikantus (acs parloks, kas nosedz augséjo acs dalu), viena uzacs, aizkavéta pubertates attistiba,
nervu bojajumi, gariga atpaliciba, plats deguna tilts, mutes skelets ar augstu arku, dazadas sejas vaibstu anomalijas (lielas lapas un méle, zobu
deformacija, liela galva, deforméts deguns...). Skartajiem cilvékiem var bat vairogdziedzera funkcijas trauc&jumi (vairogdziedzera hormonu trakums)
un samazinata viena vai vairaku hipofizes radito hormonu likvidésana. Hormona hormonu trakums var izraisit punduribu bérniem un priekslaicigu
novecosanu pieaugusajiem.

®  Mikroftalmija ar linearas adas defektiem: Mikroftalmija ar linearas adas defektiem ir dominéjosais traucéjums, kas ir saistits ar X hromosomu un ka
m ir letals iznakums virisko auglu gadijuma. Mikroftalmiju sauc ari par “mazo acu sindromu”, kas acis nav pienacigi attistijusas dzemdeé. Vienpuséji
vai abpuséji mazs, vaji attistits acs abols, lineari adas bojajumi uz sejas un kakla. Aplastiska ada laikam ejos sadzis un izveidos hiperpigmentétas zonas.

® Orofaciali digitalais sindroms: Orofaciali digitalais sindroms ir ar X-hromosomu saistits doming&jo3ais trauc&jums, kura rezultata viriesiem iestajas nave.
Tas izskatas ka sejas, mutes dobuma (tievaks mutes kauls, zobu anomalijas un priek$zobu trikums) un pirkstu deformacija. 40% gadijumu ir skarta
centrala nervu sistéma. Lai gan kliniskas pazimes ir |oti lidzigas citam orofaciali digitalais sindroma formam, $o formu var precizi noteikt péc X-hromosomas
saistitas dominéjosas, iedzimtas un policistiskas aknu slimibas.

® Panhipopituitarisms, ar X hromosomu saistits: Sindroma dé| ir viena vai vairaku hipofizes radito hormonu samazinata ekskrécija, kas var izraisit punduribu
bérniem un priekslaicigu novecosanu pieaugusajiem. Onadotropina sekrécijas trauc&jumi ietekmé reproduktivo funkciju.

®  Potocki-Lupski sindroms (17p11.2 duplikacijas sindroms): Sindromam it raksturigi normali sejas vaibsti. Vieglas garigas atpalicibas kliniskas pazimes ir
samazinatas domasanas spéjas, uzvedibas trauc&jumi, uzmanibas deficits, hiperaktivitate un dazreiz autisms. Lielakajai dalai cilvéku, kam ir $is sindroms,
irisaks augums.
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®  Prader-Willi sindroms: Prader-Willi sindroms ir sekas téva 15. hromosomas (15q11.2-q13) delécijai. Personas ar $o sindromu raksturo vajs muskulu
tonuss, mazs augums, nepilniga seksuala attistiba, kognitivie traucéjumi, problematiska uzvediba un hroniska izsalkuma sajata, kas var novest pie
parésanas un dzivibu apdraudosas korpulences. Prader-Willi sindroma incidences aplése svarstas no 1 uz 15 000 lidz 1 uz 30 000 jaundzimusajiem.

® Sindroms Diafragmas trace, iedzimta (HCD/DIH1): ledzimta diafragmas trace (CDH) attiecas uz iedzimtu defektu grupu diafragmas strukturalaja
integritaté, kas biezi ir saistita ar letalu pulmonaru hipoplaziju (samazinatiem plausu audiem kerment, kas noved pie plausu apjoma samazinajuma),
un pulmonaru hipertensiju (paaugstinats asinsspiediens pulmonaraja sistéma). Izplatiba jaundzimusajiem svarstas no 1 uz 2500 lidz 1 uz 4000
gadijumiem un mirstibas koeficients ir no 30-60%. Pastav vairaki CDH veidi, ieskaitot: Bochdalek triice, Morgagniev trice, centrala trice un diafragmas
trice. 70-90% gadijumu skarto personu bas Bochdalek triice, kas visbiezak notiek kreisaja pusé. Patologiskas triices sekas attiecas uz védera satura
ieklasanu krasu dobuma. Traces iedarbibas dél slimiba jaundzimusajiem var izraisit navi.

