HACTABHO-HAYYHOM BERY BUOJIOIIKOI' ®AKYJTETA YHUBEP3UTETA Y
BEOI'PALY

Ha VI penoBnoj cennunm HacraBHo-nayuHor Beha bruonomkor dakynrera YHuBep3urtera
y beorpany, oapxxanoj 12.04.2019. rogune, npuxsahen je u3Bemraj MeHtopa ap JlaHujene
Hpaxynuh n akagemuka Muniene CteBanoBuh o ypalheHoj noktopckoj auceptarnuju Mapujane C.
Pakomar, ucTpakuBaua capajHuka MHCTUTyTa 3a eKcliepUMEHTaNHy (OHETUKY U HaTOJIOTH]y
rosopa ""bophe Koctuh", mox HacmoBom: “AHajin3a roBOPHO-je3NYKOT, COIHO0-eMOIIMOHATHOT
U KOTHUTHBHOI pa3Boja (00JIECHHKA Ca XeTepO3UIOTHOM MHUKpojaedenujom peruoHa ql1.2
Ha xpomo3omy 22” u onpehena je Kommucuja 3a mperiieq u OLEHY JOKTOPCKE IUCEpTaIje y
cacraBy Ap Janujena Jlpakynuh, HayuyHu capagHuk YHuBep3urera y beorpamy-MucturyTa 32
MOJIEKYJIapHY TE€HETHKY U T'€HETUYKO MHKEHEPCTBO, akageMuk MwuiieHa CteBaHOBHh, HaydHH
CaBeTHUK YHuBep3urera y beorpagy-MHctuTyTa 3a MOJIEKyJIapHy I'€HETUKY U T'€HETHUYKO
WHXEHEPCTBO; peloBHH npodecop YHuUBep3urtera y beorpamy-buonomkor dakynrera, np I'opan
UyTtypuio, noreHt YHusep3utera y beorpany-MeauumHckor gakyarera; Y HUBEp3UTETCKa Jedja
kimHanKa, np Karapuna 3esbuh, Banpeanu mnpodecop YHupep3uteta y beorpamy-buonomkor
¢dakyntera u 1p Musne Bykosuh, penosuu npodecop YuuBepsutera y beorpany-®dakynrera 3a
CHEIUjalTHy eyKalN]y U peXaOuInTaIujy.

Komucuja je mpernenana ypaljeHy IOKTOPCKY JAMCEpTalMjy KaHAWOATKUkbe U Behy
noxHocH cienehu

N3BEINITAJ
Onuury noaanu o J0KTOPCKOj AMCePTANU|jH

JlokTopcka mucepranuja Mapujane C. Pakomalry mojm HaciaoBoM “AHajin3a TOBOPHO-
je3MYKOr, COIHO-eMOIMOHAJIHOI M KOTHHTHBHOI pPa3Boja 00JIeCHHKAa ca XeTepO3UIO0THOM
MuKpoaeaennjom peruoHa ql1.2 Ha xpomo3zomy 22” Hanucana je Ha 259 cTtpaHna, caapxu 23
ciuke (2 y mornaBiby YBog, 21 y mornaBipy Pesynraru), 13 tabena (3 y mornasspy YBoa, 10 y
nornaBiby Pesynratn) u 449 murupaHux uW3Bopa JmTepatype. YBoaHux crpaHa (HacrmoBHa
CTpaHa Ha CPIICKOM U EHIJIECKOM je3MKY, CTpaHa ca nH(popMalrjaMa 0 MEHTOpUMa U YJIaHOBUMA
KoMmucuje, 3axBanHuna, CaXkeTak Ha CPICKOM M EHIJIECKOM Je3WKy ca KJbyYHUM pedynma,
Canpxaj) uma 13 u Te cTpaHe HUCY HyMmepucaHe. [laruHupaHu TEKCT aUcepTaluje caapxu 8
norymaBiba: YBon (58 crpana), LlnwsbeBu (2 ctpane), Matepujan u metoze (19 crpana), Pesynratu
(61 crpany), duckycuja (36 crpana), 3akspyuru (4 crtpane), Pedepenie (53 crpane) u [Ipunosu
(21 crpana). Hakon HaBolema mpuiora npukasana je buorpaduja ayropa, M3jaBa o ayropctsy,
M3jaBa O HMCTOBETHOCTHM INTaMIaHE M EJEKTPOHCKE Bep3Hje JOKTOPCKOr paxa u M3jaBa o
kopunthewy (5 cTpaHa).

ExcnepumeHTanHM /€0 OBE JOKTOPCKE OUCEpTalMje KOjU Ce OJHOCH Ha HCIUTHBAE
TOBOPHO-]€3UYKHX, COIIMO-EMOITMOHAIHUX M KOTHUTUBHHUX CITOCOOHOCTH OosiecHHMKa ypaheH je y
VYHHUBEp3UTETCKO] Je4joj KIMHMIM Yy beorpaay, I0K je MOJEKYIapHO-IIUTOT€HETHYKO
UCIHUTHBaE MPUMEHOM (iyopeciienTHe in Situ xubpuauzaimje (PMCX) u MeTo1e BUIIECTPYKOT
YMHOXKaBama Mmpoba koje je 3asucHo of juranuje (MJIITA) ypaheno y JlabopaTopuju 3a Xymany
MOJIEKYJIapHy TeHeTuKy YHuBep3utTeTa y beorpany-WHcTuTyTa 3a MOJEKylapHy T'€HETUKY H
TCHETHUYKO HHKECHEPCBO.



AHajiu3a 10KTOpCcKe qucepTanmje

VY 1oKkTOpcKOj mucepTanvju KaHauaatkuma Mapujana C. Pakoman anHamusupana je
TOBOPHO-j€3WYKEe, COLMO-EMOIIMOHATHE W  KOTHUTHUBHE CIOCOOHOCTH OOJEeCHHKa ca
XETEPO3UTOTHOM MHUKpoaemeljoM peruona ql1.2 Ha xpomozomy 22.

