HACTABHO - HAYYHOM BERY BUOJIOIIKOI' PAKYJTETA
YHUBEP3UTETA Y BEOI'PALY

Ha IX penoBuoj cemumum HacraBHo-HayuHor Beha buonomkor ¢akynrera
VYHuuBep3uteta y beorpany, ompkanoj 15.07.2014. roawne, mpuxBaheH je H3BEIITa]
meHtopa np Mapuje ['yh-Illhekuh o ypabhenoj moxropckoj aucepranuju Mapujane
Mumkosuh, 3anocinene y MHCTUTYTY 3a 3paBCTBEHY 3allITUTY Majke u aerera P Cpouje
»Ap Bykan Yynuh“ y beorpagy, mox HacioBom: ,,BapujaduiaHocT reHoTuma
(deHoTuncke ekcnpecuje cnuHagaHe MmumuhHe arTpoduje Kox mnamujeHara us3
Cpouje” u oapehena je Kommcuja 3a mperien W OlEHY TOKTOPCKE IUCEpTaldje Y
cacraBy: ap Mapuja ['yh-lllhexkuh, pemoBHu mpodecop buonomxkor dakynrera
VYuusepsutera y beorpany, np Meana HosakoBuh, penoBau npodecop Meaumumuckor
¢dakynrera YuuBepsutera y beorpany, np Jenena MunamuH, penoBHu mpodecop
Cromaronomkor Qakynrera YHuBep3urera y beorpany m ap [yman Keukapeswuh,
noueHT buonomkor ¢gakynrera YHusepisurera y beorpany.

Komucuja je mpernenmana ypaheHy HOKTOpCKY JIUCEepTaldjy KaHAWIATa |
HacraBno-nayunom Behy nognocu cienehu

N3BEIITAJ
OIIIITH IOJALIA O JOKTOPCKOJ IMCEPTALINJHU

Jokropcka  muceprauvja  Mapujane  MumkoBuh  1nonq  HacioBoMm
»Bapuja0uiIiHOCT reHOTHNAa W (EHOTHUIICKEe eKcIpecHje cnuHajdHe Muiunhne
atpoduje koa nauujenara us Cpomje” Hanucana je Ha 122 crpane. [lucepranujy yuHe
cemam norsassba: YBoa (30 crpane), Llnsb pana (2 crpane), Martepujan u meroae (14
crpana), Pesyararn (26 crpana), Jduckycuja (34 crpane), 3aksbydnu (3 crTpane) u
JIuteparypa (13 crpana). Jlucepranuja caapxu 46 civka u 27 Tabena.

AHAJIN3A JOKTOPCKE ITUCEPTALIUJE

VY yBOJAHOM JeJ1y JOKTOPCKE IHUCEpTAIlM]je U3HET je OIIITU NMPUKa3 mpoOIeMaTHKe
U HajBOXHUJU JMTEPATYpHH MOJAIM PEJICBAaHTHU 32 pa3yMeBambe MCTPAKUBAHA U3HETOT
y Te3u. OnmcaH je KIMHUYKKA acmlekT cnuHanHe wmumuhae atpoduje (CMA),
KJIacudukanyja rnanyjeHara npeMa TeXHHU KIMHUYKE CIUKE U BPEMEHY I10jaBe MpPBHUX
cumnroma. HaBenen je HaumH HaciehuBama M yd4ecTaloCT TOjaBe 000JheHa Kao U
XEeTEepPO3UIOTHUX HOCHIala Mytanuje. HakoH Tora mpukasaHa je MojeKyjlapHa OCHOBA
OoyecTH, TMOYeB O] MPBUX OTKpuha Be3aHWX 3a EHY HACIETHY OCHOBY Y CMUCIY
uaeHtupukoBarba SMN1 reHa kao TJaBHOr Y3pOuyHHMKa OO0OJbEHA, J0 CaBPEMEHHX
cazHama O MOJIEKYJApHUM MEXaHH3MHMa KOjU CTOjeé y OCHOBH IIaTOTEHE3€e W JIaHac
HaJlaze TNPUMEHY Yy HCTpaXUBamy TIeHcke Tepamnuje. HakoH Tora, mpercraBibeHa je
KOpeJalyja TeHOTHIa ca (PEHOTUIICKOM EKCIpecHjoM OO0JIeCTH KpO3 YTHIA] U OCTaIMX
rena u3 CMA peruona- NAIP, SMN2, GTF2H2 u H4F5. Ha kpajy je nmpukasana, nopexn
KIIMHAYKE ¥ MOJIEKYJIApHO TeHeThdka aujarHoctika CMA ca OCHOBHUM TPUHIMITAMA
METO/a KOje ce KOPUCTE y OBE CBpXE.