@® Rigerasindroms, 1. veids (RIEG1): Sindromam raksturiga nenormala acs aréja segmenta attistiba, kas var izraisit aklumu (aptuveni 50% skarto cilvéku),
acs muskula neesamiba / neattistiba, zobu trauslums, hidrocefalija, skeleta anomalijas un periumbilikalas adas attistibas traucéjumi. Daziem pacient
iem ir nepietiekami attistiti smadzenu asinsvadi.

®  Saethre-Chotzen sindroms (SCS): Saethre-Chotzen sindromam raksturigas pazimes ietver zemu priek$éjo matu liniju, neregularus plakstinus (ptoze),
nenormalu ausu garumu, palielinatu parietalo atveri (atvere galvaskausa), adas veidojumus starp pirkstiem, palielinatu ikski, pirkstu deformaciju un
palielinatu spiedienu smadzenés.

®  Sensori neiralais kurlums un virieSu neaugliba: Galvena slimibas pazime ir kurlums un neaugliba. Turklat skartas ir ari garigi neattistitas, ar mazu augumu
un ar fiziskam anomalijam (mazas ausis, augsts deguna tilts, mazs laukums starp degunu un lapam, auksléjas ar augstu arku, Tsi pirksti un viena uzacs).

®  Prader-Willi lidzigais sindroms (SIM1 sindroms): Tam raksturiga samazinata augla aktivitate, tuklums, muskulu hipotonija, gariga atpaliciba, mazs
augums, hipogonadotropiskais hipogonadisms un mazas plaukstas un pédas.

® Bannayan-Riley-Ruvalcaba sindroms (BRRS): sindroma kliniskas pazimes ir auksléjas ar augstu arku, galvas anomalijas, labdabigu audzéju veido3anas
agrina bérniba un hemangiomas (nenormals asinsvadu sistémas izvietojums, kas var novest pie asinosanas). Arterovenozas malformacijas var novest
pie kajas amputacijas. AsinsizplGdums smadzenés var novest pie epilepsijas Iekmém. Skartajam personam ir palielinats dzimsanas svars un garums,
bet augsanas atrums samazinas 6 vai 7 gadu vecuma. Aizkavéta motora attistiba ar traucétu koordinaciju, aizkavéta runas attistiba un viegla gariga
atpaliciba. Biezi sastopamas ir ari ribu anomalijas un siekalosanas.

®  2g33.1 delécijas sindroms (“Glass sindroms”): Sim sindromam galvenas pazimes ir smaga garigas atpalicibas forma, mazs augums, $keltas vai augstas
arkas auksléjas, reti vai plani mati, dazadas ausu anomalijas un lipodistrofija (nespéja razot taukus), cirksna trice (védera struktdras nenormalibas),
epilepsijas [ekmes un barosanas problémas. Visdrizak $is problémas ir sekas trikstosam SATB2 génam, kas atrodas $aja rajona.

® 5g21.1-931.2 delécijas sindroms: Sindroms galvenokart atpazistams péc ievérojami izmainitas sejas, kas ietver zemaku skalpa priek3adu, paceltam
uzacim, vienu uzaci, savilkts deguns, samazinata apakszokla augsana (maksilarais prognatisms), palielinata augslapas vidusdala un Sauras lapas.
Galvenas kliniskas pazimes ir priek$pieres un postnatalas attistibas aizture, garigie traucé&jumi un nenormala augséjo loceklu augsana.

® 8p23.1 delécijas sindroms: Delécijas 8p23.1 kliniskas pazimes ir iedzimta sirds slimiba, iedzimta diafragmas trace, attistibas aizture un tipiski uzvedibas
traucéjumi - hiperaktivitate un impulsivitate.

® Hromosomas 10q delécijas sindroms: Delécijas sindromu pavada sejas asimetrija, izteikts deguns, Sauraka apakslipa, mazs dzimsanas svars, mazs augums,
piekta pirksta klinodaktils un viriskais kriptorhidisms (viena vai abu séklinieku neesamiba). Cilvékiem ar 10q deléciju ir dazadas macisanas gratibu un
attistibas aizkaves formas.

