16

Kesz°nettel tartozunk mindazoknak, akil
el k®sz2t ®se sor §n. Adat v®del mi okokt
megvs8ltoztattuk.
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Hordoz:- sS8g

Tajekoztatd a betegek és
csaladtagjaik szamara
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Hordoz:-s8g szTr ®s

Ez a tajékoztatdo f ¢ z e t mi ndazoknak k ®s z ¢ |
teszten fognak r ®s zt venni , vV a
Megtudhat | a, hogy mit jelent hor
hogy ¥n -aprdosg - gyakorl ati, val
feldolgoz8shoz sz¢ks®ges tan8cso
az eredm®ny tudat 8ban. Ezeket
ember ekkel besz®l getve szerezt ¢k
szTr®sen. Rem®lj¢k, hogy hasznos

Mitjelenta hor doz ? s 8§ g

Ahhoz, hogy meg®rtsg¢k, mit jeler
kell tudnunk, hogy mik azok a g®
G®nek ®s kromosz- - m§k

Test ¢nket t°bb mill.i sejt ®p2ti
g®nk®szl et tal 8l hat - T°bb ezer
mTk°dnek, mi nt egy haszns8l ati u-
meghat 8rozva a n°veked®s¢nket, Y
Fel el Rsek sz8mos jellegzetess®gy
v®rcsoport vagy testmagassS8g.

S egy sejt
%\3\] \

" 23 par kromoszéma

a kromoszdmak
génekbdl épllnek fel

//// )
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Pécs

Pécsi Tudomanyegyetem

Orvosi Genetikai Intézet

H-7623 Pécs, Jozsef A.u.7.

Tel.. (36)-72-535-976

Fax.: (36)-72-536-427

Honlap: www.genetics.aok.pte.hu/
Pécsi Tudomanyegyetem
Sz¢l ®szet i ®s
Genetikai Tanacsado

H-7624 Pécs, Edesanyak u. 17.
Tel.: (36)-72-536-000/5120

Honlap: www.pte.hu

NRgy-gy8szat.i

Szeged

Szegedi Tudomanyegyetem

Szent-Gyorgyi Albert Orvos - és Gyodgyszerésztudomanyi
Centrum

Orvosi Genetika Intézet

H-6720 Szeged, Somogyi B. u. 4.

Tel: 36/62/545-133, 36/62/545-134

Fax: 36/62/545 699

Honlap:www.szote.u-szeged.hu/medgen/
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Semmelweis Egyetem

Il . sz. NRi Kl'inika
H-1088 Budapest, Baross u. 27.

Tel.: (36)-1-266-0473

Fax.: (36)-1-317-6174

Honlap: www.noil.hu

Orszagos Kozegészségugyi Kézpont

Humaéangenetikai és Teratoldgiai Osztaly

WHO Egy¢ttmTked®si K°zpont
H-1148 Budapest, Bolgarkerék u.3.