VY nornaspy YBO/I kaHmuaaTkuma je CBeoOYyXBaTHO IPEICTaBIIIA IUTEPATYPHE TTOIaTKE
peneBaHTHE 3a carjielaBalb€ TEOPETCKE OCHOBE JOKTOPCKE IUcepTaldje W Jaia IpHKa3
aKTYEJTHOT CTama y UCTPAKUBAKBUMA KOja C€ OJJHOCE Ha MPOOJIEMATUKY JOKTOPCKE JUCEPTAIIH]e.
VYBOJ je opraHu3oBajia y 5 MOTIOIIaBJba. Y MPBOM MOTIOITIABJbY KaHIUIATKUbA je neduHucana
1ITa MPEJICTaBIha]y J€3UK U TOBOP. Y OKBHUPY JPYroT MOTIOTJIAaBJha OINKCAJA j€ KapaKTepUCTHUKE
CPIICKOT je3uKa JeTajbHO MPUKA3aBIIM (POHOJIOIIKH, TPAMATHYKH, JEKCHUYKO-CEMAHTUUKH H
MparMaTH4Kyd HUBO CPIICKOT je3uka. Y TpeheM moTnoriaBiby nMpuKaszaia je TeopHje Koje ONUCYyjy
pa3Boj TOBOpa M je3WKa, KOTHUTUBHUX U COIMO-EMOIIMOHAIHUX criocoOHocTu. Takole, y okBupy
OBOT TOTIIOTJIaBJka JETAJLHO j€ OINHcajia MpoIec pa3Boja ¢poHeMa U pa3BojHE (a3e y ycBajamy
roeopa u je3uka. [lopes Tora, npukasasna je OMOJIOIIKE U CPeTUHCKE (PaKTOPe KOjU MOTY JOBECTH
1o niopemahaja y pa3Bojy roBopa M je3uka, KOTHUTUBHUX W COIIMO-EMOITMOHAITHUX CITOCOOHOCTH
U TpEeACTaBMIIA je A0cCa/allliba JUTEpaTypHa Ca3Hamka O PErHOHMMA MO3Ta KOjU CY YKJbYYECHHU Y
peaiiM3alujy TOBOPHO-J€3MYKHMX, KOTHMUTUBHMX U COLHO-€MOIIMOHAJTHHMX aKTHUBHOCTH. Y
MOTIIONIaBJbY Opoj 4 Hana je MmpuKa3 JocalallllbuX Ca3Hamka O TEHETUYKOj) OCHOBHU Pa3Boja TOBOpa
U je3HKa, KOTHUTHUBHUX U COLMO-€MOIIMOHAIHUX CIHOCOOHOCTH ca JeTaJbHUM IMPEACTaBIbambEM
MOTEHIMjaJTHUX TeHa YKJbYYEHUX y Pa3BOj OBUX CHOCOOHOCTH, Ka0 U XPOMO3OMCKHX PErHOHA
yhje Ccy MpOMEHe IMoBe3aHe ca mopeMehajuMa TOBOPHO-J€3WYKHUX, KOTHUTHBHHUX M COIHO-
eMOIIMOHANHUX crocoObHocTu. Takohe, y OKBUPY OBOT IOTIOIJIaBJba OMHCANa j€ T'CHETHYKE
CHUHJPOME KOje KapakTepuinry mopeMehaju oBHUX CIIOCOOHOCTH. Y MOTHOTJIaB/bY 5 omwmcaia je
cunapom genenje 220112 (22q11.2IC) npukazaBmid — yuecTaqocT ©  (EHOTHIICKE
KapaKTEpPUCTHKE OBOT CHHJIIPOMA, Ca MOCEOHWM OCBPTOM Ha MET HajuemNuX KapaKTepUCTHUKa
oBor cuHIpoMa (ypohene cpuane Mane koHoTpyHkaiaHor tuna (KCM), ¢auujanna aucmopoduja,
XUTIOKAJIIEMH]a, pacliell Hemla W arula3uja/xuroruiazuja Tumyca). [lopen tora, y OKBHpPY OBOT
MOTIIOIIaBJba KAHAWAATKUIbA j€ 3HAYajHY My I[OCBETHIA JOCAJalIBbUM Ca3HamkbUMa o
nopemehajuma TOBOPHO-J€3MYKUX, KOTHUTUBHHX U  COIIMO-€MOITMOHAIIHUX CIHOCOOHOCTH
OonecHuKa ca oBUM cuHApoMoM. Takole, mana je nerasbaH Mperjie]l TeHa y OKBUPY peruoHa
g11.2 Ha xpoMo3oMy 22 u ommcalia y3poK HacTaHka Mukpojenernuje 22q11.2 senuuune 1,5 u 3
MBO.

VY mnornasssy HHUJBEBM jacHo cy aeduHuCaHM LMIJbEBU HCTPAXKHBamba JOKTOPCKE
mucepranuje. Kako nmurepatypHu mojany ykaszyjy aa gemna ca 22(11.2J1C, u3BopHH TOBOPHHIIN
SHIJIECKOT je3HMKa, BEOMa YeCTO KacHE Ha IO0Jby TOBOPHO-JE3MYKOT, COIMO-EMOIIMOHATHOT H
KOTHUTHBHOT Pa3Boja M KaKo y JIUTEpaTypu HUje Moryhe nmpoHahu mogaTke 0 roBOPHO-]€3UUKHUM,
KOTHUTHBHAM H COIIMO-€MOILIMOHJIIAHUM CIIOCOOHOCTUMA OOJIECHHKA ca OBUM CHHJAPOMOM,
W3BOPHUX TOBOPHHUKA CPIICKOT je3WKa M APYTHX ]YKHO-CIIOBEHCKHX ]€3WKa, OCHOBHH IHJb
cTyauje Ouo je Ja ce aHalm3upajy oBe crocobHocTH kof aere ca 22¢11.2/IC MOHOTHMHTBATHUX
TOBOpPHHUKA CPIICKOT je3WKa, uMmajyhu y Buay na ce mopemehaju y pa3Bojy OBHUX CHOCOOHOCTH
MOTY OJIpa3UTH Ha KUBOT J€TeTa y MOPOAUIIN H JAPYIITBY, Kao U Ha nmocturnyha y mkonu. Kako
Ou ce pean30Ba0 OCHOBHH IHJb UCTPAKUBaa ICPUHUCAHU CY CTICIU(UIHHU ITUIJbECBH:



1. ®opmupame koxopre OonecHuka (crapoctd 1-12 roguna) ca  (eHOTHUIICKUM
kapaktepuctukama 22ql11.2JIC (mpucyctBo KCM u jom HajMame jeaHe OO TeT
Hajuemhux eHoTunckux kapakrepucruka 22q11.2J1C)

2. ®opmupame koxopte OosnecHuka (crapoctu 1-12 rogmna) ca HecuHapomckum KCM
uMmajyhu y BuIy auTepaTypHe moJaTke Koju ykasyjy na ypohene cpuane mandopmarimje
MOTy Ja YTHYy Ha pa3Boj roBopa M je3WKa, KOTHUTHUBHUX U COIIMO-€MOLIMOHAIHUX
CIIOCOOHOCTH

3. dopmMupame KOHTpOIHE Tpyme Aere (ctapoctu 1-12 ronuHa) ypeaHor TOBOPHO-j€3UUKOT,
COIIMO-€MOIIMOHAIIHOT ¥ KOTHUTUBHOT pPa3Boja, J0OpOr OIIITEr 3APAaBCTBEHOT CTamba,
0e3 TNPUCYTHUX HEYPOJOIIKUX U TICHXH]JaTPHjCKUX 000JbeHa, YpPOheHUX CpuaHux
000JbeHa U JPYTUX XPOHUYHHUX OO0JIeCTH

4, HUcnutuBame mnpucyctBa Mukpojenenuje 22911.2 kom OonecHuka ca (HEHOTUIICKHM
kapakrepuctukama 22q11.2J1C

5. HcnutuBame mpucyctBa Mukpozenenuje 22011.2 xox OonecHHKa ca HECHHAPOMCKHM
KCM

6. HcnutuBame mnpucycTtBa Mukpomenenuje 22011.2 xox poautesba OoJecHHUKA ca
MuKpoaenenujom 22011.2

7. YnopehuBame roBOpPHO-J€3UYKHUX, KOTHUTHBHUX U COIMO-EMOIIMOHATHUX CIOCOOHOCTH
OonecHnka ca (QenorunckuM kapakrepuctukama 22ql1.2JIC, OonecHuka ca
HecuHApOMCKHUM KCM u KOHTpOJIHE rpyne UCIUTaHUuKa

8. IlponemnBame rOBOPHO-j€3UYKUX M KOTHUTHBHUX CIIOCOOHOCTH, Ka0 M HHMBOA COLMO-
€MOITMOHAITHE 3peNIoCTH OoecHuKa ca hamunujapaom dpopmom 22q11.21C

9. HcnutuBame yTHIaja BeNWYMHE MHKpoxeneuuje 22011.2 Ha HMBO TOBOPHO-je3MYKOT,
COIIMO-EMOITMOHATHOT M KOTHUTHBHOT pa3Boja 6onecHuka ca 22q11.2/1C

