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Hordoz·s§g szŤr®s 

Tájékoztató a betegek és  
családtagjaik számára  



Hordoz·s§g szŤr®s 
 
Ez a tájékoztató f¿zet mindazoknak k®sz¿lt, akik hordoz·s§gi 
teszten fognak r®szt venni, vagy m§r r®szt vettek rajta. 
Megtudhatja, hogy mit jelent hordoz·nak lenni, hogyan der¿l ki, 
hogy ¥n hordoz·-e, ®s gyakorlati, valamint az ®rzelmi 
feldolgoz§shoz sz¿ks®ges tan§csokat kaphat arr·l, hogyan ®lhet 
az eredm®ny tudat§ban. Ezeket az ismereteket olyan 
emberekkel besz®lgetve szerezt¿k, akik r®szt vettek hordoz·s§g 
szŤr®sen. Rem®lj¿k, hogy hasznos²tani tudja Ŗket. 
 
Mit jelent a hordoz·s§g ? 
 
Ahhoz, hogy meg®rts¿k, mit jelent a hordoz·s§g, elŖszºr meg 
kell tudnunk, hogy mik azok a g®nek ®s a kromosz·m§k. 
 
G®nek ®s kromosz·m§k 
 
Test¿nket tºbb milli· sejt ®p²ti fel. A legtºbb sejtben egy teljes 
g®nk®szlet tal§lhat·. Tºbb ezer g®n¿nk van. A g®nek ¼gy 
mŤkºdnek, mint egy haszn§lati utas²t§sokb·l §ll· gyŤjtem®ny, 
meghat§rozva a nºveked®s¿nket, valamint test¿nk mŤkºd®s®t. 
FelelŖsek sz§mos jellegzetess®g¿nk®rt, mint pl. a szemsz²n, 
v®rcsoport vagy testmagass§g.     
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Pécs 
 
Pécsi Tudományegyetem  
Orvosi Genetikai Intézet  
H-7623 Pécs, József A.u.7. 
Tel.. (36)-72-535-976 
Fax.: (36)-72-536-427 
Honlap: www.genetics.aok.pte.hu/ 
Pécsi Tudományegyetem  
Sz¿l®szeti ®s NŖgy·gy§szati Klinika 
Genetikai Tanácsadó 
H-7624 Pécs, Édesanyák u. 17. 
Tel.: (36)-72-536-000/5120 
Honlap: www.pte.hu 
 
Szeged 
 
Szegedi Tudományegyetem  
Szent-Györgyi Albert Orvos - és Gyógyszerésztudományi 
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/ 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

15 



Semmelweis Egyetem  
I. sz. NŖi Klinika 
H-1088 Budapest, Baross u. 27. 
Tel.: (36)-1-266-0473 
Fax.: (36)-1-317-6174 
Honlap: www.noi1.hu 
 
Országos Közegészségügyi Központ  
Humángenetikai és Teratológiai Osztály 
WHO Egy¿ttmŤkºd®si Kºzpont 
H-1148 Budapest, Bolgárkerék u.3. 
Tel./Fax.: (36)-1-163-52-72 
Honlap: www.fjokk.hu 
 
Országos Onkológiai Intézet  
H-1122 Budapest, Ráth György u. 7-9.  
Tel.: 00-36-1-224-86-00  
Fax: 00-36-1-224-86-20 
Honlap: www.oncol.hu 
 
Debrecen  
 
Debreceni Orvostudományi Egyetem  
Szülészeti Klinika  
H-4012 Debrecen, Nagyerdei krt. 98. 
Tel.: (36)-52-417-144 
Fax.: (36)-52-417-577 
Honlap: www.dote.hu 
 
Debreceni Orvostudományi Egyetem  
Gyermekgyógyászati Klinika  
H-4012 Debrecen, Nagyerdei krt. 98. Pf. 32 
Tel.: (36) 52/432-283  
Fax: (36) 52/414-992 
Honlap: www.debrecenigyermekklinika.hu 
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A g®nek fon§lszerŤ strukt¼r§kon, ¼gynevezett kromosz·m§kon 
tal§lhat·k. Norm§lis esetben 46 kromosz·ma van a legtºbb 
sejt¿nkben. Kromosz·m§inkat a sz¿leinktŖl ºrºkºlj¿k, 23 
kromosz·m§t az ®desany§nkt·l, 23-at az ®desap§nkt·l, ¼gyhogy 
k®t 23-as kromosz·mak®szlet¿nk van, azaz 23 ñp§rò 
kromosz·ma. Mivel a kromosz·m§k g®nekbŖl ®p¿lnek fel, ez®rt 
a legtºbb g®nbŖl k®t p®ld§nyt ºrºkºl¿nk, egy p®ld§nyt mindegyik 
sz¿lŖtŖl. Ez az oka annak, hogy gyakran hasonl· 
jellegzetess®geink vannak, mint a sz¿leinknek. A 
kromosz·m§kat, ®s ²gy a g®neket is egy DNS-nek nevezett 
k®miai anyag alkotja. 
 
A kromosz·m§kban ®s g®nekben bekºvetkezett v§ltoz§sokat 
mut§ci·nak h²vjuk, ®s mindny§jan sz§mos mut§ci·t hordozunk. 
Azonban, miut§n a legtºbb g®n¿nkbŖl k®t p®ld§nnyal 
rendelkez¿nk, a norm§lis g®n ellens¼lyozza a mut§ci· hat§s§t. 
Hordoz·nak lenni annyit jelent, hogy a betegs®g t¿netei nem 
jelentkeznek, de jelen van a mut§ci·val megv§ltozott g®n a 
kromosz·map§r egyik®n. A hordoz·i §llapot §ltal§ban nem j§r 
eg®szs®g¿gyi probl®m§val. Az egyetlen probl®m§t az jelenti, 
hogy a hordoz· gyermek®ben jelentkezhet a genetikai betegs®g. 
 
