
ოჯახები ამბობენ .  .  .  

“STX მქონე ბავშვები გამორჩეულები არიან თავიანთი 

სილაღით და კომუნიკაბელურობით“  

 

“STX არის დაავადება, რომელიც შეიძლება 

განსხვავებულად გამოვლინდეს. არცერთ ბავშვს 

არ აქვს ზუსტად ერთნაირი გამოვლინება, თუმცა 

მსგავსება არის. ძნელია იმის ცოდნა, თუ რა 

შესაძლებლობები და შეზღუდვები ექნება ბავშვს 

მომავალში. ამ დიაგნოზის მქონე ბავშების 

ოჯახებისთვის აუცილებელია მხარდაჭერა, რათა 
უკეთ გაუმკლავდნენ სირთულეებს და შეძლონ 

მიიღონ სამედიცინო სისტემიდან საჭირო 

დახმარება და რესუსრსები.” 

                        
 

 

საინფორმაციო  მხარდაჭერა  

Rare Chromosome Disorder 
Support Group, 

The Stables, Station Road West, Oxted, 

Surrey RH8 9EE, United Kingdom  

Tel: +44(0)1883 723356 

info@rarechromo.org I www.rarechromo.org 

Facebook Parents of Kids with STXBP1 
www.facebook.com/groups/123917951055617 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

 

 

STXBP1-თან 

დაკავშირებული 

დარღვევები  
rarechromo.org 

 

 

იშვიათი ქრომოსომული დარღვევების მხარდამჭერთა ჯგუფი: საქველმოქმედო ნომერი 

1110661  რეგისტრირებულია ინგლისში და უელსში კომპანიის ნომერი 5460413 

Unique-ს მოხსენიებული აქვს გარე წყაროები და ვებ გევრდები, რათა 

დაეხმაროს ოჯახებს მოიძიონ ინფორმაცია და მხარდაჭერა. აღნიშნული არ 

ნიშნავს, რომ ჩვენ ვეთანხმებით ან გაგავაჩნია რაიმე ვალდებულება 
აღნიშნული ინფორმაციის მიმართ. 

აღნიშნული გზამკვლევი არ ანაცვლებს პირად სამედიცინო რჩევას. ოჯახებმა 

უნდა გაიარონ კონსულტაცია კვალიფიციურ კლინიცისტთან გენეტიკური 

დიაგნოზის, მართვის და ჯანმრთელობის ასპექტებთან დაკავშირებით. 

ინფორმაცია გენეტიკური ცვლილებების შესახებ ძალიან სწრაფად 

განვითარებადი დარგია. მიუხედავად იმისა, რომ აღნიშნულ გზამკვლევში 

მოწოდებული ინფორმაცია მაქსიმალურად კორექტულია გამოქვეყნების 

დროს, ზოგიერთი რამ შეიძლება შეიცვალოს მოგვიანებით. Unique 

მაქსიმალურად თვალყურს ადევნებს სწრაფად ცვლად ინფორმაციას და 
საჭიროებისამებრ აახლებს გამოცემულ გზამკვლევებს. აღნიშნული 

გზამკვლევი დაიწერა დოქტორ ტაზინ აშრაფის, დოქტორ კარენ ლოუ და 
დოქტორ ნატალი კანჰამის მიერ (კლინიკური გენეტიკოსები, 

გაერთიანებული სამეფო). ქართული თარგმანი განხორციელებულია Unique 

მოხალისეობრივი პროექტის ფარგლებში თბილისის სახელმწიფო 

სამედიცინო უნივერსტიტეტის მოლეკულური და სამედიცინო გენეტიკის 

დეპარტამენტის ბაზაზე. მთარგმნელობითი ჯგუფი: პროფ. თ. ტყემალაძე, 

ასოც. პროფ. ქ. კანკავა, ელენე მელიქიძე, ანასტასია სუხიაშვილი, მეგი 
ლარცულიანი, სალომე ქალდანი (თსსუ-ის სტუდენტი), ემერიტ. პროფ. ე. 