10. UciutuBame uHTephamMuianjapHe W/WiM UHTpadaMUiIdjapHe BapHjaOMIHOCTH y HHUBOY
pa3Boja TOBOPHO-j€3UYKHUX CIIOCOOHOCTH, Ka0 W MHTephaMuiIMjapHe BaprjaOUITHOCTH y
HUBOY KOTHUTHUBHUX CIIOCOOHOCTH, Ka0 M Yy HHBOY COI[MO-€MOIIMOHAJIHE 3PEIOCTH
OonecHuka ca pamunujapaom popmom 22q11.2J1C

VY nornasiry MATEPUJAJI U METOJE nerasbHO Cy NMpUKa3aHW MOJAM HEOMXOIHHU
3a PenpoaAyKOBamke EKCIIEPUMEHTAIHUX MPOIeypa U OMHMCAHU TECTOBU KOpPHUIITNEHH 3a MpOLEeHY
TOBOPHO-J€3UYKHUX, KOTHUTUBHHUX U COLHUO-€MOIIMOHAIHUX crnocoOHocTH. OBO TOIIIaBIbe
oOyxBaTa 3 MOTHOIJIaB/ba. Y OKBUPY INPBOT IMOTIOTJIaB/ba JECTAJLHO je ONMUCAH KPUTEPHjYM 3a
perpyToBame OosiecHMKa ca (eHoTurckuM Kapaktepuctukama 22q11.2J1C, OonecHuka ca
Hecunapomckum KCM, kao u ucnuTaHuka KOHTposiHe rpyne. HaBexeno je nma je cryauja
onobpena on crpane Etmukor ombopa YHuBep3uteTrcke nedje KiIMHMKE W Etmukor ombopa
Wuctutyra 3a eKkcnepuMeHTanHy (OHETMKY U maronorujy roBopa "bophe Koctuh".
[TornornaBbe 2 oOyxBaTajo je OMHC OMOJOMIKOT MaTepHjajia KOPUIINEHOT y OKBHPY OBE
JIOKTOpPCKE aucepTanrje. Y OKBUPY MOTIOIJIAaB/ba 3 AE€TajbHO Cy ONKCaHa CIPOBEICHA KIMHUYKA
WUCIuTHBamka, Meroda 3a umionamujy JHK u Meronme 3a nerexkumjy mukpopeneuuje 22011.2
(®UCX u MIJIITA). Takohe, y okBUpY OBOT MOTIOIJIaBJba JIETaJbHO Cy 00jallllbeHH TECTOBU 3a
MPOIICHY TOBOpHO-je3nykor craryca (Ckanma 3a TpOIeHY NCUXO(PHU3UOIOMKHX CIOCOOHOCTH
nerera crapoctd oxa 0-7 roaMHa — MOATECT TOBOpP, l700amHM apTUKyJIalMoOHU TecT, TecT
rOBOpHO-je3nuke mpoaykinuje - "Crpunm npuda", TecT 3a UCIUTHBAaKHE TOBOPHE Pa3BHjEHOCTH
(Tect nepununmje u omosuta), TecT 3a mporeHy BepOamHor namhema u TecT 3a mpoueHy
[JIACOBHE aHAJIN3€ U CUHTE3€ PEuH), CCH30MOTOPHOT M MICMXOMOTOPHOT pa3Boja ca aKIEHTOM Ha
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rpadomoTopHHU pa3Boj (Ckana 3a MPOIEHY NMCUXO(U3UOJIOMIKUX CIIOCOOHOCTH JIETETa CTAPOCTH
on 0-7 roguHa — MOATECT CEH30MOTOPHHU pa3Boj, TecT opamHe mpakcuje u TecT 3a mporeHy
BU3YENIHE TEpIENHje) U KOTHUTUBHOT M COIIMO-eMounoHamHor pa3Boja (Tect uprex spyacke
¢durype, Ckana 3a nmporeHy ncuxoGu3noJIoONKUX CIOCOOHOCTH AeTeTa cTapoctu o1 0-7 roguHa —
MOJTECT COIMO-eMOI[MOHAIHO TOHamamke). [lopen Tora, y 0BOM MOTHOIAaB/by HABEACHH CYy H
TECTOBU KOPUITNEHH 3a CTATUCTUIKY 00paIy moaaTaka.

