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ГЕНЕТИЧНА КОНСУЛТАЦИЯ



Контакт с пациента

ДИАГНОЗА

- Прогноза

- Възможни усложнения

- Превантивни грижи

История на заболяването

- Фамилна

- Гестационна

Медицински 

изследвания

Поддържаща консултация

- Фамилна

- Образователна

- Религиозна

- Родителски групи

Медицинска консултация

- възможности за  

терапия

Етиология на 

заболяването   и 

възможности за 

терапия

Информативна консултация

- Риск от рецидиви

- Репродуктивни възможности



Генетичните изследвания

ДИАГНОСТИКА



Генетичните изследвания

ОЦЕНКА НА РИСК

СЛУЧАИ КОНТРОЛИ

<

>



ТОЙ - КЛИНИЧНИ НАХОДКИ



ТОЙ - КЛИНИЧНИ НАХОДКИ

Oligospermia или Oligozoospermia

Teratospermia

Asthenozoospermia

Azoospermia

Генетично изследване



ТОЙ - КЛИНИЧНИ НАХОДКИ

Oligospermia или Oligozoospermia

Teratospermia

Asthenozoospermia

Azoospermia

Тестикуларни 

фактори

Пост -

тестикуларни 

фактори



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Микроделеции върху Y хромозомата

Хромозомни дефекти

Генни дефекти



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Микроделеции върху Y хромозомата



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Микроделеции върху Y хромозомата



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Микроделеции върху Y хромозомата

Честота по данни на НГЛ  5 - 7 %



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Микроделеции върху Y хромозомата

Делеция на AZFa, AZFb и AZFc = 46, xx



РЕКОМБИНАЦИЯ МЕЖДУ X И Y 

ХРОМОЗОМА



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Хромозомни дефекти

Синдром на Клайнфелтер 47, XXY  –

хипогонадизъм , ↓ тестостерон,   ↑ FSH и LH



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Генни  дефекти

USP 26 - Sertoli cell-only syndrome

Андрогенен рецептор

Синдром на Kartagener 

( цилиарна дискинезия)



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Генни  дефекти

USP 26 – клетъчен растеж и диференциация



ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Генни  дефекти

Андрогенен рецептор – нарушена сперматогенеза, 

хиповолемия



ПОСТ -ТЕСТИКУЛАРНИ ФАКТОРИ

Congenital Bilateral Absence of  the Vas Deference

% 

Функционален

CFTR

Прояви на заболяването Молекулни

дефекти

< 1 Панкреатична недостатъчност

плюс изброените по- долу Тежък / Тежък

1 - 4.5 Рецидивиращи белодробни 

инфекции плюс изброените по-

долу

Тежък / Лек

4.5 - 5 Положителен потен тест плюс 

изброените по- долу

Лек (тежък) / 

вариант

5 - 10 CBAVD Лек (тежък) / 

вариант



CBAVDCF?1/30

Скрининг за муковисцидоза 

при двойките с 

репродуктивни проблеми



ДНК ФРАГМЕНТАЦИЯ

НА СПЕРМАТОЗОИДИТЕ

идиопатичен инфертилитет

(MLH1, MLH3, PMS2, MSH4 и MSH5)