Y mornaekby UMb paja Cy NPEICTaBJbEHUW CBU IMJBEBH OOyxBaheHH OBOM
JMcepTalujoM U JIeTajbaH IUIaH paja 1a Ou ce oHu ocTBapwid. Kao 0CHOBHM Lusb OBOT
HCTPAXMBarba j€ MOCTAaBJbEHO MCIUTHBAKE peaparmkmana kako SMN1 rena, kao rmaBHOT
reHa-y3pouynuka CMA, Ttako u cBux octanux reHa u3 5013 permona - NAIP, SMN2,
GTF2H2 u H4F5 panu yrBphuBame reHeTHYKe OCHOBE OOJIECTH M HEHOT TIOBE3MBAMba Ca
pa3nuuuTUM (QEHOTUIICKUM ekciipecujama. [lopen Tora, iuse UCTpakuBama je 00yxXBaTHO
u oznpehuBame craTyca 3[paBHX XETEPO3UTOTHHX HOCHJIAIAa MyTalHWje paad MPeLnu3HOT
IpepadyHaBamba WHAWBUAYAIHUX PU3MKa 3a Jo0Hjame 00O0Jesor MOTOMCTaBa Kao M
MpeHaTaIHy AUjarHOCTHKY Yy CIIydajeBUMa € j€ TO ONpaBIaHo.

VY okBupy noriasjka MaTepHjaja U MeTOJde KaHIUIATKUba je JIeTabHO HaBena
OMHC MaTepujajia W NPUMCHCHUX EKCIICPUMEHTATHUX TEeXHUKa. VcTpakuBame je
YKJbYYHJIO TpyIy oi mnpeko crotuHy CMA manujeHara KoJi KOjuX je MPBO CIPOBEICHA
cBeoOyxBartHa aHamm3a SMN1 rema. Hakom Tora koj nema mamujeHarta Ccy ce€ JIOJaTHO
WCTIIUTUBAIM U OCTAIM T'eHH U3 5013 pernoHa y nmipy ananuse Bapujabuminnoctu CMA
KPUTUYHOT PErrOHa W EbEroBOT yTHIaja Ha (eHOTHMH mamujeHara. CTyauja je Takohe
oOyxBaTuja W 3HavajaH Opoj 3ApaBux ocoba ca mopoanyHom CMA aHamMHE30M KO
Kojux je aHamm3oMm Opoja kommja SMN1 rena oapehuBaH craryc XeTepO3UTOTHHX
HOCHWJIalla JIeJielidje OBOT T'eHa. 3a MpEHATalHy JMUjarHOCTHKY KopuiheHu cy (eTaiHu
y30pHH W3 TOpojauia ca moBehaHUM pPHU3MKOM 3a J00Hjamke 00OJIeNIOr TOTOMCTBA.
KangunaTkuma HaKOH Tora Jaje JeTajbaH OIMC peareHaca M Ipolleypa 3a H30Jallu]jy
JHK u3 pasnuauTux KOpUITNeHUX TKHUBA, & MOTOM CJICIA U OIUC METOJa TPUMEHCHUX Y
uctpaxuBawy: PCR ammindukanuja u nomuMopduzaM TyKUHE PECTPUKLIHUOHHUX
¢parmenara (PCR/RFLP wmertoma, eng. ,,Polymerase Chain Reaction/Restriction
Fragment Length Polymorphism”) kopuinheHe 3a AETEKIHjy XOMO3HUTOTHE Jeleluje
er3ona 7 u 8 SMN1 rena; PCR meroze 3a nerekiujy xomo3urorHe nenenje NAIP rena,
MYJITHIUIEKC JIMTallMOHO-3aBUCHA amiuudukanuja npoda (MLPA wmeroma, eng.
,,Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification) 3a oapehuBame Opoja Komuja CBUX
WCIUTHUBAHUX TeHa Kao W o0Opaja moaaraka MOOWjEHHX OBOM aHAM30M U Ha Kpajy
cekBeHIupame erzona 6 SMN1 rena 3a uwacHTH(HKAIM]y TadyKacTHX MyTamdja. 3a
MpoHaNakKemha CTAaTUCTUYKUX pefaluja u3Mel)y aHanuzupaHux napamerapa u GeHoTumna
namyjeHaTa Kopuihes je XZ-TGCT u OuiepoB TECT TayHe BepoBaTHONeE.