VYV nornasiey PE3YJITATH nperinegHo cy NpeACTaB/BEHH PE3YJATATH HCTPaKUBamba
NoJIp>KaHu oAroBapajyhum civkama u tabenaMa y3 npuMeHy ojarosapajyhe craructuuke odpane,
Kao U y3 KpaTko (GopmyiucaHe 3akJbydyke KOjU Cy MPOU3AILIM W3 CBAKOI Jella UCTPaKUBamba.
OBO moriaBibe je OPraHM30BAaHO y IET MOTIOIIaB/ba. Y MPBOM IOTIOIJABIbY NPUKA3aHU CY
pe3yiTaTH KIMHUYKOT HCIUTHBama OojnecHuka. Crtymuja je oOyxBatana 66 OoyiecHMKaA ca
ornepucanuM KCM wu 22 ucnutaHuka KoOju cy OHIM YpEAHOT TOBOPHO-j€3MYKOr, COIHO-
€MOITMOHATHOT M KOTHUTHUBHOT pa3Boja, MOOpPOT OMINTET 3IPaBCTBEHOT CTama, 0€3 MPUCYTHUX
HEYPOJIOIMIKMX M MCUXUjaTPUjCKUX 000JbEHa, CPUaHUX 000JbEHa U APYTUX XPOHUUYHUX 00JIECTH
(xouTponna rpymna K). Kox 44 ox 66 6onecHrka ca onepucanuM KCM KIMHHYKAM UCITHTHBARHEM
je mopen KCM, yTBpheHO mpUCYCTBO jOII HajMame jelHe OJ MeT Hajuemhux (QEeHOTHUICKUX
kapaktepuctuka 22q11.2J1C (KCM, damnujanna agucmopduja, nedunujeruja T-mumdormura,
pacuen Hemua, xunokaniemuje). Koa npeocrana 22 o 66 Oonecuuka ca onepucanum KCM je
KJIMHAYKUM UCTTUTUBAaKHEM YTBphHeHO npucycTBO HecuHapoMckux KCM. V npyrom nornoriasiby
NpUKa3aHU Cy pe3yATaTH LUTOTCHETHYKOI HCIUTHBama OoJjecHUKa. Pesynratu cy Owuim
noctynHu 3a 31 GonecHumka ca (eHorunckuM Kapaktepuctukama 22q11.2JIC; xox Tpuaecer
OoylecHMKA JIETEKTOBAaH je HOpPMajaH KapHOTHII, JOK je KOJ jeAHOT OoJIeCHHKA IETEKTOBaHA
MIEPUIICHTPUYHA WHBEP3Hja XpoMo30oMa 9 Koja ce cMaTpa HOPMAJTHOM BapHjaHTOM KapHoTHMA. Y
OKBHPY IMOTIIOIJIaBJba TPU NMPUKA3aHU Cy PE3Yy/ITAaTH aHAU3€e MPUCYCTBA MUKpoaenenuje 22q11.2
Kon gere ca ¢geHorunckuM kapakrepuctukama 22q11.2J1C u nene ca Hecunapomckum KCM.
[Tpumenom GUCX u/unmu MIITA metona mukpoaeneunja 22911.2 je nerexroBana koxa 21 ox 44
OonecHuka ca (eHoTurickuM Kapaktepuctukama 22q11.2J1C; konm jemHor OoJjiecHWKa ca
¢denorunckum kapakrepuctukama 22ql11.2JIC, wmukpomenenmja 22ql1.2 je nerekroBaHa
MIPUMEHOM KOMIIapaTHBHE T€HOMCKE XHOpUIu3aIimje ca ynorpeoom MuKpompexka. /[Bamecer nBa
OonecHuka ca QeHotunckuM kapakrepuctukama 22ql11.2/IC kon Kojux je JeTeKTOBaHa
Mukpojenenuja 22011.2 cepcranu y exkcrepumeHTtanHy rpymny El, mok cy OonecHumu ca
¢denorunckum kapaktepuctukama 22q11.2J1C koa Kojux HUje JETEKTOBaHA OBa MUKPOJEIIEIHja
npumenoM OUCX u/umu MIITTA Merona cBpcTanu y excriepuMenTtanny rpymy E2. Ilpumenom
OUCX mertone mukpoaenenuja 22q11.2 Huje nerekroBaHa Koj OOJECHUKA ca HECUHIPOMCKUM
KCM; oBu OosiecHMIIM Cy CBpPCTaHM Yy eKcnepuMmeHTanHy Tpyny E3 (6onecHunm ca
Hecunapomckum KCM). Kox uetnpu mnopoauie jaerekToBaHa je QamunujapHa ¢dopma
22q11.2J1C; xox nBe mopoamiie AETEKTOBaHA je MuUKpojeinenuja 22ql1.2 Benuunne oxo 3 MO,
JIOK je KOJ JApyre JABE MOpOAMLE JAeTeKToBaHa Mukposaenenuje 22ql1.2 Bennuune oxo 1,5 MO.
Cu ananusupanu OosecHunm ca gamunrjapaom Gopmom 22q11.2JIC muxpoaenenujy 22ql1.2
Cy HacjeIwId OJ Majke. Y OKBHpY IOTIOINIaBJba YETHPU AHAIM3HMPAH j€ COIMO-CEKOHOMCKH
cTaTyc nmopoauiia 6ojecHuka uMajyhu y BUy 1a OBaj CTaTyCc MOXeE Jla yTHY€ Ha pa3BOj TOBOPHO-
JE3WYKUX, KOTHUTHUBHHX M COLIMO-EMOLMOHAIHMX CHOCOOHOCTH aereta. OOpasom pesynraTta
youeHo je na cy cBu 6onecauiy rpyna E1, E2 u E3 u cBu ucnuranuiu rpyne K MmoHonmmHrBamHu
TOBOPHUIIM CPIICKOT je3HKa, Ja je BehuHa poautesba OONECHUKA EKCHEPUMEHTATIHHMX Tpyna H
KOHTpPOJIHE rpyrne 3amnociena, aa 54,54% ponutessa Oonecnuka rpyna E1 u E2, 50% poauressa
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6onecnuka rpyne E3 u 40,9% poautesba ucnuranuka rpyne K mma 3aBplieHy cpeimy LIKOIY,
kao u ga Behuna 6onecHuka rpymna E1, E2 u E3 u cBu ucniuranunm rpyne K xuBe y rpagoBuma.
[Totmornasibe meT 00yXBaTalo je pe3yiaTare MpoIeHe TOBOPHO-j€3MUKHUX, COIIMO-EMOIIMOHAITHUX
1 KOTHUTOBHUX criocoOHocTH OonecHuka rpyna El, E2 u E3 u ucnuranuka rpyne K. Ananuza
BpEeMEHa MpOroBapama je yKaszajga Ha OJJIOKCHH IOYEeTaK JMHIBaNHE (a3e KoJ OOJEeCHHKa ca
Mukpogenernujom 22ql1.2. Takohe, youeHo je aa je kox Oonecauka rpyne E1 opanna npakcuja
jomuja y nopehemy ca opaqHOM IpakcujoMm kop OonecHuka rpyne E3 u ucnuranuka rpymne K.
Crnabuje pa3BHjeHE apTUKYJIAIMOHE CIIOCOOHOCTH JIETeKTOBaHe Cy Koja OosiecHuka rpyma El1, E2
u E3 y nopehewmy ca ucnuranumuma rpyne K; Texu cremen mnopemehaja aprukynaiuje
JETEKTOBaH je kKox 6onecHuka rpyme El y mopehemy ca 6onecaniuma rpyna E2 u E3. Youena je
MOBE3aHOCT PAa3BHjEHOCTH OpaliHe IMpakchje ca crnocoOHomhy aprukynanuje. IIporenom
crocoOHOCTH BepOamHOT mamhema, IETEKTOBAHO j€ Ja j€ OBa CIIOCOOHOCT 3HA4ajHO JIOMIH]ja KO
6onecnuka rpyne El y nopehemy ca Oonecanuuma rpyna E2 u E3 u ucnuranunuma rpyne K,
JIOK Cy pe3yJITaTh aHaJIN3€ CIIOCOOHOCTH BU3YEIIHE Meplenirje nokaszanu aa ce rpyne E1, E2, E3
u K mehycoOHo HE paznukyjy mo oBoj cnocoOHoctu. Pezyntaru npumene Tecta "Crpun npuya”
cy noka3zanu aa oosecaunu rpyna El, E2 u E3 umajy HrKyu HUBO pa3BHjEHOCTH €KCITPECHUBHOT
roBopa, y nopehemy ca ucnuranunmuma rpyne K. Takohe, pesynratu oBor Tecta cy mokaszanu ga
6onecuunu rpyne El1 nmajy nopemehaje n Ha HUBOY pelienTHBHOT ToBopa u je3uka. [lopen Tora,
JIETeKTOBaHO je na OonecHunu rpyne E1 umajy nommjy cnoco6HoCT AedruHuCcCama KOHKPETHUX U
aTnCTPaKTHUX TojMoBa y mopehemy ca OonecHuniuma rpyne E3 w ucnmranumuma rpyme K.
Youeno je m ma Oonecuunm rpyne El umajy Bume mnoremkoha y pa3yMmeBamy 3HaueHa
MPUIEBCKUX CYNPOTHOCTH Yy Topehewmy ca HUCHUTaHMIIMMA KOHTpoJHe Tpyme. Pesynraru
nobujenu npumeHoM Ckale 3a mpoleHy NCUX0(U3HOIOMIKAX CTIOCOOHOCTH JIETeTa TTOKa3alH Cy
na cy rncuxoduzmosonke crnocooHoctn OonecHuka rpyna El m E2 Hwke y omHocy Ha
NCUXO(HU3HOJIOIIKE CIIOCOOHOCTH KOj€ CE€ OYEKY]y 3a HUXOB XPOHOJOUIKH y3pacT; HMKU HUBO
MCcUX0(U3HOJIOIMIKUX CITIOCOOHOCTH JETEKTOBaH je koxa OonecHuka rpymne El y mopehemy ca
6onecuunmma rpyne E2. IIpu mpouenu crnocoOHOCTH ayIMTBHE aHAIW3€ U CHHTE3€ IJIacoBa y
peun, youeHo je na je y rpynu E1 u E2 6mno HajBuie 0oiecHIKA YHja je CIIOCOOHOCT ayIuTHBHE
aHaJM3€ M CHHTE3€ IJIacoBa y peud Ouiia MCMOJ OYEKHBAHE 3a HHHXOB XPOHOJOIIKU Y3pacT.
Pesyntatn wucTpakmBama yKaszyjy Ja IOCTOJU CTAaTHCTHYKH 3Ha4yajHa IOBE3aHOCT H3Mehy
BpEMEHa IMPOroBOpama M HHMBOA PA3BHUjEHOCTH CIIOCOOHOCTH ayJUTHBHE aHAU3€ M CHUHTE3€
riacoBa y peud. [IporieHa KOTHUTHBHOT pa3Boja O0JIECHUKA je MoKa3ajia Jja Cy OBE CIIOCOOHOCTH
kon 38,9% OonecHuka ca mukpoxenernujom 22ql1.2, 18,8% O6omecnuka rpyme E2 u 25%
Oonecuuka rpyne E3 Owie ucnon odeknBaHUX 3a HBHXOB XPOHOJOIIKU y3pacT; y rpynu K cBu
UCIHUTAHUIM Cy HMMalMu mocTurHyha koja cy Omina y CKIaay ca HUXOBUM XPOHOJOUIKUM
y3pactoMm. Pe3ynratu uctpaxkuBama ykaszyjy Aa kona OosecHuka rpyne E1 mocToju cTaTUCTHYKH
3Ha4yajHa MOBe3aHOCT u3Mel)y HHBOa KOTHUTHUBHOT U CEH30MOTOPHOI Pa3B0ja, OK MOBE3aHOCT
n3Mel)y HUBOa KOTHUTHBHOT pa3Boja M HUBOA TOBOPHO-J€3MUYKOT U COIMO-EMOIIMOHAITHOT pa3Boja
HUje youeHa. HacynmpoT oBome, koa OosecHuka rpymne E2 yodeHa je CTaTUCTHUKM 3HauyajHA
MoBe3aHOCT u3Mel)y HHMBOa KOTHUTHMBHOI Pa3BOja M HMBOA COLIMO-EMOIIMOHAIHE 3pPEIOCTH, JOK
MOBE3aHOCT M3Mel)y HHBOa KOTHHUTHBHOT pa3BOja U HWBOA TOBOPHO-J€3MYKOT U CEH30MOTOPHOT
pasBoja Huje naerekToBaHa. Kox OonecHuka rpyne E3 yodeHa je cTaTUCTMUKM 3Ha4ajHa
MOBE3aHOCT M3Mel)y HMBOAa KOTHUTHBHOT Pa3BOja U HMBOA TOBOPHO-J€3MUKOI, CEH30MOTOPHOT U
COIMO-eMOITMOHATHOT pa3Boja. [lopex Tora, youeHa je mMOBE3aHOCTH HUBOA KOTHUTHUBHOT pa3Boja
U CIIOCOOHOCTH apTuKynanuje. Pe3ynraTu ucTpaxuBama MPE3EHTOBAHUW Yy OBOj JAUCEPTALUjU
yKa3yjy Za TOCTOju WHTpa- U WHTepdamMuirjapHa BapujaOUIHOCT Y HHUBOY TOBOPHO-jE€3HYKOT
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pa3Boja, Kao © UHTeppaMuiIMjapHa BapHjaOMIHOCT y HHUBOY KOTHUTHBHOI U COLHO-
€MOITMOHAITHOT pa3Boja bonecHuka ca hammmjapaom popmom 22q11.271C.

