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OPAHKOHHUEBA AHEMUJA

Fanconi disease - MKB D 61.0

WHITE BLOOD CELLS

Lymphocyte Basophi Neutrophil
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Red blood cell
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AHeMunjaTa Ha PaHKoHU (AF)e peTKa bonecT. PpeKBeHUMjaTa Ha pafarbe Ha aeua co AF Bo
npocekK e npubanxHo 1 cnyyaj Ha 350 unjagm HoBopoaeH4YMHa. Ce jaByBa co UCTa dpeKkBeHUMja
Kaj MaXKuTe U Kaj XKeHUTE U ce Haofa Mefy CUTe HAUMOHANHOCTU. AHeMMja PaHKOHM e
KOHreHUTa/IHO HapyLllyBake Koe ce HacneayBsa Ha aBTOCOMHO peLecuBeH HauuH.

OBa 3HauM ieKa M aKo TaTKOTO M MajKaTa ce HoCUTenn Ha AedEeKTHUOT reH (The moskat ga buaat
NOTNOMIHO KNMHMYKM 34paBu), TOrall CO CeKoe NopoayBake NOCTOM PU3NK oA 25% 3a aete co
oBaa bonecT. 3aToa, ppekBeHUMjaTa Ha NojaBa Ha AF e 3ronemeHa Kaj 3aegHULMTE Ha Nyfe Kage
LUTO Ce 3emMaaT TeCHO NoBp3aHu 6paKkoBM.

3Hauu n cumnTomu

[JeuaTta co aHemnja PaHKOHWM YECTO MMaAaT KapaKTePUCTUUYHN HaABOPELIHM 3Haun. Mery
MOKHUTE KapPaKTEPUCTUKM Ha NO3HATUTE CKeNeTHU MandopmaLmm (Ha npumep, nanyuTe,
KOCKUTe Ha 3rnobot, bytoBute, pbeToT, pebpaTa), KPaToK pacT, ,NTUYjUOT NNK” (HepasBMeHN
6paan), AaMKKU Ha KoXKaTa - CBETAMHA UK ,,Kade co maeko”.

YecTu ce BpOAEHN aHOMANNKU Ha O4YUTE, yLUUTE, cpLeTo, bBybpesnTe, yporeHUTaHUOT CUCTEM.
MocTou 3ag0UHYBakbe BO GU3NYKMOT pa3Boj. MHTenureHumjaTta Kaj naumeHTn co AF e 06u4HO
HopmasnHa. HajcepnosHute npobnemu co PaHKOHM aHEMM]jaTa ce NOBP3aHM CO NOCTENEHO
pa3BMBakbe Ha HapyLUyBakba Ha KOCKEHAaTa CpLueBuHa.
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O6uMYHO THe cTaHyBaaT 3abenexnmsu Ha Bo3pacT o4 5-10 rogmHu 1 noToa ce npoanaboyysaat
CO TEKOT Ha BPEMETO, MaKo NoHeKoralw 6o/s1ecTa e peuymcy aCMMNTOMATCKa 3@ MHOTY FOANHM.
HamanyBareTo Ha 6p0ojoT Ha TPOMBOLUUTH BOAM A0 3roNnemeHo KpBapere (HacTaHyBa Hasa/HO
KpBapere, MOAPUHKM ,,6e3 npuunHa“), aHemuja nopagm HamanyBarbe Ha 6POjoT Ha LPBEHMU
KPBHW KNETKM AoBeayBa A0 C/1aboCT M 3amMop, @ HamMalyBakeTo Ha 6POjoT Ha IeyKOLUTH
(HeyTpodumnn) posenysa fo cnaba oTNOPHOCT Ha UHDEKLUN.

|V|HOI'y nauneHTn noaouHa pa3suBaart neyKeMMja nan mmenogmncnanactmyeH CUHAPOM, Kako U
APYrn OHKO/TOWKA b6onectu.

AwjarHocTtuka

MOKHO e fa ce NOCOMHeBa AekKa ce paboTun 3a DaHKOHM aHeMMja Kaj AeTe CO HEKOM
Ha4BOpPELIHN 3HALM HaBeAeHM Norope, BO KOMBUHaLMja Co NPOMEHM BO K/IMHMYKATA aHan3a
Ha KpBTa. Moe fa MMa Hef0CTAaTOK Ha CUTE KPBHM KNETKM, KaKo U HamanyBarbe Ha 6pojoT Ha
TPOMBOUMTM MM NeYKOLMUTK. 3a Aa Ce pasjacHuM AnjarHosaTa, ce NpasaT UCNUTYBatba Ha
KNIETOYHMOT COCTaB Ha KOCKeHaTa cpueBuHa (muenorpam).