აბზიანიძე.       საავტო რო  უფლ ებები  © Unique  2015  

 

რ ა  იწვევს  ST X B P 1- თ ა ნ  დ ა კ ა ვშირ ებუ ლ  

დ ა რ ღ ვევებს ?  
STXBP1 არის გენი, რომელიც მნიშვნელოვანია ტვინის 

ნორმალური ფუნქციონირებისთვის. იგი 

უმნიშვნელოვანეს როლს თამაშობს ტვინში გარკვეული 

ქიმიური ნივთიერებების (ნეიროტრანსმიტერების) 
გამოყოფაში, რომლითაც ნეირონები ამყარებენ 

ერთმანეთთან კავშირს. აღნიშნული გენის დაზიანება ან 

არარსებობა იწვევს ტვინის ფუნქციობის დარღვევას, რის 

შედეგადაც ვითარდება გულყრები, განვითარების 
შეფერხება, დასწავლის სირთულეები და ქცევის 

პრობლემები.  
 

რ ა ტ ომ  მოხ დ ა  ე ს?  
ჩასახვისას მშობელი გადასცემს ბავშვს გენეტიკურ 

მასალას სპერმატოზოიდის და კვერცხუჯრედის 

საშუალებით, რის შედეგადაც ყალიბდება ბავშვი. 
ინფორმაციის გადაცემის ბიოლოგიური მექანიზმი არაა 

სრულყოფილი და იშვიათად შესაძლოა ადგილი ჰქონდეს 

გენეტიკური კოდის შემთხვევით ცვლილებებს ბავშვებში, 

რომლებიც მათი მშობლების დნმ-ში არ არის ნანახი. 
მცენარეებსა და ცხოველებში ეს ხდება ბუნებრივად და არ 

არის განპირობებული ცხოვრების სტილით, კვებით ან 

გარემო ფაქტორებით. STXBP1-თან დაკავშირებული 

დარღვევები მეცხრე ქრომოსომაში STXBP1 გენის იშვიათი, 
შემთხვევითი გენეტიკური ცვლილებების შედეგია. 

ოჯახების უმეტესობაში აღნიშნულ გენში ცვლილება 

სრულიად მოულოდნელად ხდება და ამას გენეტიკოსები 

‘’დე ნოვო’’ მუტაციას უწოდებენ.  
 

შეიძლ ება  დ ა ა ვა დ ება  გ ა ნმეორ დ ეს? 
იმის ალბათობა, რომ შემდეგი ორსულობისას გენეტიკური 

დარღვევა განმეორდეს დამოკიდებულია მშობლების 

გენეტიკურ კოდზე. იმ შემთხვევაში, თუ მშობლები 
გენეტიკური მუტაციის მატარებლები არ არიან, იმის 

ალბათობა, რომ სხვა შვილიც დაავადებული იყოს ძალიან 

დაბალია. თუ STXBP1-თან დაკავშირებული დარღვევის 

მქონე ბავშვის მშობლებში გენეტიკური ანალიზით 
გამოვლინდა, რომ ისინი იგივე ვარიანტის მატარებლები 

არიან, მაშინ იგივეს განმეორების ალბათობა შემდგომ 

შვილზე ბევრად უფრო მაღალია. თითოეული ოჯახის 

შემთხვევა განსხვავებულია და კლინიკურ გენეტიკოსს 
შეუძლია მოგცეთ სპეციფიკური რჩევები თქვენი 

ოჯახისთვის. 

mailto:info@rarechromo.org
http://www.rarechromo.org/
http://www.facebook.com/groups/123917951055617


■ STXBP1 გენის მუტაციის მქონე ბავშვები საჭიროებენ 

მულტიდისციპლინური გუნდის მეთვალყურეობას. 

გულყრების მართვასთან დაკავშირებული რჩევები შეგიძლიათ 

მიიღოთ ეპილეფსიის სპეციალისტებისგან და ექთნებისაგან.  