VY nornary JUCKYCHUJA kanaumaTkuma je naja KPUTHYKA OCBPT Ha JI00HWjeHe
pesyiaTare UcTpakuBama ynopelyjyhu mx ca pesynratuma HCTpaxuBama Apyrux ayropa. Ha
OCHOBY TEKCTa Y OBOM IIOIJIaBJbY MOXE C€ 3aKJbyYUTH Ja KaHIUAATKHBba J00po IO3Haje
npoOJeMaTUKy HCTpakMBamka IPUKA3aHOT Yy OBOj JOKTOPCKOj nucepranuju. llormassbe
Jluckycuja OpraHW30BaHO j€ y 5 TMOTIOTJaBjha. Y TPBOM MOTIIOTNIABJbY KaHAMJIATKUEA j€
JMCKYTOBaJla KPUTEPHjyM Ha OCHOBY KOJUX CY OOJIECHUIIM MO/ICJbEHH Y €KCIIEPUMEHTAIIHE TPYIIE.
[Iporymaunna je 3Hauaj mopehema TOBOPHO-J€3UUKHX, KOTHUTHBHUX W COIMO-EMOIIMOHATHUX
ciocobHocTn OonecHuka ca 22ql1.2J]IC u Oonecuuka ca HecuapoMmckuM KCM. VYV okxBupy
JIPYTOT TOTIOTJIaBJha AUCKYTOBAJIA j€ METOJAC KOj€ C€ KOPHCTE 3a JETEKIH]y MHUKPOJICICIH]e
22011.2. Tlopen Tora, ykazaja je a Cy pe3ylTaTH KOju ce JTOOMjeHH Yy OKBHUPY OBE JOKTOPCKE
TUCepTalfje y CKIaay ca JUTEpaTypHUM MojJaluMa Koju ykaszyjy na BehunHa OoliecHHMKa ca
220911.21C nocenyje mukpoaeneunjy 22011.2 senuunne oxo 3 M6. Takohe, nuckyroBana je u
MOTEHITM]jaTHE y3pOKe TpHucycTBa peHoTUNCKux Kapaktepuctuka 22011.2J1C kox GonecHUKa Ko
KOjUX HHje JeTeKToBaHa MHKpoaeneuuja 22011.2, kao u y3poke Hactanka KCM y oncyctBy
Mukpogenenuje 22011.2. V nornornaBby 3 AUCKYTOBAaHW Cy PE3YNTATH aHAIW3€ IMPHUCYCTBa
mukpozenenuje 22011.2 xox Gonecuuka ca dpamunujapaom dpopmom 22911.2/1C. Mcraknyro je
na cy noOujeHH pe3yiaTaTd y CKIaay ca MojaliMa W3 JITepaType KOju yKaszyjy Ha demrhe
HaclehuBamke OBe MHUKpOZeNelnHje oA Majke y mnopehemy ca HacinehuBameMm oa oma Hu
JUCKYTOBAaHM Cy MOTEHLMjaHW Y3pOLM KOjU JOBOAE A0 Tora. Y UETBPTOM MOTIIOTJIaBJby
Jluckycuje, pe3ylTaTH MpOIEHE T'OBOPHO-J€3UYKHX, KOTHUTUBHUX M COLIMO-EMOLIMOHATHUX
cnocodnoctu Oonecauka rpyna El, E2, E3 ynmopehuBanu cy ca pesynraruma ucTpakxuBambUMa
apyrux ayropa. [lopex Tora, y OKBUpPY OBOI' NMOTHOIJIaB/ba KaHAMJIATKUba je HCTaKia Jaa je
3Ha4YajHO YMOPEIUTH TOBOPHO-]€3WYKE, KOTHUTHUBHE M COIMO-EMOIIMOHATHE CIOCOOHOCTH
6onecuuke rpyna El, E2 u E3 y mmiby npenusnujer yrBphuBama 1a nu cy nopemehaju y pazBojy
OBUX CHOCOOHOCTH Tocienuiia Mukponenenuje 22q11.2 umu apyrux ¢akrtopa, Kao IMTO CYy
IIpOMEHE y TeHHMa M3BaH pernona 22011.2 wnm XUIOKCHja - UCXeMHja MO3Tra YCIe| omnepalyje
Ha OTBOpPEHOM cpiy. Takohe, y OKBHpPY OBOT MOTIOIJIaB/ba KaHIUIATKHIbA j€ JUCKYTOBaja U
MoBe3aHOCT TopeMehaja pa3Boja TOBOPHO-je3MYKHMX, KOTHUTHBHHUX M COLIMO-EMOLIMOHATHHUX
CIIOCOOHOCTH ca OJICYCTBOM (YHKIIH]€ TIOjeIMHUX T'eHa y OKBUPY pervona 22(11.2. Ha ocHoBy
pesyiarara J0O0MjeHUX Y OKBHPY UCTPaXXHBamba MMPE3CHTOBAHOT Y OBOj AMCEPTALIMjU HCTaKIA je Ja
Kozl OonecHuka ca mukpozenenujom 22011.2, ne camo KCM, Beh u mumkponenenuja 22q11.2
JOTIPUHOCH pa3Bojy mopemehaja crmocOOHOCTH apTUKYIalldje, BepOaTHOT mamhema, ayJAuTHBHE
aHalM3€¢ W CHHTE3€ IjacoBa y peuyd, Kao M pa3Bojy mopemehaja penentuBHUX, BepOATHUX,
HEeBepOaTHUX, COLMO-EMOLMOHATHUX W KOTHUTHUBHHUX CIIOCOOHOCTH. Y TIETOM MOTIIOTJIABIbY
Jluckycuje KaHAWJATKUEA j€ JUCKYTOBaja pe3yiarare Jo0HujeHe MPOIEHOM TOBOPHO-]E3WYKHUX,
KOTHUTHBHHX U COIIMO-€MOIIMOHAIIHUX CIOCOOHOCTH OOJecHHKA ca (aMuiIrjapHoM (HOpMOM
22011.2]IC. HaBoawia je MOTEHIHjaJIHE pa3jiore IETEKTOBaHE WHTEP- M HWHTpadamMuiInjapHe
BapujabmiHocTu. Mcrakna je na pesyiaTatd NMPE3eHTOBAaHM Y OBOj JOKTOPCKO) AHMCEPTaLUjU
Mpe/ICTaBbajy IPBY CTYAH]Y O pa3yMeBamy roBOpa U aHAIM3U CIIOCOOHOCTH ayJUTHUBHE aHAIN3E
U CHHTE3€ IJ1acoBa y peun Koj OosiecHuKa ca ¢pamunujapaoM Gopmom 22911.2/1C. Hasena je na
Ha OCHOBY BEJIMYMHE MUKPOJIENEIH]e HUje Moryhe nmpeaBuIeTH HUBO pa3Boja TOBOPHO-]E3NUYKHX,
KOTHUTHUBHHX M COLIMO-EMOLIMOHATIHUX CTIOCOOHOCTH.



