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Genetikal szotar

Tajékoztato a betegek és
csaladtagjaik szamara



Genetikai szotar

amniocentesis vagy magzatvizvizsgalat. Egy olyan vizsgalat,
mely soran egy mintavételb6l megvizsgalhaték a magzat génjei
vagy kromoszomai. A magzatot a méhben folyadék veszi kordl.
Ebben a folyadékban jelen van par magzati bérsejt is. Ebbdl a
folyadékbol vesznek mintat egy finom tl segitségével az
édesanya hasbérén keresztil. A mintat egy laboratériumba
kildik vizsgalatra. Tovabbi tajékoztatast a magzatvizvizsgalat c.
ismertetében kaphat.

autoszomak vagy testi kromoszémak. 23 par kromoszoémank
van. Az 1-22 kozotti parokat autoszomaknak nevezzuk, ezek
férfiakban és nékben azonosan néznek ki. A 23. par kulonbdzik
férfiakban és nékben és nemi kromoszémaknak nevezzuik.

autoszomalis dominans genetikai rendellenesség. Ezekben a
betegségekben elegendé egy megvaltozott génpéldanyt
(mutaciot) orokolni ahhoz, hogy az egyén érintett legyen a
betegségben, vagy az élete folyaman késébb érintett legyen. A
megvaltozott gén dominans a normal gén felett. Tovabbi
informaciotaDo mi n 8 ns ° cifkismertetdt=en kaphat.

autoszomalis recessziv genetikai rendellenesség. Ezekben a
betegségekben az egyén két megvaltozott génpéldanyt
(mutaciot) kell, hogy 6rékoljon (mindegyik szlléjétél egy-egy
megvaltozott példanyt) ahhoz, hogy érintett legyen az adott
betegségben. Az az ember, aki csak egy megvaltozott
génkopiat orokol, tinetmentes hordozé lesz. Tovabbi
informaciotaRec e s sz 2 v <imQ igerfetbl®s kaphat.

autoszomalis. A testi kromoszdémakat érint6 elvaltozas.

chorionbiopszia. Egy terhességi vizsgalat, mely soran sejteket
nyernek, hogy megvizsgaljdk a magzat génjeit vagy
kromoszomait egy adott genetikai betegségre nézve. A fejl6dé
m®h | e p ®wvgsiméklegy par sejtet és egy laboratériumba
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édesanya terhessége soran. Készulhet a hasfalon keresztul
vagy lehet huvelyi ultrahang vizsgalat.
uterus. A méh orvosi megfeleléje.

vagina. A meéhbdl a kulvilag felé vezetd csatorna ndknél, a
szul6csatorna.

vetélés. A terhesség id6 elbtti befejez6dése, még mielbtt a
magzat képes lenne a méhen kivili életre.

X kromoszoéma. A nemi kromoszomék e gy i k e. A

altalaban két X kromoszémajukvan. A f ®r fi aknak

X és egy Y kromoszémajuk van.

X-hez kotott redellenesség. Egy genetikai elvaltozas, mely az
X kromoszoma egyik génjének mutacidjara (megvaltozasara)
vezethetd vissza. X-hez kotott rendellenesség pl. a hemofilia, a
Duchenne-féle izomsorvadas és a Fragilis-X szindroma.

Tovabbi informacidtaz X-h ez k°t °t t c.%iadvdnybddd ®s

kaphat.

XX. Ez jelképezi egy n6 szokasos nemi kromoszémait. A
néknek altaldban két X kromoszomajuk van. Mindegyik
szul6juktdl egy-egy X kromoszoméat 6rdkdlnek.

XY. Ez jelképezi egy férfi szokdsos nemi kromoszémait. A
férfiaknak altalaban egy X kromoszomajuk és egy Y
kromoszoméajuk van. Az X kromoszomat az édesanyjatol, az Y
kromoszomat az édesapjatél orokli.

Y kromoszéma. A nemi kromoszomak egyike. A férfiaknak
altalaban egy Y kromoszémajuk és egy X kromoszémajuk van.
A nbknek altalaban két X kromoszémajuk van.

Tovabbi genetikai szakszotarat az alabbi cimen talalhat:
www.orvosiszotar.hu



http://www.orvosiszotar.hu/
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génelvaltozas (mutécio).

prediktiv tesztelés. Egy olyan rendellenesség genetikai
vizsgalata, mely az élet soran késébb lép vagy léphet fel. Ha a
vizsgalat egy olyan rendellenesség kimutatasara szolgal,
melynek a hordozdsaga esetén a betegség majdnem teljes

biztonsaggal fellép,pr es zi mpt - m8 s beseélinzkt el ®s |

prenatalis diagnosztika. A terhesség soran elvégzett vizsgalat,
mely egy genetikai betegség kimutatasara vagy kizarasara
szolgal a bababan.

preszimptémas tesztelés. Lasd prediktiv tesztelés.

reciprok transzlokacié. A reciprok transzlokacié ugy jon létre,
ha két kulonb6z6 kromoszoma 1-1 szakasza letérik és a
szakaszok helyet cserélnek egymassal. Tovabbi informaciét a
Kromoszéma Transzlokaciok c. kiadvanyban kaphat.