■ პედიატრებმა თვალყური უნდა ადევნონ და დააკვირდნენ 

ბავშვის განვითარებას, ზრდას და ქცევას, და საჭიროების 

შემთხვევაში რაც შეიძლება ადრე გაუწიონ დახმარება 

ფიზიოთერაპიის, ოკუპაციური, მეტყველების და ქცევითი 

თერაპიების სახით. 
  

 

 

რ ა ს წა რ მოა დ გ ენს  STXBP1-თ ა ნ დ ა კ ა ვშირ ებუ ლ ი  
დ ა ღ ვევები? 
STXBP1 გენი მდებარეობს მეცხრე 

ქრომოსამაზე, რომელიც 

დაკავშებულია ჩვილებში მძიმე 

ეპილეფსიის განვითარებასთან. 

ბოლო დროს დადგინდა STXBP1 

გენის კავშირი გულყრების 

არმქონე ბავშვებში დასწავლის 

სირთულეებთან. STXBP1 გენი  

მდებარეობს 9q34.11 უბანში  
და მოიცავს 130374544 - 130457460 ფუძეთა წყვილს (hg19 

გენომის ნაკრები).  

STXBP1 ასევე იწვევს მოძრაობით დარღვევებს, მათ შორის 

წონასწორობის დარღვევას (ატაქსია), კუნთების აბნორმულ 
ფუნქციონირებას (დისტონია), ტრემორს და კუნთის 

დაქვეითებულ ტონუსს (ჰიპოტონია). იშვიათად, ბავშვებს 

შეიძლება ჰქონდეთ ოტაჰარას სინდრომი, ასევე ცნობილი, 

როგორც ადრეული ეპილეფსიური ენცეფალოპათია ეეგ-ზე 
არსებული ცვლილებებით ან ინფანტილური სპაზმებით, 

ასევე ცნობილი, როგორც ვესტის სინდრომი. 

    

 

 

 

 

 

 

 

  შეიძლება  თუ არა  განიკურნოს? 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 

 
 

 
 
 
 

 
 
 
 

“როდესაც დილით მის 

საძინებელში შევდივარ, 

იმის მიუხედავად ცუდი 

ღამე ჰქონდა მას თუ კარგი, 

ის ბედნიერი, ლამაზი 

ღიმილით გვესალმება და 

ეს დღის შესანიშნავი 

დასაწყისია. ჰოლიმ ძალინ 

დაგვაახლოვა - ჩვენ ის 

ძალინ გვიყვარს. მისი 

არავერბალური 

კომუნიკაციი ს გაგებამ 

მოთმინება გვასწავლა და 

ჩვენ ყველანი ძლიერად 

ვდგავართ მის დასაცავად . “ 

11 წლის 

 

გ ა ნ ვ ი თ ა რ ე ბ ა  
■ ჯდომა, ხოხვა და მოძრაობა 
STXBP1-თან დაკავშირებული დარღვევები გავლენას ახდენს 

მოტორულ განვითარებაზე. ზოგიერთ ბავშვს შეუძლია 

დამოუკიდებლად სიარული, ხოლო სხვებს კი უფროსების 

დახმარება სჭირდებათ გადასაადგილებლად.  მოტორული 
დარღვევებიდან შეიძლება გამოვლინდეს ბალანსის, 

კოორდინაციის და კუნთის ტონუსის პრობლემები. 

■ დასწავლა 

ზოგიერთ ბავშვს სჭირდება დახმარება სწავლაში და ისინი 

უმეტესად დადიან სპეციალურ სკოლებში, სადაც შესაბამის 
მხარდაჭერას იღებენ და ითვისებენ არააკადემიურ, 

ყოველდღიურ ცხოვრებაში საჭირო უნარ-ჩვევებს. 

მეთვალყურეობა ასევე საჭიროა ზრდასრულთა ასაკშიც. 

■ ქცევა 
ისევე როგორც მძიმე ფორმის ეპილეფსიის მქონე ბავშვების 

უმრავლესობაში, ამ დაავადების მქონე ბავშვების ქცევაც 

დამოკიდებულია გულყრების სიხშირეზე და მკურნალობის 
ეფექტურობაზე. ზოგიერთ ბავშვს აღენიშნება აუტისტური 

ნიშნები. 