VY nornary Pe3yaraTm KaHAWZATKUEA j€ CHUCTEMATCKM M JaCHO M3HENa
pe3yiaTare mpeMa MOCTaB/beHUM LUJbEBUMA KOJH Cy JI€TaJbHO OINMCAHHW W TaberapHO U
rpaduuKH MpEACTaB/bEHU. Y MPBOM JENy Cy NMpeAcTaBbeHH pe3dynTtatu aHamuze SMN1
reHa KOjU C€ OJHOCE Ha YYECTAJIOCT M JTUCTPUOYIIH]y XOMO3UTOTHE JIeICIIMj€ OBOT T'eHa!
oHa je nmerekToBaHa koa 81% (87/107) ucnuraHWKa W HEHA y4ECTAIOCT OMaja INTO je
onmaxa ¢opma Oonectu. Kox manmjeHara 6e3 XOMO3UIOTHE JeJelHje KOJA KOJUX Cy
MOHOBJbEHA KJIMHUYKA UCIHUTUBamba NOTBpawia aujarHody CMA ananusupan je Opoj
konja mpucyrHor SMN1 rena pagu OTKpuBama CIOKEHUX XETEPO3UTOTHHUX HOCHIIAIA
JeJelje Ha jeIHOM aineny W Tadkacte Mmyrtamuje Ha apyrom. Kom 23,1% (3/13)
narnyjeHara je gerekroBana jeaHa SMN1 kormmja u moTBphena xereposurotnoct. Ko nsa
OBaKBa MallMjeHTa CeKBeHIUpame er3oHa 6 SMN rena je mokasano mMpuUCyCcTBO MyTallje
€.821C>T w mOTBpAMIIO KIMHUYKH JIHjarHO3y Onaxer oomuka oonectr - CMA tur Il. Y
cieaehem ey OBOT MOTJIaBJba MPEJCTABJbEHU CY PE3YNITAaTH MCIUTHBAEKA U OCTAIUX
reHa u3 5013 pernoHa u HUXOBE TTOBE3aHOCTH ca (DEHOTHUIICKOM E€KCIPECHjOM OOJIECTH.
[IpBo je Ha MCTOM Y30pKYy aHAJIM3MpaHa YYECTAJOCT W AMCTPUOYIHja XOMO3HMIOTHE



neneruje NAIP rena: ona je nerekroBana ko 21,5% (23/107) CMA mnarujeHara; youeHa
j€ CTaTHCTHYKH 3HAYajHa pasjuka y ydectajioctu oBe aenenuje u tuna CMA jep je
HajydecTanuja y TPYyIU MalyjeHaTra ca HajTeKuM OoOIuKoM Oosectd y mopehemy ca
namkuM. KommapatuBaa ananmza xomosurotHe nenerje SMN1 u NAIP rena je
nmokasasa Jia cy Behe XOMO3UroTHE jienenuje koje ooyxsarajy oba rena - SMN1 u NAIP
yuecTalifje y TpyIu HajTexe 000JIeNuX, 0K Cy Mame JeJClnje WIA BUXOBO OJICYCTBO
HajydecTaiuje y TPyHH Ca HajlaKIIOM KIMHUYKOM CIMKOM, INTO jé M CTaTUCTUYKH
notBpheHo. Y 1uipy Jajber HCIUTHBAakma T'CHETHYKE OCHOBE pa3indyuTe (DEHOTHUIICKE
eKcrpecrje 00JecTH je KOJ JOCTYIMHHX MalMjeHaTa ca MPETXOJHO JUjarHOCTUKOBAHOM
xomo3urotHoMm nenerjom SMN1 rena masse oapehuBan Opoj KomMja OCTANIMX T€HA U3
CMA peruona: NAIP, SMN2, GTF2H2 u H4F5. OBom ananu3om je yrBpheno na 6poj
unguBuayanHux komuja NAIP u SMN2 rena cratucTUyky 3HA4ajHO KOpeiupa ca
¢enorunom CMA manujenara, Tako IITO OMaja ca TEKUHOM KiIMHHUYKe ciuke. [lopen
tora kommapaTtuBHa aHanuza SMN2 u NAIP rena je mokasana na cMameme Opoja Komuja
NAIP rena mpatu cmameme Opoja konmja SMN2 rena wu pesyntupa y TexeMm OOIHKY
6onectu. Huje nponalena craructuuku 3HayajHa kopenanuja usmely runa CMA u 6poja
konuja GTF2H2 u H4F5 rena y ucnutuBanoj rpynu nanujeHara. McnutuBamem 31paBux
ocoba ca mopoguuHoM CMA anamue3om je kon 61,5% (24/39) ucnuranuka, Kpos
nereknyjy jenHe xkomrmje SMN1 rena, morBpheH craTyc XeTepo3uroTHux Hocuiama. Kon
MOPOJIUIIA Ca BUCOKMM PHU3UKOM 3a J00Hjare O0O0OJIENIOr IOTOMCTBA CIIPOBEICHA je
MpeHaTa Ha AWjarHOCTHKA 33 TUPEKTHY neTeknujy xomoszurorne SMN1 nenernuje koja je
nerektoBana ko1 19,7% (13/66) ucnutuBanux (eTaiHuX y30pakKa.