Robertson-transzlokaci6. Ha az egyik kromoszéma egyik
vége egy masik kromoszoma végéhez tapad, Robertson-
transzlokéacié jon létre. Tovabbi informaciot a Kromoszéma
Transzlokaciok c. kiadvanyban kaphat.

sejt. Az emberi szervezetet tobb millio sejt épiti fel, melyek
epitékockaként mikodnek. A szervezetunk kiulonbozd részeiben
a sejtek kulonbozdek és masképpen mikodnek. Minden sejtben
két példany van minden g ® n b(RJéve a petesejtet n6kben és
a himivarsejtet férfiakban).

transzlokacié. A kromoszoma allomany Ujrarendezddése.
Akkor keletkezik, ha egy kromoszOma egy darabja letorik és
egy masik kromoszémahoz tapad. Tovabbi informaciét a
Kromoszéma Transzlokaciok c. kiadvanyban kaphat.

ultrahangos vizsgalat. Egy fajdalmatlan vizsgalat, mely a
hanghullamok segitségével képet készit a novekvé magzatrél az
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kaldik vizsgalatra. Tovabbi tajékoztatast a chorionbiopszia
cimd ismertetében kaphat.

csaladfa. Egy olyan abra, mely tartalmazza mindazon
csaladtagokat, melyek érintettek vagy éppen nem érintettek a
kérdéses genetikai rendellenességben. Az abra azt is jelzi,
hogy a csaladtagok milyen rokonsagban allnak egymassal és
Onnel.

de novo. A latinbdl szarmazé fogalom, jelentése “Ujonnan
alakult”. A genetikdaban egy “0j” gén vagy kromoszéma
megjelélésére hasznaljak, pl. ha az egyén szilei normalis

génekkel vagy kromoszdmékkal rendelkeznek.

delécié. A genetikai allomany egy részének elvesztése; a
fogalmat mind a gén, mind a kromoszéma egy hianyzé részére
hasznaljak. Tovabbi informaci6 a Kromoszdéma
Rendellenességek c. kiadvanyban talalhato.

DNA. A géneket felépit6 kémiai anyag, mely tartalmazza a
testink mikodéséhez szukséges informaciot.

duplikacié. Egy génben vagy kromoszéman az orokitbanyag
egy szakaszanak abnormalis ismétlédése. Tovabbi informacio a
Kromoszéma Rendellenességek c. kiadvanyban talalhato.

embryo. Az emberi fejlédés egy korai stadiuma. Az embryo az
els6 s e | Lalall ki a terhesség nagyon
korai stadiumaban. A petesejt és a
himivarsejt egyesllése, a fogantatas
soran keletkezik. Az emryo még nem
hasonlit a megsziletendd gyermekre, de
tartalmazza mindazon sejteket,
melyekbdl a magzat kifejl6dik.

fogantatas. A petesejt és a himivarsejt
egyesulése, hogy az ujonnan kialakult
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magzat els6 sejtjét képezzék.

gén. A testink mikdédéséhez
szlkséges informacio, melyet a
kromoszomakon egy kémiai anyag
(DNS) tarol.

genetikai rendellenesség. Egy olyan
allapot vagy betegség, melyet egy
rendellenes gén vagy kromoszéma
idéz eld.

genetikai tanacsadds. Egy olyan
szakrendelés, mely tajékoztatast és
tamogatast nyujt olyan emberek szamara, akik egy genetikai
eredet( allapot miatt keresnek szakmai segitséget.

genetikai vizsgalat. Egy olyan vizsgalat, mely segit kimutatni
egy megvaltozott gént vagy kromoszémat. Altalaban vér- vagy
szOvetvizsgalatot jelent. Tovabbi informacidért lasd a i Mi
geneti kai \ikiadvagyg.l at ? 0

genetikai. Gének altal meghatarozott, géneket érintd.

gy Tr T kr omo sHa- egg kromoszoma két vége
gylrbalakban egyesul, gydrikromoszoma jon létre. Tovabbi
informaciot a Kromoszoma Rendellenességek c. kiadvanyban
kaphat.

himivarsejt. Az apai ivarsejt, melybdl a fogantatas soran a
zigota keletkezik, majd abbdl a magzat. A himivarsejt 23
kromoszémat tartalmaz; az apai kromoszomaparok
mindegyikébdl egyet. A himivarsejt a petesejttel egyestl, hogy
egy teljes sejtet alkosson. A magzatazelsé s e j tfdjldlik ki.

hordoz6 (kromoszéma transzlokacié hordozd). Egy
kiegyensulyozott transzlokacioét hordozé egyén, akinél
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gén megvaltozik, a benne kddolt informacié is megvaltozik, igy
nem tud normalisan mikddni. Ez genetikai betegség
kialakulasahoz vezethet.

negativ eredmény. Egy olyan vizsgalati eredmény, mely azt
mutatja, hogy a vizsgalt személyben nincs jelen a keresett
génelvaltozas (mutécio).

nemhez k?©°t °t tLastl azXdz RatdetHroklédésnél.
nemi kromoszoméak. Az X és az Y kromoszoma. A nemi
kromoszomak hatarozzak meg, hogy valaki né vagy férfi lesz. A
néknek két X kromoszomajuk, a férfiaknak egy X és egy Y
kromoszoméjuk van.