Tel./Fax.: (36)-1-163-52-72

Honlap: www.fjokk.hu

Orszagos Onkoldgiai Intézet

H-1122 Budapest, Rath Gyoérgy u. 7-9.
Tel.: 00-36-1-224-86-00

Fax: 00-36-1-224-86-20

Honlap: www.oncol.hu

Debrecen

Debreceni Orvostudomanyi Egyetem
Szilészeti Klinika

H-4012 Debrecen, Nagyerdei krt. 98.
Tel.: (36)-52-417-144

Fax.: (36)-52-417-577

Honlap: www.dote.hu

Debreceni Orvostudoméanyi Egyetem
Gyermekgyodgyaszati Klinika

H-4012 Debrecen, Nagyerdei krt. 98. Pf. 32
Tel.: (36) 52/432-283

Fax: (36) 52/414-992

Honlap: www.debrecenigyermekklinika.hu

3
A g®nek fon8lszerT strukt¥r 8kon,
tal 8l hat - k. Nor m8lis esetben 46
sejt¢é¢nkben. Kromosz- m8i nkat a
kromosz- m8t az ®désamy®dksap8§nRkR8
k®t -a283 kromosz- - mak®szl et ¢nk v al
Kromosz: - ma. Mi vel a kromosz- - m8k
a |l egt°bb g®&nbRI k®t p®l d8nyt °r
sz¢l Rt RI. Ez az oka annak,
jell egzet ess®gei nk vannak, mi
kromosz- - m8kat, ®s 2 gy -rek mpw@ret k et
k®mi ai anyag al kot j a.
A kromosz- m8kban ®s g®nekben be
mut 8ci -nak h2vjuk, ®s mindny§8jan
Azonban, mi ut 8n a l egt°bb g®n
rendel kezg¢nk, a norm8lis g®n el
Hordoz-nak | enni annyit j el ent,
jelentkeznek, de jelen van a mt
Kkromosz:- map§8r egyi k®n. A hordoz-
eg®szs®geegyli probl ®m§gval . Az eg
hogy a hordoz gyer mek®ben jelen
Mi kor | esz beteg a hordoz:- sz¢l R
H8rom esetben fordul hat el R, h o

gyermeke szg¢gletik:

1. Autosz-m8lis recessz?v °r°%kl Rd®
Ebben az eset ben a gyer mek be
kock8zat a, ha mindk®t sz¢l R ugya
mut 8ci -t hordozza vagy pedig a
R muts8ci - kat hordoz. Ha
Ts®ge (1:4 ars8nyban), h
sz¢l Rt RI °r©°okli a mut8ci
on °rokl Rdi k a Ci szt §s
hyR4t@ga, | aas s a e mil Bach®Is e tae glsa®g
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Tov8bhbi i nform8RBRecessad?8M hat ¢ & laRc
c2mT brossur 8ban.

2. X kromosz-m8hoz k°t°ott ©°r°klR
Ebben az esetben, h a az -asny a
val -sz2nTs®ggel o r okl i a betegs®
a val - -sz2nTs®ge, hogy a | 8nygyer
2 gy hordoz- |l es z, az any8hoz h
| 8nygyermeken is jelentkezhetnek
kromosz-m8hoz k°t°tt mutS8ci - | 8§t

®s hordoz:- | esz, de a fia sohase
inform8ci - taX8l katomosa- m&h oz

°rokl|l Rd®s medentfil brossur §ban. Az

bet egs®gek pl a fragilis X szin
®s a hemofilia.

3. kromosz-ma 8trendezRd®s

Ha val aki Kkromosz: - ma S8trendezk
ki egyens¥ yozott kr omosz: - ma tr
megn®vekedi k az es®l ye, hogy a t
gyer mek rokkant s§8§ggal ®s ®rtelm

Tov§bt3i i nform8ciKrlbmosxambhatvéEKR t ¢
®s Kar oAnos z - ma t r aon sbzrl oosksS8ucri & bka n .
hordoz: - ?

£n i s |l ehetek

Sok mindenre visszavezethetR, ho

az es®ly bizonyos geneti kai bet
8trendezRd®sekkel kapcsol at os s
alakulhat ki,

T Ha val aki n®]I a csal 8dban e
recesszz2y mut 8ci - hoz,- vagy kr
kromosz-ma 8trendezRd®shez k?°

1T Ha a <c¢csal 8dban val akirRI ms§r
Kkromosz- m8hoz kotott mut §ci
8trendezRd®st hordoz.

T Ha val aki nek ms8r szl etett
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AEg®s z s ok inform8ci udt
betegseg?tR csoportt t uc
gyakran k®sR ®j szak§i T&lak
telefonon, | ehet vel R 2 1 g
k¢l denek neked anyag%)9 l—— N(Qg 2"
i skol ai ¢fyekbbehés X

