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                                Део генетике човека, који се бави проучавањем зависности између наслеђивања и обољења назива се медицинска или клиничка генетика. 
Ова област генетике открива узроке, дијагнозу обољења, предвиђа појаву обољења и њихово лечење. Наследне болести су болести које су генетске.
 Патогени микроорганизми као и мутације, могу да буду узроци неког обољења. Ти изазивачи наследних болести су смештени или на аутозомима или на хетерозомима, а процес наслеђивања може бити доминантан или рецесиван. Наследне болести настају услед оштећења гамета, а не оштећења јајашца, заметка или зачетка које представљају конгениталне, а не наследне болести.
 Досадашња истраживања наслеђа болести код људи углавном почивају на закључцима произашлим из статистичких података праћењем појављивања исте болести у једној фамилији, а посебно код близанаца. 
Наследне болести и неправилности могу се истраживати родословљем, односно наследне болести се могу рано дијагностиковати ако се прати родословно стабло породице и начин на који се нека обољења преносе. 
Медицинска генетика је утврдила да се већина људских особина (нормалних и абнормалних) наслеђује по Менделовим законима.
Наследне болести је могуће у потпуности излечити само хируршким путем.
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Улога медицинске сестре-техничара у
 превенцији наследних болести
 Марко Пајић, Катарина Дамњановић, Јелена Шарковић, Марија Величковић, Славко Кулић
 Професор: Доц. др Славко Бранковић
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Наследне болести
 • Део генетике човека, који се бави проучавањем зависности између наслеђивања и обољења назива се медицинска или клиничка генетика. • Ова област генетике открива узроке, дијагнозу обољења,
 предвиђа појаву обољења и њихово лечење. Наследне болести су болести које су генетске.
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Наследне болести
 • Досадашња истраживања наслеђа болести код људи углавном почивају на закључцима произашлим из статистичких података праћењем појављивања исте болести у једној фамилији, а посебно код близанаца. • Наследне болести и неправилности могу се истраживати
 родословљем, односно наследне болести се могу рано дијагностиковати ако се прати родословно стабло породице и начин на који се нека обољења преносе.
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Медицинска сестра – техничар као део тима у превенцији наследних обољења
 • Медицинска сестра као део болничког тима у већини интервенција приступа кроз улогу асистента лекару.• Превенција наследних болести се огледа у редовним контролама
 трудноће и редовних тестова цитогенетичких лабораторија по препоруци лекара који води трудноћу. Свака трудноћа носи одређени ризик кроз који се огледа потенцијално настајање наследних болести кроз генске мутације.
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Медицинска сестра – техничар као део тима у превенцији наследних обољења
 • Главни фактор настанка наследних болести могу бити употреба дувана и алкохола у току трудноће у прекомерним количинама, као и злоупотреба наркотика.• Израз „прекомерна употреба“ која се односи на дуван и алкохол доказује
 чињеницу да на нашим просторима постоји велики број трудница које уживају у дувану или пак алкохолу.• Овакве информације су јако битни анамнестички подаци, дужност сваке
 сестре-техничара је да их забележи и пријави лекару.• Поред наведених дужности, јако је битно навести чињеницу да медицинска
 сестра – техничар води разговоре са трудницама у гентичким саветовалиштима или у службама за планирање породице.
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БИОПСИЈА Хориона - узимање узорака хорионских чупица CVS
 • У оквиру ране дијагностике наследних поремећаја, узимање узорка хорионских чупица (chorionic villus sampling - CVS) последњих година постаје све популарније. У основи идеје да се хорионске чупице могу искористити за пренаталну дијагностику је чињеница да су њихове хромозомске и генске карактеристике идентичне феталним.
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БИОПСИЈА Хориона - узимање узорака хорионских чупица CVS
 • Трудница лежи на кревету, а интервенцији претходи ултразвучни преглед у циљу процене виталности трудноће и гестацијске старости. Одређивањем положаја хорион фрондосума планира се најкраћи пут којим мора проћи игла. Затим се, специјалном иглом (игла-водич са мандреном), пробада трбушни зид и зид материце све до хорион фрондосума (постељице), при томе не нарушавајући простор у коме се налази ембрион, и аспирира се одређена количина хорионских чупица за цитогенетску анализу.
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Амниоцентеза - узимање узорка плодове воде AC
 • У току трудноће, у материци, плод се налази у амнионској течности чији се узорак узима у току амниоцентезе и тестира на хромозомске абнормалности. Овом анализом феталних ћелија које се налазе у амнионској течности, могу се открити готово све хромозомске абнормалности укључујући: Даунов синдром, тризомију 13, 18 хромозома, као и полних хромозома (Тарнеров и Клинефелтеров синдром). • Ова интервенција се обично ради између 16-те и 18-те недеље
 трудноће, јер је тада број плодових ћелија у амнионској течности оптималан. Амниоцентеза се ради у дневној болници под контролом ултразвука.
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Амниоцентеза - узимање узорка плодове воде AC
 • Као и свака инвазивна интервенција, и амниоцентеза са собом носи одређене ризике, од којих је најдраматичнији спонтани побачај. Ипак, ризик од спонтаног побачаја након амниоцентезе је веома мали. Имајући у виду да се код неких жена у другом тромесечју свакако деси спонтани побачај, не може се са прецизношћу утврдити да ли је он настао као последица процедуре, или би се десио и без ње. Свакако, искуство гинеколога који ради поступак је од великог значаја за њен добар исход.
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Кордоцентеза - Узимање узорка феталне крви CC
 • Кордоцентеза (cordocentesis - CC) подразумева трансабдоминално пункцију пупчане врпце плода и узимање узорка феталне крви. Због своје инвазивности и нешто већег ризика који носи, ова интервенција се ради само у строго индиковано случајевима, а страрост трудноће би морала да буде већа од 20 недеља. Резултат анализа се добија у току од седам дана.• Медицинска сестра – техничар припрема пацијентикњу за
 извођење интервенције кроз хигијенску припрему и приперму медицинско-административне документације.
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Кордоцентеза - Узимање узорка феталне крви CC
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