VY nornaspy 3AKJbYUIM cymupano je 14 HajBaKHUjUX 3aKJbydaka KOjH Cy Y CKIAay
ca MOCTaBJFEHUM LIUJbEBUMA U KOjH MTPOU3MIa3e U3 JOOMjEHUX pe3ynTara:

1. Crynuja je oOyxmatama 44 OonecHuka (crapoctu 1-12 rogmnHa) ca (PEHOTUIICKUM
kapaktepuctukama 22ql11.2JIC, 22 OojecHuka ca HECHHIPOMCKUM YpoheHHM CpYaHuM
MasnpopManjaMa M 22 HCOUTAaHWKA KOJU Cy OWIM YpEAHOT TOBOPHO-J€3MYKOTr, COIHO-
€MOITMOHATHOT MU KOTHUTHUBHOT pa3Boja, MOOPOT OMINTET 3IPAaBCTBEHOT CTama, 0€3 MPUCYTHUX
HEYPOJIOIIKMX M MCUXUjaTPUjCKUX 000JbEHa, CPUaHUX 000JbEHa U APYTUX XPOHUUYHUX 00IECTH
(xonTposHa rpymna K).

2. [Tpumenom FISH w/mmmu MIITTIA metome xonm 21 ox 44 GonecHuka ca (DEHOTHUIICKUM
kapakTepuctukama 22q11.2JIC nerexroBana je mukponenenuja 22q11.2. Kox jeanor OonecHuka
ca (enorurnckum kapaktepuctukama 22ql1.2JIC, mmkponenemuja 22ql1.2 je nerexkroBaHa
IPUMEHOM KOMIIapaTHBHE T'€HOMCKE XHOpuau3aiuje ca ynorpeboMm Mukpompexka. bonecHuim
KO/l KOjUX je AeTeKToBaHa Mukpozenennja 22ql1.2 cBpcranu cy y ekcriepuMeHnTanny rpyny El,
JIOK Ccy OOJeCHHIIM KOJ KOjUX HHje JIEeTEeKTOBaHA OBa MHKpOJEJelHja CBPCTaHU Yy
excriepuMeHTanny rpymy E2 (6onecuunu ca cuaapomckum KCM).

3. [Tpumenom FISH Merone kox 22 6onecHuka ca HecunapomckuM KCM Huje nerekToBaHa
Mukpogenenuja 22q11.2 u oBu 60JIeCHULIM CY CBPCTaHU y eKCTIIEpUMEHTANIHY Tpyny E3.

4, Benuunna mukpoaenenuje 22ql1.2 ananuzupana je npumeHom MIJIITA meroxe kon 14
6onecuuka rpymne El. Kox 78,57% ananusupanux 6onecauka (11 ox 14 6onecHrnka) qeTeKTOBaHA
je mukponeneuuja 22ql1.2 Benmumne oxo 3 MO, nok je xox 21,43% Oonecuuka (3 ox 14
OoJiecHUKa) MeTeKToBaHa MuKpoaenernurja 22q1 1.2 senuunne oko 1,5 M6.

S. @amunujapaa gopma 22ql11.2JIC nerexroBana je xon 4 6onecnuka rpyne El; xox nse
MOPOIUIE JETEKTOBaHA je MuKpoaenenuja 22ql1.2 Benmuunne oko 3 MO, 10K je KoI apyre JBe
MOpOoJUIle JeTeKToBaHa Mukponeneuuje 22qll.2 Benmumne oko 1,5 M6. CBu aHanmm3upaHu
oonecaunu ca pammmmjapaom dopmom 22ql11.2JIC muxpoaenenujy 22ql1.2 cy Hacmeaunu on
MajKe.

6. Pesynratu oBe cryamje mokaszyjy na OojecHunm ca Mukpomenenujom 22ql1.2 umajy
OJJIOKEHHW ToYeTak JuHTBasiHEe (hase. Takohe, mpocedan Opoj aaeKBaTHO HW3BEICHUX
JIOTOMOTOPHUX MOJIesa (OpaHa Mpakcuja) U aJeKBaTHO U3TOBOPEHUX TIIacOBa KOJ OOJIECHHKA Cca
Mukpoaenenujom 22ql1.2 je 6wmo Hmwxku y mopehemy ca mpocedHuM OpojeM aJeKBaTHO
W3BEICHUX JIOTOMOTOPHUX MOJIENIa U a/ICKBaTHO M3TOBOPEHUX TIIacoBa Koj OonecHuKa rpyma E2
u E3 u ucnuranuka rpyne K. PesynraTu BumectTpyke JHHEapHE pErpecHOHe aHaM3€e TMOKa3yjy
7la CIIOCOOHOCT OpaJiHe MpPaKCHje YTHYe Ha CIOCOOHOCT apTUKYIaIHje, ITO yKazyje Aa AeuuuT
Ha TIaHy (UHOT MOTOPHOT pa3Boja M M3BEA0E KOOPAMHUCAHUX JIOTOMOTOPHHX MOJENIa MOXE
OWTH MOTEHIIMjAJTHU Y3pOK Topemehaja apTukymamuje.

7. Pesynratu ucTpakuBama MoKasyjy Aa jeé CIIOCOOHOCT HermocpenHor BepOamHor namhema
KoJ OoJtlecHHKa ca Mukpoaenenujom 22q11.2 3HavajHo Mama y nopehemy ca oBom cnocoOHomrhy
Koz OonecHuka rpyna E2 u E3, xao u y nopehemy ca BpuimanyuMa ypeIHor TOBOPHO-jE€3UUKOT
pasBoja.



8. CraTHCTHUKH 3HaYajHE pa3jiMKe Y CIIOCOOHOCTH BU3YEIHE MEpLEMIje HUCY JETEeKTOBaHEe
u3melyy 6onecuuka rpymne E1, E2 u E3 u ucnuranuka rpyne K.