® 14q11-922 delécijas sindroms: Delécijas sindromu pavada attistibas aizture, psihomotora aizture, garigie traucéjumi, problémas ar acu kontaktu,
traucéta augsana, mikrocefalija, plagiocefalija, vaja galvas kontrole, trisstirveida sejas vaibsti, neparasti mazs apaks- un augszokla izmérs, palielinats
laukums starp augslapu un degunu, iss/plats deguns, saplacinata deguna sakne, mazas un deformétas ausis, trisstarveida uzacis, epikanta krokas,
dzili iekritusas acis, isas palpebralas spraugas ar talu vienas no otras izvietotam acim, optiskas atrofija, kas var novest pie kortikala akluma, maza mute
un auksléjas ar augstu arku. Cilvékiem ar deléciju ir sirds problémas, pieméram, sirds kambaru barjeras traucéjumi un iedzimti caurumi sirds nodalijumos.
Sai delécijai ir raksturiga ari viena vai vairaku séklinieku neesamiba, hipertonija (palielinata muskulu aktivitate vai palielinats muskulu spriegums), nespéja
staigat, minimals vai pilnigs runas trikums, krampji, spastiskums, hiperrelaksija, nenormala mielinizacija bérniba un neadekvata smadzenu attistiba.

® 17g21.31 delécijas sindroms: 17q21.31 delécijas sindromu pavada intelektualie traucéjumi, zems muskulu tonuss, augsta un plata piere, slipas, uz augsu
veérstas acis, epikantus (augs$éja plakstina adas krokas, ka parklaj acs augsdalu), apals degungals, lielas un zemas ausis, plakstinu anomalijas (ptoze) un gari
pirksti. Pacientiem biezZi ir neirologiski traucéjumi, kas noved pie epilepsijas Iékmém, sirds problémas (sirds antrioventrikulari septali traucéjumi), urologiskas
anomalijas (kriptorhidisms - viena vai abu séklinieku neesamiba, hypospadias, vezikoureterals reflukss, dupleksa nieres, nieru rétas un hidronefrozes
hipospadija — aréja uretra neatrodas pena galvinas augsa, bet zemak) un genitaliju traucéjumi. sindroma kliniskas pazimes ir zobu anomalijas, periodiska
uzacu dislokacija, parmérigs locitavu kustigums, skolioze, dzirdes zudums, vaji apakséjie locekli, skelta lapa vai auksléjas. Pacientiem ar $o sindromu ir
ari aizkavéta psihomotora attistiba.
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® Hromosomas 18p delécijas sindroms: Delécijas galvenas kliniskas pazimes ir garigie trauc&jumi, augsanas trauc&jumi, galvas un sejas anomalijas
(apala seja, palielinats mutes dobums), nenormalas ausis un loceklu, dzimumorganu, smadzenu, acu, sirds un zobu anomalijas.

® Hromosomas 18q delécijas sindroms: Sai delécijai raksturigi un ta atpazistama péc |oti mainigiem garigiem traucéjumiem, isa auguma, zema
muskulu tonusa, dzirdes traucéjumiem, pédu deformacijas, spiciem kaju pirkstiem un palielinatas mutes.

® 38p23.1 delécijas sindroms: Duplikaciju pavada runas defekti, iedzimtas sirds slimibas, aizkavéta attistiba, izteikta vai palielinata piere un paceltas uzacis

® 11q11-9g13.3 duplikacijas sindroms: Sindromam raksturigs iedzimts kurlums nepilnigi attistitas ieksauss dél. Turklat duplikacija izraisa nepilnigu aréjas
auss dalas attistibu un biezi sastopama pazime ir ari mazi zobi.

® 17921.31 duplikacijas sindroms: Duplikacijas sindroms 17g21.31 attiecas uz mazu augumu, mikrocefaliju, pirku anomalijam, hirsatisms (parmérigs
kermena apmatojums), atopisks dermatits, gremosanas problémas, sejas anomalijas (maza mute, ausu anomalijas, mazs deguns...) un kaju pirkstu
anomalijas. Cilvekiem ar 3o duplikaciju ir garigi trauc&jumi, ir gratibas sociali integréties, ir vajas motoriskas prasmes un uzvedibas problémas
(agresija, hiperaktivitate, apsést’bias traucéjumi, komunikacijas traucéjumi).