VY nornaspy JucKycHja pa3maTtpaHu Cy pe3yiTaTH HCTpaKuBama, ynopehenu cy ca
J0Ca/lallllbUM JOCTYIHUM JIMTEPapHUM IOJalMMa U UCTAKHYT je BUXOB 3Hayaj. OHa je
HamucaHa CaJapXKajHO M jJaCHO W Ha KPUTHUYKHM HAYMH carjiefaBa pe3yiTare MpuKa3aHe y
IPETXOAHOM MoriaBsby. LluTupana muteparypa je aJjeKBaTHA 32 TyMauewe pe3yJiTaTa OBe
JHcepTalije W Ha TpaByu HAYMH OCJIMKAaBa TPEHYTHA Ca3Hama M3 o0yacTH. Y CKiIaxy ca
NPETXOAHUM TOIJIaBJbeM KaHIUAATKUIbA Y TPBOM JIENly JUCKYTYyje pe3yiTare aHalu3e
SMNL1 rena. /leTekToBaHa y4eCTalIOCT XOMO3UTOTHE JIEJIEIMj€ OBOT T€Ha Yy TOIYJIAIHjH
CMA nanujenata u3 CpOuje je HEITO HUXKa Y OJHOCY Ha UCTE y JAPYIMM E€THHYKHM
rpynamMa, ajid je Yy CarjlaCHOCTH ca OHMM M3 CyceqHuX momynamnuja. CTaTHCTHYKH
3Ha4yajHy pa3iMKy y y4ecTaJOCTH OBe jeienuje y ogHocy Ha Tun CMA KaHIUIaTKUEba
IMCKyTyje kKao Mmoryhy mocneaumy Behe ydecranoctn nepenenmpannx SMN1 amena y
HAIIO] MOMYJIaluju. YIIPaBo U3 THX pa3jiora y HaCTaBKy JUCKYTYje BXXHOCT ojpehuBama
Opoja konja SMN1 rena koj manujerara 6€3 XOMO3UTOTHE AETENHje U UACHTH(PHKAIIN]Y
TAUYKACTUX MyTalfja Kako 300r KOHauyHe MOTBpJE AUjarHo3e Tako M 300T yTHIaja Ha
KIIMHAYKY CIIMKY TIalyjeHara.

Nako je monekynapHa ocHoBa CMA maroreHese [0 JaHac y BEJIMKO] MepHU
o0janimeHa, TeHeTUYKa OCHOBA Pa3IMYUTOr ()EHOTHIIA MaljeHaTa je y BEJIMKO] MEepH
ocTaja HejacHa. Y OBOj Te3u je ctora ucnutuBad 11eo CMA KpUTHYHU PETHOH KOjH je
npBo 00yxBaTHo aHanu3y xomosurotHe genenuje NAIP rena. Yuecranoct oBe aenenuje
Ha MCIIUTUBAHOM Y30PKY je Mel)y HajHHKUM 710 cajia 00jaBJbeHUM, AJU j€ y CaraJiCHOCTH
ca ydecTaJocTUMa U3 CyCeJHHUX Molynanyja. AHanu3a JUCTpUOyIMje OBe JAeseluje Kao
U KommapaTtuBHa aHanu3a xomoszurotHe aenenuje SMN1 u NAIP  rena je mokasana
MocTojamke Kopenamuje u3Mmehy BenuuuHe nesnernuje u (eHOTUIa maryjeHara Tako IITO
Behe Jenenuje mpatu 1 Texa KIMHUYKa cinka. JloOujeHu pa3ynTaTu ce cTora y OBOj TE3U