ТЯ - КЛИНИЧНИ НАХОДКИ



ТЯ - КЛИНИЧНИ НАХОДКИ

Преждевременна  яйчникова недостатъчност

Хипо или хипергонадотропен хипогонадизъм

Дефицит на FSH 

Синдром на Калман

Нарушения в структурата на zona pellucida

Поликистозен овариален синдром



ПРЕЖДЕВРЕМЕННА  ЯЙЧНИКОВА НЕДОСТАТЪЧНОСТ

Тип OMIM Ген Локус

POF1 311360 FMR1 Xq26-q28

POF2A 300511 DIAPH2 Xq13.3-q21.1

POF2B 300604 POF1B Xq13.3-q21.1

POF3 608996 FOXL2 3q23

POF4 300510 BMP15 Xp11.2

POF5 611548 NOBOX 7q35

POF6 612310 FIGLA 2p12

POF7 612964 NR5A1 9q33

http://omim.org/entry/311360
http://omim.org/entry/300511
http://en.wikipedia.org/wiki/DIAPH2
http://omim.org/entry/300604
http://en.wikipedia.org/wiki/POF1B
http://omim.org/entry/608996
http://en.wikipedia.org/wiki/FOXL2
http://omim.org/entry/300510
http://en.wikipedia.org/wiki/BMP15
http://omim.org/entry/611548
http://en.wikipedia.org/wiki/NOBOX
http://omim.org/entry/612310
http://en.wikipedia.org/wiki/FIGLA
http://omim.org/entry/612964
http://en.wikipedia.org/wiki/NR5A1


КЛЮЧОВИ ГЕНИ СВЪРЗАНИ С ЯЙЧНИКОВАТА ФУНКЦИЯ



КЛЮЧОВИ ГЕНИ СВЪРЗАНИ С ЯЙЧНИКОВАТА ФУНКЦИЯ



НАРУШЕНИЯ В МЕНСТРУАЛНИЯ ЦИКЪЛ 

- ПЪРВИЧНА АМЕНОРЕЯ

Синдром на андрогенна нечувствителност

Дефекти в гена за рецептора на фоликул 

стимулиращия хормон (FSHR - OMIM 136435)



Генетични фактори свързани с риск за 

развитие на поликистозен овариален 

синдром

В България 

- FSHR (Risk Ratio 1.7778), 

- естрогенов рецептор бета – ESR2. 

Тези маркери, биха могли да бъдат 

използвани за оценка на риска в семейства 

с ПКОС, както и за определяне на 

терапевтичното поведение в 

репродуктивен план.



ТЯ  и ТОЙ

спонтанни аборти

проблем с имплантацията



ЦИТОГЕНЕТИЧНИ ИЗСЛЕДВАНИЯ ПРИ 

ДВОЙКИ С РЕЦИДИВИРАЩИ 

СПОНТАННИ АБОРТИ

КЛИНИКА ГЕНЕТИКА

2 спонтанни аборта и 1

патологична бременност

45,XХ,der(13;14)(q10;q10)

1 спонтанен аборт и 1

миссед аборт

46,ХХ [88] / 45,X [7] / 47,XXX

[5]

Хипогонадизъм.

Азооспермия.

47,ХХY

6 миссед аборта Mos 45,X,inv (9)(p11;q13) [4]/

47,XXX,inv(9)(p11;q13) [2]/

46,XX,inv(9)(p11;q13) [94]

3 миссед аборта 45,ХХ,der(13;14)(q10;q10)

Репродуктивни неудачи 46,ХУ,inv(9)(p12;q13)



ПРОБЛЕМИ С ИМПЛАНТАЦИЯТА

VEGF –1154 G/A



Клинична група:

Ранни хабитуални аборти (<12 г. с.).
Ранна прееклампсия  (<34 г.с.)
Abruptio Placentae;
IUGR;
Мъртво раждане;

Вродени тромбофилии



ФАКТОР V  LEIDEN
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ФАКТОР ІІ 20210 G/A

Разпределение на

мутацията

20210 G/A в

отделните

клинични групи 7,80%
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PAI 4G / 5G

Разпределение

на 4G / 4G 

полиморфизма на 

PAI гена в 

отделните 

клинични групи
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Usefulness of factor V Leiden

mutation testing in clinical practice

Ellen Blinkenberg et al. European Journal of Human

Genetics (2010) 18, 862–866.

The prevalence of FVL heterozygotes was not significantly

different between the predictive and diagnostic test groups,

that is, 26 and 20%, respectively.

In general, the clinical usefulness of APCR/FVL testing was

low.

Furthermore,normal test results led to

unwarranted refrain from giving advice about

antithrombotic measures, leading to potential harm

to the patient.



БЛАГОДАРЯ ЗА ВНИМАНИЕТО !