9. Mamu 6poj pedeHula, MambH Opoj TpaMaTUYKH UCIPAaBHUX PEYCHUIA U Mamu Opoj peun
IIpU ONKMCHUBaBy Aorahaja Ha caukama youeH je koxa OonecHuka rpymna El, E2 u E3 y nmopehemy
ca ucnutanunuma rpyne K. CtaTUCTHYKHM 3HayajHe pa3iuke y Opojy MpoAyKOBaHHX PEUYCHHUIIA,
rpaMaTHYKy WCOPAaBHUX pPEYCHUIIA W pedd MpU ONHcHBamy Jorahaja Ha cIuKama HHCY
nerekroBane u3mely Oonecnuka rpyna E1, E2 u E3. V rpynu GonecHruka ca MHUKPOAEICIIN]OM
22ql1.2 6uno je HajBuIIEe OOJIECHUKA YHMjH HUBO PELEITHBHOT TOBOpa HHUje OMO Yy CKIamy ca
OYeKUBaHUM, OoJHOCHO y rpynu El je Omno 61,1% OonecHuka Koju HHUCY pa3yMelH Caapxkaj
ciuka Tecta “Crpun npuva”, 1ok je y rpynu E2 6uno 18,8%, a y rpynu E3 5% GonecHuka koju
HUCY pa3yMelu cajpixkaj cirka Tecta. CBU UCIUTAHUIM KOHTPOJIHE TPYIIE CYy PasyMeNu capxaj
CIIMKa Ha TECTY.

10. Jlommja crocobHOCT AeduHNCakha KOHKPETHUX M allCTPAKTHUX MOJMOBA JCTEKTOBaHA &
Kox OonecHuMka ca Mukpozeneuujom 22qll1.2 y mnopehemy ca OonecHuumma rpyne E3 wu
ppuimaruma rpyrne K. Tlopen Tora, GomecHumm ca mukpoxenenujom 22ql1.2 umajy Behe
nortemkohe y pazyMeBamwy 3HaueHma MPHUIEBCKUX CYMPOTHOCTH y mopehemy ca ncnuTaHunmuma
KOHTpoJiHE Tpyme. [Ipe3eHToBaHM pe3yaTaTH MPEeACTaB/bajy MPBY CTYAH]Y O CIHOCOOHOCTH
nepuHUCama KOHKPETHUX U allCTPAKTHUX MOjMOBA U oJipehuBamy MPUIEBCKUX CYIIPOTHOCTH KOJI
OosecHUKa ca MUKpoaenennjom 22011.2.

11. Pesynratu ucTpakuBama ykazyjy Ja Cy NCHUXO(DH3HOJIONIKE CIIOCOOHOCTH OOJIeCHUKA
rpyna E1 u E2 Hmke y onHOCY Ha ICHXO(U3UOJIONIKE CIIOCOOHOCTH KOje Ce 0YEKY]y 332 HHUXOB
XpoHoJOWKH y3pacT. [lopea Tora, HHKKM HUBO NMCUXO(PHU3UOTOMIKUX CITIOCOOHOCTH JETEKTOBAH j€
kon OomecHuka rpyne El y mopehemy ca OGomecnurnuma rpyne E2. HcroBpemeHo, 3HadajHe
pa3iuKke y HHUBOY TOBOPHO-J€3MYKOT M CEH30MOTOPHOT pa3Boja, Kao0 U HUBOY COIMO-
€MOITMOHAITHE 3PEJIOCTH HUCY JAeTeKTOBaHe n3Mely 6onecHuka rpymna E3 u K.

12. [TporiemuBakbeM KOTHUTHBHUX CIIOCOOHOCTH YOYEHO je Ja Cy OBE CIOCOOHOCTH KO
38,9% Oonecnuka ca mukponenenujom 22ql1.2, 18,8% Gonecuuka rpyne E2 u 25% OonecHuka
rpyne E3 Oune ucroa oueKkrBaHUX 32 KUXOB XPOHOJIOMIKK y3pacT. Y rpynu K cBU HcUTaHUITN
Cy uMaju nocturayha koja cy Ouia y CKiIaay ca BUXOBUM XPOHOJIOMIKMM y3pacTom. Takole,
pe3yaTatd HMCTpakMBama YKadyjy Ja ce Koa OoJecHHKa ca Mukpoxeneuujom 22ql1.2
CEH30MOTOPHE CTIIOCOOHOCTH Pa3BHjajy 3aBHCHO OJi KOTHUTHBHOT pa3Boja, JIOK C€ TOBOp, Kao U
COLIMO-EMOITMOHAITHU Pa3B0j pa3BHjajy HE3aBUCHO OJ] KOTHUTHBHHX CIIOCOOHOCTH OOJIECHHKA.
[Topen Tora, yodeHo je Ja HUBO KOTHUTHBHOT pa3BOja 3HAYajHO yTHYE HA Pa3BOj CIIOCOOHOCTH
apTHKYJIaIHje.

13. Kon Oonecamka ca dammnujapuom ¢opmom 22ql11.2JIC nerexkTtoBaHa je HWHTEp- U
uHTpadamuIjapHa BapujabMIIHOCT Y HHBOY TOBOpPHO-je3WYKOr pa3Boja. Takobe, youeHa je
uHTephaMuiIMjapHa BapHjaOMIIHOCT Y HUBOY KOTHHUTOBHOT M COIIMO-€MOIIMOHAJTHOT pPa3Boja.
[Topen Tora, pe3yaTaTh UCTpaXKMBama yKa3yjy /la Ha OCHOBY BEIIMYMHE MHUKpPOAEICNHje HUje
Moryhe npenBuaeTH HUBO TOBOPHO-j€3UUKOT, CEH30MOTOPHOT M COLIMO-EMOLIMOHAITHOT Pa3Boja.

14. HcrpaknBama cripoBeficHAa y OKBHUPY OBE JOKTOPCKE JHMCEpTallHje MPECTaBJbajy MPBY
CTYOWjy O TOBOPHO-J€3WYKUM, KOTHUTUBHUM U COILHO-EMOIIMOHATHUM CIIOCOOHOCTHMA
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OonecHuka ca cuHapoMoM aenenuje 22ql1.2 U3BOpHUX TOBOPHUKA CPICKOr je3uka. JloOujeHu
pes3yaTaTh ykaszyjy Aa OojecHUIM ca cuHApoMoM nenenuje 22ql1.2, W3BOpHU TOBOPHUIU
CPIICKOT je3WKa, MpE/ACTaBibajy PHU3UYHY KaTeropujy OoJIeCHHKAa 3a pa3Boj T'OBOPHO-je3MUYKE
nmarosiordje. Ha OCHOBY OBHX HCTpakMBamka MOXKE CE€ 3aKJby4YUTH Jla je TMOTpeOHO 1a ce
OonecHum ca Mukpojenenujom 22ql1.2 oqmax mo ycrocTaBJ/bEHO] AMJarHO3U YKJby4e y paHH
pexabmIMTaliMoHd TpeTMaH (MporpaM paHe HWHTEPBEHIMjE) y LHMJbY MOACTHIIAKkA pPa3Boja
TOBOPHO-j€3WYKHX, KOTHUTUBHHUX M COI[O-EMOLMOHATHIX CIIOCOOHOCTH OBE JIEIIE.

VY nornaspy IUTEPATYPA narta je nmucra 449 6ubnuorpadcekux jeauauna. [Llutupanu
paznoBH cy oaroBapajyhu, akTyellHU M a/IeKBaTHO LIUTHUPAHU Ha OAroBapajyhuM MecTuMa y OBOj
JIOKTOPCKO] TUCEPTAIH]H.

VY nornaspy IIPUJIO3UM mnpukazanu cy oOpaciii TECTOBa NMPUMEHCHHX 3a MPOIEHY
TOBOPHO-j€3UYKOT, COIIMO-EMOITMOHATTHOT M KOTHUTUBHOT pa3Boja 0OJIECHUKA U UCIIUTAHUKA.