NRgy-gy8szat.i c i t o Mindem adnek aj@nlottt a v «

vizsgalat, melybdl megallapithatd, hogy a méhnyaknal talalhaté
sejtekben van-e valami rendellenesség.

nyaki redR Avmagzaty Bybka hatsé6 részének az
ultrahangos vizsgéalata, ahol normalisan kora terhességben
egy folyadékkal telt Gr taladlhaté. Amennyiben a magzat egy
velesziletett rendellenességben szenved (pl. Down-szindréma),
ennek az (irnek a mérete rendellenes lehet.

orokletes betegség. Oroklétt, a csaladban halmozodd
betegség.

Petefészek/kek. A ndi test petesejtet termel6 szervei.

petesejt. Az anyai ivarsejt, melybél a fogantatas soran a zigéta
keletkezik, majd abbdl a magzat. A petesejt 23 kromoszdmat
tartalmaz; az anyai kromoszémaparok mindegyikébél egyet. A
petesejt a himivarsejttel egyesul, hogy egy teljes sejtet
alkosson. A magzatazelsé s e | tfdjlddik ki.

pozitiv eredmény. Egy olyan vizsgalati eredmény, mely azt
mutatja, hogy a vizsgalt személyben jelen van a keresett
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gyermekében. Tovabbi informaciot
a Kromoszéma Transzlokaciok
c. kiadvanyban kaphat.

kiegyensulyozott transzlokacio.
Egy olyan transzlokéacio, melyben
nem veész el és nem adodik hozza
Uj kromoszoma allomany, csak
atrendezddik. Egy
kiegyensulyozott transzlokaciot
hordozé egyén altalaban
tunetmentes.

klinikai genetikus. Egy olyan szakorvos, aki tajékoztatast és
tamogatast nyujt olyan emberek szamara, akik egy genetikai
eredet( allapot miatt keresnek szakmai segitséget.

kromoszémak. Fonalszerl strukturak, melyek a
fénymikroszkdpban lathatok, és géneket tartalmaznak. Az
emberi sejtek altalaban 46 kromoszomat tartalmaznak. Az egyik
23-as készletet az édesanyanktdl, a masik 23-as készletet az
eédesapanktol orokoljuk.

magzat. Az embrié stadium végétél az ujszuldttkorig tartod
fejlédési periddus, azaz a fogantatast kovetdé 9. héttdél a
szuletésig tartd szakasz.

méh. A n6é azon testrésze, melyben a magzat fejlédik a
terhesség soran.

méhlepény (placenta). A terhes n6 méhének belsé felszinéhez
hozzafekvd szerv. A magzat a taplalékat a méhlepénybdl kapja.
A placenta a megtermékenyitett petesejtbdl fejlédik ki, igy
altalaban a magzattal egyezd généllomanya van.

mutacio. Egy génben bekdvetkezett valtozas. Néha, amikor egy
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nincsen kromoszéma allomany vesztés vagy nyerés és aki
altalaban tunetmentes.

hordozo. Egy olyan egyén, aki altaldban nem beteg (legalabbis
az adott pillanatban), de hordoz egy mutans génpéldanyt.
Recessziven 6rokl6do betegségek esetében, az egyén altalaban
kés6bb sem lesz érintett; dominansan 06rokl6dé
rendellenességek esetében, az egyén az élete folyaman késébb
még érintett lehet.

inszercid. Genetikai allomany hozzaadasa egy génhez vagy
kromoszémahoz. Tovabbi informaciot a Kromoszoma
Rendellenességek c. ismertetében kaphat.

inverzié. A gének sorrendjének a megvaltozasa egy adott
kromoszoman. Tovabbi informaci6t a Kromoszéma
Rendellenességek c. kiadvanyban kaphat.

kariotipus. Egy egyén kromoszoma készletének a leirasa,
mely magaban foglalja a kromoszéma szam, a nemi
kromoszOomak tipusanak (XX vagy XY) és a normalis mintatdl
val6 eltérés meghatarozasat.

kiegyensulyozatlan transzlokacié. Egy olyan kromoszéma
8t r ende zniRlg ®wan U] kromoszoma allomany, vagy
hianyz6 kromoszoma allomany, vagy mindkettdé keletkezik.
Kialakulhat egy kiegyensulyozott transzlokaciot hordozé szulé