7
Tov8bb inform8ci - k

A Magyar Humangenetikai Tarsasag Honlapja
Web: www.doki.net/tarsasag/genetika

P®c s i Tudom8nyegyetem
Klinika honlapja

Web: www.pte.hu

Sz¢l ®szet

Orphanet
Ingyenes web-port §1 , mely a ritka bet
nul m8nyokr -1 ®s el ® hetR gy-gysz

mint kapcsolatot nyUjt az eurépai betegcsoportokhoz.
Web: www.orpha.net

EuroGentest

Ingyenes honlap, mely a genetikai vizsgalatokrol tajékoztat €s

el ®r het Rs®get nyY t az eur - pai 0
Web: www.eurogentest.org

1l etve az ¥nh°z |l egk®°zelebb esR

Budapest

Semmelweis Egyetem

Il. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika

H1094 Budapest-9 TTzolt-.- wu. 7
Tel.: (36)-1-215-13-80/2840, 2890

Fax: (36)-1- 217-57-70

Honlap: www.gyer2.sote.hu




K¢l °n°sen neh®z a nagysz¢l Rknel
el fogadni , hogy a g®nmut 8ci - t R
hogy a nagysz¢l Rk bTn°snek ®rzik
hi b8s g®nt. Ezekkel a reakci - -kka
AAny8&m besz®lt a dadussal, ®s a
Pont. o0 Ezzel ki z8rta az eg®szet;
semmi ilyesmitfrmragishil §d¥ahoondoz- '
AAny8&m |l ejesen odavolt. BTn°sne
mondt am, n®zd, ez egyi ke azokna
ember nenf Gieshzett8.s6 fi br-zi s hordoz
Hasznos |l ehet, ha tov8bbadj 8k e
geneti kus szakorvos felvil8§gos2zt
meg®rts®k, mit jelent hordoz-nak
a hordoz-s8g a v®l etlen eredm®ny
Egy®b t 8mogat §s

A kKl inikali geneti kus szakorvos
szakember ek (geneti kai tan8cs
gyakorl attal rendel keznek abban,
fel dogozni a hordoz-s8gi teszt
t 8mogatnak.

AEmma (a geneti kai tan8§csad-) na
mert azel Rtt nem tudt am, mi az ¢
nagyon |- volt, hogy a dol gokat
nagy seg?ts®g v oTay-Saehg hosdlaz munkr a.
N®h 8§ ny ember nek seg?t, h a fel\
betegseg?2tR csoporttal. A csopor
eligaz2tja a hordoz-t. Rendel ke:
ahol inform8ci - ®s tan8cs kapha
k°z©°s bet egs®gben szenvedRket,

®rintettek rumozhatn

egym8snak.

esetl eg f -
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recessz?2v,
8trendezR

gyer meke,
mut 8viagy

amel yet
Kkr omosz- - ma

T Ha val aki ol yan etnikai hgtt
egy bizonyos geneti kai bet egs
es®l ye. A sarl -ssejtes V®rsze

az afro-kar i bi et ni k-thadssaemja ab ®t
medi terr 8n k © z° s sSadhsebkebteeng, s ®g

askensg8zi zsid-k k°z°ott, de ez
i's el Rfordul hat nak.

M®g ha nem is 8llnak fent ezek
mel |l et d°nthet az, akinek a part
hor doz. A teszt eredm®nye al ap
megsz¢l etendR gyer mek naeyabb

betegs®gben szenvedni

Hogyan tudhatom meg, h-eyy hor doz

Ha bizonyos betegs®ggel kapcsol a

es®l ye, keresse fel h8ziorvos§gt.
geneti kushoz, aki k ®r d®seket t e
geneti kai rendel |l eness®geire \
el magyar 8§zza, mi a hordoz-s8g,
vannak a hordoz-s8§g megi smer ®:
meg8l 1l ap2t8s8ra csak °nk®n
bel eegyez®ssel ker ¢l het sor , ®s
szem®l yes d°nt Pka evaggyd MmPN@lei, ,

hogy nincs r8 sz¢ks®ge, ne hagy
rebesz®l ni a r®szv®etelre.

Ha val aki amel | ett d°nt , hogy h
tesztet k®r , ®s a szakorvos i s |
akko a teszt el vR®gz®se biztos?2t
A teszt meg8llap2tja, hogy az ad
kromosz: - ma -choralozk@r d®s e s

mut 8ci -t, amelynek alapj 8n meg§8l
hordoz:-s8g. A teszt el v®gz®se