CemejcTBaTa Kaje WITO MMaNOo CAydYau Ha pafare Ha geua co PaHKoOHMEBa aHeMMja, 33 cuTe
HapegHu BpemeHOCTU ce NpenopayyBsa Aa ce Hanpasu NpPeHaTasHa AnjarHo3a co KOPUCTEHE Ha
KopgoLeHTe3a (ce 3ema maTepujan og nanoyHaTta BPBLA) 3a Aa ce A03Hae eBeHTyaHO
NPUCYCTBOTO Ha 6oJiecTa Kaj HepoAeHOTO AeTe Npes parakbeTo.

McTo Taka, ncnutysame 3a PaHKOHMEBA aHEMMja € MPenopayIMBo NpK pararbe Ha AeTe Co
cKenetTHn abHopmanHocTu, ocobeHo Ha pauerTe.

TpeTtmaH

AnoreHa TpaHCNaHTaLUMja HAa KOCKEHA CPLEBUHA € eANHCTBEHATA WaHCa Aa Ce NOCTUrHe
HOopManu3launja Ha popmMmnparbeTO Ha KPB Kaj naumneHTn co AF. Bo 0Boj cayyaj, mHory e
NOXe/IHO Aia Ce M3BPLUM TPaHCNNAHTAUMja, A04EeKA NALUMEHTOT ce’ ylwTe e Ha MA1aaa Bo3pacT,
onTMManHo - Ao 10 roamnHu. AKO NaUMeEHTOT UMa 34paBu bpaKka U CecTpn KoM ce KOMMNaTUOUAHU
CO NOTEHLMjaHN AOHATOPU 33 Hero, Torall € NPenopaYInBo TPAHCNAAHTaLM]a.

MauneHTnTe co AF ce ocobeHo YyBCTBUTEIHM Ha XeMoTepanuja (Kako 1 paagnoTepanuja) n
Tpeba Aa KopucTaT cneumjanHn NPOTOKON 32 KOHANUMOHMpPaHLE.

MNporHo3a
OueKyBaHMOT }KMBOTEH BEK Ha MaLMEHTUTE CO aHemmja Ha DaHKOHM 3aBUCK O, TOA KOJIKY

CEepPMO3HO Ce HapyLlwyBa PyHKLUMjaTa Ha KOCKeHaTa cpueBMHa. Hekoun naymeHTu xuseat 30-40
roguHun 6e3 nekyBake, HO MHOTYMMHA YMUPAAT BO AETCTBOTO, UM 04, camaTa bonect unv og
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OHKO/10LWKKN 60N1EeCTM KoM Ce pa3Bue BO BPCKa CO TOa. 3aT0a, TO/IKY € Ba*KHO Aa ce cnposeje
TPaHCN/aHTaumja Ha afloreHcKa KOCKeHa CpLEeBMHa CO TEKOT Ha BPEMETO - 0Ba € eMHCTBeHaTa
LWaHCca 3a BpaKarbe Ha HOPMaNHOTO GOPMMpPakbE Ha KPB U 3a 3roleMyBakbe Ha 04EKYBaHOTO
Tpaere Ha }KMUBOTOT.

TpaHcnnaHTaumMjaTa BO A4ETCTBOTO O/, 34,03aBU KOMMNATUOUAHWU POAHMHM AOHATOPK (bpaT unu
cecTpa) AoBeayBa A0 ycnex Kaj nosekeTo nauumeHTn co @A, Mako No Takea TpaHCNAaHTaLmja
Tpeba pelOBHO Aa Ce UCMMTYBAAT 33 PAHO OTKPMUBAHE HA MOXKHWU MaZIUTHU TYMOPU Ha
Pa3/IMYHM OPraHM - BEPOjaTHOCTA 38 HUBHO MOjaByBakbe U NOHAaTaMy OCTaHyBa 3roJieMeHa aypu
M NO TPaHCNAaHTaumjaTa.
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