tymaue y cmuciy moryhe ymore NAIP rena y monudukanuju Te)XKUHE KIMHUYKE CIIHKE
Ha WcnUTUBaHOM y30pky CMA mamnujeHata. Y HacTaBKy OBOT IIOTVIaBHa CE IOTOM
pa3Matpajy pesyartatu nooujern ananu3zom opoja kormuja NAIP, SMN2, GTF2H2 u H4F5
reHa koju cy mokasanu na camo Opoj kormmja NAIP  u SMNZ2 rena xopemupa ca
¢enotunom mnamnujenara. Ha OCHOBY OBUX pe3ynTara KaHIWAATKHIbA TUCKYTyje H
MOTEHIMjaJTHE MOJICKYJIApHE MEXaHW3ME HacTaHKa OOJIECTH Ha UCIIHTUBAHOM Y30PKY
CMA nanwmjenara. Mako Huje mpoHaleHa CTaTHCTHYKM 3Ha4ajHa Kopenamuja usmehy
tuma CMA u 6poja xonuja GTF2H2 u H4F5 rena y ucnuTuBaHO] TpynH, OJCYCTBO
GTF2H2 rena kpo3 aereknujy (0 Komuja je IETEKTOBAaHO caMoO KO HajTexe Qopme
6onectu. Ha oBaj HauwmH je noaTHO nmoTBpheHo na Behe aenenuje npatu U Texa KIMHUIKA
ciuka. Y TOCHeIEeM Jely ce JEeTabHO JUCKYTyje, Ha I0jeIMHAYHUM MpUMepuMa
NPOICHA WHIWBUAYAIHOT PHU3MKA 33 CTAaTyC 3[paBUX XCETEPO3UIOTHHX HOCHJIAIA
nenerrje SMN1 rena. IToceOHO ce mcTHYE BaXKHOCT OBUX PE3YJTAaTa y CMUCIY MPYKamba
aJICKBaTHOT TEHETUYKOT CaBeTa M JIOHOUICHA OJUIYKE O CcIpoBohemy mpeHaraiHe
IMjarHOCTHKE, INTO je AWCKYCHjOM pe3yiTara NOOMjeHHX HCIHTUBAmBEeM (HEeTaTHUX
y3opaka u3 nopojuna ca CMA aHaMHE30M y TIOTIIYHOCTH MOTBplEHO.

Ha ocHOBY noOujeHnx pe3ynirata U3HETH Cy 3aK/bY4YlM OBE JIOKTOPCKE AMCEpTaIlHje
KOJU OJIr0Bapajy MOCTaBJbEHUM IMJbEBUMA U CAXKMMAjy HAjBaXKHU]E€ CTABOBE H3HETE Y
muckycuju. CBeoOyXBaTHO j€ 3aKJbyUEHO j€ JIa je mMpuMemkeHu npuctyn y anamuzu SMN1
reHa HEONXOJaH Yy [WJby IMOy3JaHe INpEHATaJHe W IIOCTHATAIHE JHUjarHOCTUKE WU
u3padyHaBama NPEHU3HOT pHU3HMKAa 3a J00Mjame O00OJeNor MOTOMCTBA. AHATU30M
octaiux TreHa u3 5013 peruoHa je youeH BHUCOK CTENEH BapHjabUITHOCTH U
HECTAOMIIHOCTH OBOT PETMOHA Kao W MOTYhM MEXaHM3MU KOJH C€ Hajla3e y OCHOBU
OosecTH KOJl MCHUTHBaHUX mnanyjeHara. [lokasano je na mpuwinkom npeasuhama CMA
(deHoTHTIa KOJI aHAIM3WpAHUX MalujeHaTa Tpeba umMatu y Buay ciezaehe: Opoj xomuja
SMN2 rena, BenTMUMHY XOMO3UTOTHE WJIM XETEpO3UTOTHE jeienrje koja mopexa SMN1
yVKJby4dyje W cyceaHe reHe kao W Tun wuHTpareHcke SMN1 myramumje ykommko je
MPHUCYTHA.