PanoBu U KOHrpecHa caoNIITeHa U3 IOKTOPCKe JUcepTanmje:
b1. PagoBu y yaconucy melyHapoHOT 3Hauaja

1. M21 - Rakonjac M., Cuturilo G., Stevanovic M., Jelicic L., Subotic M., Jovanovic
I., Drakulic D. (2016) Differences in speech and language abilities between children with
22011.2 deletion syndrome and children with phenotypic features of 22gq11.2 deletion
syndrome but without microdeletion. Research in Developmental Disabilities. 55, 322-
329. doi: 10.1016/j.ridd.2016.05.006.
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27235769

2. M23 - Rakonjac M., Cuturilo G., Stevanovic M., Jovanovic 1., Jelicic Dabrijevic
Lj., Mijovic M., Drakulic D. (2016) Speech and language abilities of children with the
familial form of 22q11.2 deletion syndrome. GENETIKA-BELGRADE. 48 (1), 57-72.
doi: 10.2298/GENSR1601057R
http://www.doiserbia.nb.rs/img/doi/0534-0012/2016/0534-00121601057R.pdf

B2. PagoBu y waconucuma qomaher 3Haqaja

b3. Konrpecna caonirema Ha CKYyITOBUMa Mel)yHapoJHOT 3Ha4aja

1. M33 - Rakonjac M., Vujovi¢ M., Jeli¢i¢ L., Drakuli¢ D., Cuturilo G., Jovanovié L,
Stevanovi¢ M. (2015) The importance of early stimulation of speech and language for
children with microdeletion on chromosome 22. PTPPPA 2015. 1st International
Congress on Psychological Trauma: Prenatal, Perinatal and Postnatal Aspects, 15-16 maj,
Beograd, Srbija. Proceedings str. 298-303.

2. M33 - Rakonjac M., Jeli¢i¢ Dobrijevi¢ Lj., Drakuli¢ D., Cuturilo G., Jovanovié¢ 1.,
Stevanovi¢ M. (2014) The effect of the deletion 22q11.2 on early communication in
Serbian speaking children: children at risk. 4th International Congress on Early
Prevention in Children with Verbal Communication Disorders, 5-7 septembar, Varna,
Bugarska, Proceedings str. 85-90.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27235769
http://apps.webofknowledge.com.proxy.kobson.nb.rs:2048/DaisyOneClickSearch.do?product=WOS&search_mode=DaisyOneClickSearch&colName=WOS&SID=Y1yxNhGad1QRIJTRYaA&author_name=Rakonjac,%20M&dais_id=2006136958&excludeEventConfig=ExcludeIfFromFullRecPage
http://apps.webofknowledge.com.proxy.kobson.nb.rs:2048/DaisyOneClickSearch.do?product=WOS&search_mode=DaisyOneClickSearch&colName=WOS&SID=Y1yxNhGad1QRIJTRYaA&author_name=Cuturilo,%20G&dais_id=2005736399&excludeEventConfig=ExcludeIfFromFullRecPage
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Munubeme u npeajor Komucuje:

Jlokropcka muceprauuja Mapujane C. Pakoman moj Ha3uBoM ‘“AHajM3a TOBOPHO-
je3uYKOor, COUO-eMOLUMOHAJIHOI U KOTHUTHBHOI pa3Boja 00JeCHUKA Ca XeTepO3UMIrOTHOM
MHKpoaeaenujoMm pernoHa (l1.2 Ha xpomo3omy 22" mpezacraBiba CBECTpPAaH U OpPUTMHAIaH
HayuyHU paj. L{uibeBu ucTpakuBama Cy jJaCHO Ae(UHUCAHH M peaTu3uBaHU, METOJIE U TECTOBHU
KopuitheH! TOKOM HCTpaKHMBama M 00paze pesyiTara Cy aJeKBaTHO 0JabpaHM U CaBpEMEHH,
NOOUjeHN PE3YNTAaTH Cy KPUTHYKU MPOAMCKYTOBaHHW, a 3aKJby4UllM TMpOM3WiIa3e U3 JOOHjCHUX
pesynarara. McTpaxkuBama CIpPOBEICHA y OKBHPY OBE JOKTOPCKE AMCEpTAaIfje IMPEACTaBIbajy
IpBY CTYAHM]Y O TOBOPHO-J€3WYKUM, KOTHMUTUBHUM M COLMO-€MOIIMOHAJTHHM CIOCOOHOCTHMA
6onecanka ca 22ql11.2JIC u3BOpHMX TOBOpHUKA CpICKOr je3uka. JloOujeHu pe3ynraTu
MPe/ICTaB/bajy OPUTHHAIHUA HAYYHH JONPUHOC pa3yMeBamby KapaKTEPUCTHKA U €THOJIOTHje OBUX
criocoOoHocTH kox OonecHuka ca 22011.2/1C. Kopumhewem nporpama iThenticate nsspiuena je
MPOBEPA OPUTHHATHOCTH JIOKTOpPCKa aucepranuja Mapujane C. Pakomall u pe3ynaTaTa mpoBepe,
nocraBibenu 27.03.2019., mokasyjy uHAeKC nmoaynapHocT ox 6%. Yeuaom y M3Bemraj mpoBepe
noTBpheHa je OpUTrMHAIHOCT pe3yiTaTa KaHAuAaTKume. Jleo pesyiaTara oBe JOKTOPCKE
aycepTanyje myoJMKOBaH je y JiBa OpUrHHaiHa pana (kareropuja M21 u M23) u npezcTaBibeH je
Ha TpU CKyma MehyHapoIHOr 3Hauyaja W JaBa cKyma gomaher 3Hayaja. Ha ocHoBy yBuaa y
MIOCTaBJbEHE IIUJBEBE UCTPAXKHUBAMA, EKCIIEPUMEHTAIIHU paj U 100ujeHe pe3yiTare U Ha OCHOBY
nperienane T0KTopcke nuceptanuje, Komucuja npeanaxe HacraBHo-HaydyHoMm Behy buonomkor
¢dakyntera YHuBep3urera y beorpagy na mpuxsatu oBaj M3Bemraj u onoOpu Mapujanu C.
Pakomarr jaBHy o0paHy JOKTOPCKE AMCEpTaIlrje 01 HACIOBOM ''AHAJM3a TOBOPHO-je3UYKOT,
COLMO-eMOIIMOHAJIHOT M KOTHUTHBHOI pa3Boja 0o0JIeCHUKAa ¢€a  XeTepO3UI0THOM
MHUKpoaeaennjom peruona ¢11.2 na xpomoszomy 22",

VY Beorpany, 19.04.20109. YJIAHOBHU KOMUCHJE:

np Hanujena dpakynuh
HAyYHH CapajHuK, YHHBep3uTeT y beorpamy - MHCTHUTYT 3a MojeKylapHy T€HETHKY W T'€HETHYKO
WHKEHEPCTBO

akageMuk Mmiena CreBanosuh
Hay4YHHM CaBETHUK, YHuBep3urer y beorpany - WHCTHTYT 3a MOJEKyJlIapHy TI'€HETUKY W T'€HETHUYKO
HMHXEHEePCTBO; peloBHH ITpodecop, YHuBep3uTet y beorpany - buonomku dakynrer

1p I'opan Yytypuio
JOLEHT, YHuBep3uteT y beorpany - MenuuuHcku dakynrter, Y HUBEp3UTETCKA Aedja KIMHUKA

np Karapuna 3espuh
BaHpeaHu npodecop, Yaupep3uteT y beorpany - buosomniku gakyntet

1p Mune Bykosuh
penoBHH podecop, YHUBEP3UTET y beorpamy - @akynrer 3a crienujaiHy eayKanyjy U pexabminTaijy
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