®  Kaka acs sindroms (CES): Kaka acs sindromu pavada colobomata (acs membranas izkroplojums), lielaks attalums starp acim (acs hiperelorisms),
preaurikulars cilpas, slipas acis, zemaki apakséjie plakstini un mikrognatija, iedzimts neparasti mazs augs- un apakszoklis, taisnas zarnas deformacija
un viena nabas artérija, kas var novest pie neadekvatas augla attistibas. Pacientiem ir ari sidrs un nieru anomalijas un garigi traucéjumi. Sindromam
raksturigi arf VACTERL traucéjumi, kas skar daudzas kermena sistémas, kas attistas no embrija mezodermas.

® 1p36 mikrodelécijas sindroms: p36 delécija uz 1. hromosomas izraisa smagus garigos traucéjumus. Sindroma simptomi ietver mikrocefaliju,
brahicefaliju un punduribu, kas var paradities gratniecibas laika vai uzreiz péc dzemdibam. Raksturigi sejas vaibsti ietver apgrieztu aci, plakanu
deguna tiltu, asimetriskas ausis un smailu zodu. Glavenas kliniskas pazimes ietver aizkavétu attistibu (100%), hipotoniju (100%), epilepsijas |ekmes
(Iidz 72%), sirds defektu (40%), ieskaitot kardiomiopatiju (aptuveni 23%) un skeltu lGpu vai auksléjas (20-40%). Mikrodelécijai 1p36 ir loti raksturigs
augstas frekvences sensori neirals dzirdes zudums.

® 1941-g42 mikrodelécijas sindroms: Biezi sastopamas mikrodelécijas 1q41-q42 kliniskas pazimes ietver ievérojamu attistibas aizturi un izteiktu sejas
dismorfismu, pieméram, dzili iedobusas acis, platu degungalu, iespiestu deguna tiltu. Dazos gadijumos novérojamas tadas iezimes ka mikrocefalija,
Skeltas auksléjas, greiza péda, krampji un mazs augums.

® Hromosomas 10g22.3-g23.31 mikrodelécijas sindroms: Sindroma simptomi ir mazs augums, aizkavéta pubertate, deforméti sejas vaibsti un
atrioventrikulars septals defekts

® 12914 mikrodelécijas sindroms: Mikrodelécija 1214 noved pie vieglas garigas atpalicibas, agriniem attistibas traucéjumiem un osteopoicilozes
(parmériga kaulu blivuma, ka rezultata rodas kaulu sapes). Pacientiem raksturigs mazs augums.

® 16p11.2-p12.2 mikrodelécijas sindroms: Mikrodeléciju pavada sejas anomalijas, kas ietver plakanu seju, antimongolidas palpebralas spraugas
un acu anomaliju. Mikrodelécijai tipiskas ir ari mazas ausis un garigie traucéjumi.

® 16p11.2-p12.2 mikroduplikacijas sindroms: So mikroduplikacijas sindromu pavada aizkavéta attistiba, autistiska un/vai cikliska darbiba, dismorfiskas
pazimes, mikrocefalija, hiperaktivitate, eholalija un krampju iespéjamiba. Citas kliniskas pazimes, kas attiecas uz kermena anomalijam, ir lielaks
attalums starp acim (hipertelorisms), smadzenu anomalijas, mazs augumes, gari pirksti, plats un liels deguna tilts, strabismus (3kielésana) un pirkstu
anomalijas.

® Xp11.22-p11.23 mikroduplikacijas sindroms: Sis mikrodelécijas kliniskas pazimes nav atkarigas no dzimuma un duplikacijas lieluma. tipiskas
pazimes ir dazadas |ékmju formas. skartas personas ir kautrigas un stargalvigas un vinu uzvediba lidzinas cilvéku uzvedibai, kam ir tautiskie traucéjumi.

® Mikroftalmijas sindroms, 6. veids, hipofizes hipoplazija: Pacientiem ar o sindromu nav vienas vai abas acis, ir brahicefalja (isaks galvaskauss), retrognatija
(apakszokla deformacija), mazas ausis, pirkstu anomalijas, nepietiekami attistitas aréjas genitalijas un hipoplastikas nieres. Pacientiem ir smadzenu
traucéjumi, pieméram, mazas smadzenites un noteiktu smadzenu struktaru trakums.