■ მეტყველება 

ბავშვებს შეიძლება არ განუვითარდეთ მეტყველების უნარი და 

ამის ნაცვლად ისინი კომუნიკაციას ამყარებენ ჟესტებით და 
ბგერებით.  

■ ხელების გამოყენება 

ბავშვებს შეიძლება ჰქონდეთ ხელის სტერეოტიპული 
მოძრაობები. 

 

მ     ა რ თ ვის  რ ეკ ომენდ ა ც იები  

 

 

 

 

 

 

 

 

 
                                                                                                                                                                              

ა ს ო ცი რ ე ბ უ ლ ი  ს ა მ ე დ ი ცი ნ ო  პ რ ო ბ ლ ე მ ე ბ ი  
 

ოტაჰარას სინდრომი და გულყრები 
ოტაჰარას სინდრომი არის ძალიან მძიმე 

ნევროლოგიური  დაავადება. ხშირად, გულყრები 

სიცოცხლის პირველივე კვირიდან იწყება და როგორც წესი 
ძალიან მძიმეა. გულყრები შეიძლება ყოველდღიური იყოს 

და მედიკამენტოზურ მკურნალობას რთულად 

ექვემდებარება. დაავადება იწვევს განვითარების მძიმე 

შეფერხებას და სამწუხაროდ, ზოგჯერ ადრეული 
სიკვდილით მთავრდება. 
 

ვესტის სინდრომი და გულყრები 
ვესტის სინდრომის დროს უეცარი შეკრთომები (სპაზმები)  

4-7 თვის ასაკში იწყება, რისი კონტროლიც შესაძლებელია 

მედიკამენტოზურად. ზოგიერთ ბავშვს გულყრები შეიძლება 
არ დაემართოს. ვესტის სინდრომის მქონე ბავშვებს შეიძლება 

განუვითარდეთ განსხვავებული სიმძიმის გონებრივი 

უნარშეზღუდულობა. 

“ის ძალინ თბილი და მოსიყვარულეა. სულ გვკოცნის, 

რაც მას ძალინ აბედნიერებს. მან ჩვენი ცხოვრება 

ყოველმხრივ შეცვალა. ბევრი სირთულე შეგვხვდა, 

მაგრამ მან გვაგძნობინა ის სიყვარული, რასაც 

ვერასოდეს წარმოვიდგენდით იქამდე, სანამ ბავშვი 

გვეყოლებოდა.” - 3 წლის 

იყ ო  თ უ  ა რ ა  დ ია გ ნოზ ის  ც ოდ ნა  სა სრ გ ებლ ო? 
დიაგნოზის ცოდნა დაგვეხმარა იმაში, რომ ჩვენ არ 
გვიწევს იმის ძიება, თუ რატომ აქვს მას ეს 
სიმპტომები. ჩვენ ასევე შევძელით იგივე დიაგნოზის 
მქონე ოჯახებთან დაკავშირება, რამაც ურთიერთგაგება 
და მხარდაჭერა მოგვცა. 

იყ ო  თ უ  ა რ ა  დ ია გ ნოზ ის  ც ოდ ნა  სა სა რ გ ებლ ო ?  
კი და არა. კი - ჩვენ ვიცით მისი სირთულეების მიზეზი, და 

არა - რადგან ის იშვიათია და არ გვაქვს საკმარისი 

ინფორმაცია.  

ამ დაავადების სრულად განკურნების გზა არ არსებობს, 

რადგან გენეტიკურ დარღვევას ადგილი ჰქონდა ნაყოფის 

ჩასახვისა და განვითარების პროცესში. თუმცა, დიაგნოზის 

ცოდნა ნიშნავს, რომ თქვენი ბავშვისთვის განხორციელდება 

სათანადო მონიტორინგი და მართვა. 

ST X B P 1 მქ ონე  პა ც იენტ ების  უ მეტ ესობა ს  ა ღ ენიშნება :  

■ გონებრივი უნარშეზღუდულობა და განვითარების 
შეფერხება  

■ გულყრები 

■ მოძრაობითი დარღვევა 