Y nornasmy Jlureparypa HaBeneHe cy pedepeHTHE myOnuKaiuje Koje
oOyxBatajy 158 HacioBa KOjU ce aJleKBaTHO HaBOJE Y TEKCTY.

BUBJIMOI'PAOPUJA

Kanaunar je myOnmkoBana Tpu Hay4YHa paja, yudecTBOBaja ca 6 caommrema Ha
mehyHapoaHuM U 5 Ha JomMahuM HayYHMM CKYMOBHMMA, Kao M jeIHUM PaJiOM Y TEMATCKOM
300pHUKY HallMOHAJIHOT 3HAayaja, IUTO YKYMHO 4uHU 15 Oubmmorpadcke jeauHHUIIE.
[Ty6iukoBaHM pPaJOBH M CAOMIITeHa Cy U3 YKe HayuyHe oOnacTu aucepranuje, a 6
onbnuorpadcKux jeMHUIA je MPOWCTEKIO W3 TeMe JHCcepTaluje, o dera 2 pajma y
gaconucy ca CIIH nucre.

PanoBu n KOHTpECHA CaomiuTemnha U3 T0KTOPCKE JUcepTanuje:

B1. PanoBu v yaconmucuma mehyHapoasor 31agaja; M22, M23

Miskovic M, Lalic T, Radivojevic D, Cirkovic S, Vlahovic G, Zamurovic D, Guc-Scekic
M: Lower incidence of deletions in the survival of motor neuron gene and the neuronal



apoptosis inhibitory protein gene in children with spinal muscular atrophy from Serbia.
Tohoku Journal of Experimental Medicine 2011; 225(3):153-159

Miskovic M, Lalic T, Radivojevic D, Cirkovic S, Ostojic S, Guc-Scekic M. Ten years of
experience in molecular prenatal diagnosis and carrier testing for spinal muscular atrophy
among families from Serbia. Int J Gynaecol Obstet 2014;124(1):55-8.

b3. KonrpecHa caonrema Ha ckyrmoBuMa MeljyaapoaHor 35adaja: M34

Miskovic M, Lalic T, Purisic M, Radivojevic D, Guc-Scekic M, Zamurovic D: Prenatal
and Postnatal Molecular Study in Serbian SMA Families- two years experience.
European Human Genetics Conference 2005, Prague, Check Republic, May 7-10, 2005.
European Journal of Human Genetics 2005;13(1):247,p. 0772

b4. KonrpecHa caonirema Ha ckyriosuMa nomMaher 31audaja: M64

Miskovié M, Lali¢ T, Purigi¢ M, Radivojevié D, Gué-Séeki¢ M: Dvogodisnje iskustvo u
molekularnoj dijagnostici spinalne miSi¢ne atrofije . 5.Kongres Neurologije i psihijatrije
razvojnog doba Srbije i Crne Gore, Beograd, 21-23 april 2005, Zbornik radova i sazetaka
2005; 240, PN 11/15.

Miskovié M, Lali¢ T, Purigi¢ M, Radivojevié D, Gué-Séeki¢ M: Dvogodisnje iskustvo u
molekularnoj dijagnostici spinalne miSi¢ne atrofije.Pedijatriski dani Srbije 1 Crne Gore,
Nis,28-30. septembar 2005.Zbornik radova 2005;232-233.DvogodiS$nje iskustvo u
molekularnoj dijagnostici spinalne miSi¢ne atrofije. Pedijatriski dani Srbije 1 Crne Gore,
Nis, 2005.

bS5. Tlornaibe y KlbU3M WIK pajl y TEMAaTCKOM 300PHUKY HallMOHAJIHOT 3Hayaja

Miskovi¢ M, Lali¢ T, Burisi¢ M, Radivojevi¢ D, Gué-Séeki¢ M, Lakié N, Zamurovié D,
Vlahovi¢ D: Prenatalna 1 postnatalna dijagnostika spinalne miSi¢ne atrofije primenom
metoda molekularne genetike (dvogodisnje iskustvo). U: Problemi u pedijatriji 2005,
Zavod za udjbenike i nastavna sredstva, Beograd 2005; 26:310-318.