® Monosomijas 9p sindroms: Visbiezak sastopamas kliniskas pazimes, kas sastopamas vairak neka 50% pacientu, ir attistibas un psihomotorie traucéjumi,
trisstara formas galva, plakana sejas vidusdala, Tsas palpebralas spraugas, augsti izliektas uzacis, zemu novietotas ausis, iss, plakans deguns ar uz prieksu
izvérstam nasim, plana augslipa, gara lGpas rieva, augtas aukslé&jas, mikrognatija, 1ss kakls, palielinats attalums starp kratsgaliem, gari un tievi pirksti,
plakana péda un hipotonija. Pacientiem ir problémas ar runu, bet to gadiem ejot var uzlabot.

® Androgéna nejatibas sindroms (AIS): Androgéna nejutibas sindroms ir ar X--hromosomu saistits recesivs traucéjums, kad viriesiem paradas aréjas
sieviesu genitalijas (dzemdes, vaginas un citu ap dzemdi izvietoto genitaliju organu trikums). Sieviesu krdsu attistiba viriesu kartas pacientiem
(ginekomastija) un séklinieku attistibu védera dobuma vai cirksni. Lai gan virieSiem ir normals dzimumhromosomu kariotips (XY), viniem ir hipospadija
(iedzimts defekts, kad uretrs neattistas pena gala) un mikropenits.

® 15026 paraugsanas sindroms: Paraugsanas sindromam raksturigas nieru anomalijas (45%), ieskaitot pakavveidas nieres un nieru agenéze (viena vai
abas nieres neattistas). Hidronefroze (neadekvata nieru funkcionésana), veziko-uretera reflukss (neadekvats urincela virziens), policistikas nieres un
labas nieres iegurna duplikacija ari ir biezi sastopama. Cilvékiem ar 3o sindromu var bt ari garigie trauc&jumi, attistibas aizture un ir dzimusi ar garu augumu.
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® Smita-Magenisa sindroms: Pacientiem ar Smita-Magenisa sindromu ir plakana un cetrstarveida seja. viniem biezZi ir liekais svars, vini biezi ir mazi un
ar mazam kajam un rokam. Jaundzimusajiem var bas vajs muskulu tonuss, aizkavéta attistiba, uzvedibas trauc&jumi (seviski miega trauc&jumi un
sevi savainojosa uzvediba) un dazreiz édiena meklésanas uzvediba. Visiem cilvékiem ar Smita-Magenisa sindromu ir macisanas gratibam viegla lidz
smaga forma, visuma bez atskiribas starp verbalajam un uzstasanas prasmém, bet ar sevisku kognitivo stipro un vajo vietu profilu. Pieaugusie ar
Smita-Magenisa sindromu ir vairak atkarigi no aprapétajiem, neka tas ir sagaidams ar no visparéja intelektuala funkcionésanas limena.

® Trihorhinofalangealais sindroms, 1. veids (TRPS1): Sindromam ir raksturiga tipiska galvas un skeleta deformacija. Galvas deformacijas ietver retus
galvas matus, apal$ degungals, gara, plakana lupas rieva (augsliipa), plana, augséja mala spilgti sarkana krasa un atkarajusas ausis. Skeleta nenormalibas
ietver konusa formas epifizi pie falangam, gurnu malformacijas un mazu augumu.

® Vander Vuda sindroms (VWS): Van der Vuda sindroms ir genétisks 1. hromosomas defekts, kam raksturiga zaka lupas kombinacija ar $keltam auksléjam
un/vai apakséjas lupas sinusiem. Biezi sastopamas vairakas veselibas problémas,pieméram, iedzimtas sirds kaites, troksni sirdi, smadzenu traucéjumi,
asins izpladumi starp aug$éjam un apakséjam smaganam un citi traucéjumi. Van der Vuda sindroma aplésta sastopamiba variéjas no 1 uz 100 000 lidz
1 uz 400 000 dzemdibam.

® Vilmsa audzéjs 1 (WT1): Vilmsa audzéjs 1 ir viens no visbiezak sastopamajiem audzéjiem, kas rodas bérniba (1 uz 10 000 bérniem) un sastada 8% no visie
m véza veidiem bérniem. Tiek uzskatits, ka tas rodas no laundabigas nenormali persistéjosas nieru cilmes $tnu, kas satur embrija diferenciacijas
potencialu, transformésanas.
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