MHUIIJBEBE U ITPEIVIOT KOMUCHJE

Jloktopcka aucepranyje Mapujane MumkoBuh nox HasuBoMm ,,BapujabuiHocT
TeHOTHIa U (PEHOTHUIICKE eKCIIpecHje CIMHaIHe MulnhHe arpoduje Kol maiujeHaTa us3
Cpbuje”, npencraBiba OpUrHHAIIAH HAYYHU JOMPHUHOC Yy HUCTPAXKUBaHHMa MOJEKYJIapHO
TeHeTUYKe OCHOBE CIIMHANIHE MulinhHe arpoduje.

Hauun wuctpaxuBama, MeTroze W oOpaga JOOMJEHHMX pe3yiTara Mpe/CTaBIbhajy
MOJIeNI 33 TMOY3JaHy M IMPELH3HYy MOJIEKYJIApHO T'eHeTHUKy aujarHocTuky CMA kao u
porHo3y ¢eHorurcke ekcrpecuje donectu. Ca acrnekra npuMeHe, 10OUj€HU pe3ynTaTu
he omoryhutu y 6ynyhnoctu gpopmupame HallMOHATIHOT perucTpa 00JIecHUKa 000JIeInx
o CMA, ca noTnyHo Ae(pUHUCUHOM MOJIEKYJIapHO F'€HETUYKOM OCHOBOM, Kpo3 Koje he
OBHM MaIMjeHTUMa OUTH OMOTYheHO YKJbYUHBambe y CBETCKA NMPEKIMHNYKA M KIMHUYKA
UCTINTHBAaka HOBHX TEPANMjCKUX IIPHUCTYIIA. Bemnkn 3Hawaj oBHMX pesynTara
NpeJCTaB/ba U YMICHMLA Ja OHM oMmoryhaBajy M 3apaBuUM ocobama ca MOPOJUYHOM
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CMA anamHe30M MPEIU3HY MPOICHY PU3UKa U MPYKAke aICKBATHOT TCHETHYKOT CaBeTa
0 MoryhHOoCcTHMa MpeHaTajdHe HWjarHOCTUKE W Ha Taj HAYMH IUIAaHUpame T00Hjama
3JIpaBOT TOTOMCTBA.

Kanaumarkumwa je y CBOjO] JOKTOPCKO] JAHMCEpPTAllMjH YCHEIIHO HWCITyHHUJIa
MOCTaBJbCHE IMUJHEBE HCTPAKUBAKA KPO3 OICEkKAH EKCIEPUMEHTAIHUA pal. Y TOKY
u3paje IOKTOPCKE AHMCepTaldje OHa je JIEMOHCTpUpala HMCTPAKUBAYKY 3PEIOCT Y
0J1a0Mpy eKCIIEPUMEHTAITHOT TPUCTyNa. HaduH Ha KOju je aHalu3upana U IUCKyTOBaja
noOujeHe pe3ysTare jacHO yKaszyje Ha HM3y3eTaH CTENeH HEHOT To3HaBama jaoMahe u
CTpaHe TuTepaType u3 oBe obiacTu. MUIJbEHE KOMHCH]E je Aa JOKTOpCKa JucepTaiyja
UCIyHaBa CBE CTaHIApIHE YycioBe M Kputepujyme. Ha ocHOBy cBera wu3HeTor
npennaxkemo HacraBHO-Hay4HOM Behy /1a IpUXBaTH M3BEIITA] U OJOOPH jaBHY OJ0paHy
JTOKTOPCKE JUCepTaIyje KaHauaaTkume Mapujane Murikosuh.

beorpan, 27.08.2014.

Komucnja:

np Mapuja ['yh-1lThekuh, pegoau mpodecop
buonomku dakynrer - YHusep3utet y beorpany

np Visana HoBakoBuh, penoBau npodecop
MenunuHcku dakynret - YHuBep3uter y beorpany

np Jenena Munamus, peJoBHU ipodecop
Cromarosoniku gakynret -YHuBep3uTeT y beorpany

np Hyman Kenkapesuh, gomeHT
buonomku dakynrer - YHuBep3utet y beorpany