Mikor lesz beteg a hordoz· sz¿lŖ gyermeke? 
 
H§rom esetben fordulhat elŖ, hogy a hordoz· sz¿lŖnek beteg 
gyermeke sz¿letik: 
 
1. Autosz·m§lis recessz²v ºrºklŖd®s 
Ebben az esetben a gyermek betegs®g®nek akkor van 
kock§zata, ha mindk®t sz¿lŖ ugyanabban a g®nben ugyanazt a 
mut§ci·t hordozza vagy pedig azonos betegs®get okoz· 
k¿lºnbºzŖ mut§ci·kat hordoz. Ha ez a helyzet, akkor 25% a 
val·sz²nŤs®ge (1:4 ar§nyban), hogy a sz¿letendŖ gyermek 
mindk®t sz¿lŖtŖl ºrºkli a mut§ci·t tartalmaz· g®nt, ®s beteg lesz. 
Ily m·don ºrºklŖdik a ciszt§s fibr·zis, a sarl·sejtes 
v®rszeg®nys®g, a b®ta-thalassaemia ®s a TayïSachs betegs®g. 
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Tov§bbi inform§ci· tal§lhat· a ĂRecessz²v ºrºklŖd®smenetò 
c²mŤ brossur§ban. 
 
2. X kromosz·m§hoz kºtºtt ºrºklŖd®s 
Ebben az esetben, ha az anya hordoz·, fia 50%-os 
val·sz²nŤs®ggel ºrºkli a betegs®get (1:2 ar§nyban). Ugyanennyi 
a val·sz²nŤs®ge, hogy a l§nygyermeke is ºrºkli a mut§ci·t, ®s 
²gy hordoz· lesz, az any§hoz hasonl·an. Ritka esetben a 
l§nygyermeken is jelentkezhetnek a betegs®g t¿netei. Az apa X 
kromosz·m§hoz kºtºtt mut§ci·j§t a l§nya minden esetben ºrºkli, 
®s hordoz· lesz, de a fia sohasem ºrºkli a mut§ns g®nt. Tov§bbi 
inform§ci· tal§lhat· a ĂX kromosz·m§hoz kºtºtt 
ºrºklŖd®smenetò c²mŤ brossur§ban. Az ily m·don ºrºkºlt 
betegs®gek pl. a fragilis X szindr·ma, a Duchenne izomdisztr·fia 
®s a hemofilia. 
 
3. kromosz·ma §trendezŖd®s 
Ha valaki kromosz·ma §trendezŖd®st hordoz, (ilyen a 
kiegyens¼lyozott kromosz·ma transzlok§ci·/kicser®lŖd®s), 
megnºvekedik az es®lye, hogy a terhess®ge megszakad vagy a 
gyermek rokkants§ggal ®s ®rtelmi fogyat®koss§ggal sz¿letik. 
Tov§bbi inform§ci·k olvashat·k a ĂKromosz·ma v§ltoz§sokò 
®s a ĂKromosz·ma transzlok§ci·kò brossur§ban. 
 
£n is lehetek hordoz·? 
 
Sok mindenre visszavezethetŖ, hogy valakin®l mi®rt magasabb 
az es®ly bizonyos genetikai betegs®gekkel vagy kromosz·ma 
§trendezŖd®sekkel kapcsolatos hordoz·s§gra. Hordoz·s§g 
alakulhat ki, 

¶ Ha valakin®l a csal§dban elŖfordult autosz·m§lis 
recessz²v mut§ci·hoz, X kromosz·m§hoz- vagy 
kromosz·ma §trendezŖd®shez kºtºtt genetikai betegs®g. 

¶ Ha a csal§dban valakirŖl m§r kider¿lt, hogy recessz²v, X 
kromosz·m§hoz kºtºtt mut§ci·t, vagy kromosz·ma 
§trendezŖd®st hordoz. 

¶ Ha valakinek m§r sz¿letett genetikai betegs®ggel 
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ĂEg®sz sok inform§ci·t megtudtunk egy 
betegseg²tŖ csoportt·l, ®s tudtuk, hogy 
gyakran k®sŖ ®jszak§ig dolgoznak, felh²vhat·k 
telefonon, lehet vel¿k besz®lgetni, post§n 
k¿ldenek neked anyagokat, seg²tenek az 
iskolai ¿gyekbenéò (fragilis X hordoz·) 
 
Tov§bb inform§ci·k 
 

A Magyar Humángenetikai Társaság Honlapja  
Web: www.doki.net/tarsasag/genetika 
 
P®csi Tudom§nyegyetem Sz¿l®szeti ®s NŖgy·gy§szati 
Klinika honlapja  
Web: www.pte.hu 
 
Orphanet  
Ingyenes web-port§l, mely a ritka betegs®gekrŖl, klinikai ta-
nulm§nyokr·l ®s el®rhetŖ gy·gyszerekrŖl ad felvil§gos²t§st, vala-
mint kapcsolatot nyújt az európai betegcsoportokhoz. 
Web: www.orpha.net 
 

EuroGentest  
Ingyenes honlap, mely a genetikai vizsgálatokról tájékoztat és 
el®rhetŖs®get ny¼jt az eur·pai ºnseg®lyezŖ betegcsoportokhoz 
Web: www.eurogentest.org  
 
Illetve az ¥nhºz legkºzelebb esŖ genetikai tan§csad·: 
 
Budapest  
 
Semmelweis Egyetem  
II. sz. Gyermekgyógyászati Klinika  
H-1094 Budapest, TŤzolt· u. 7-9. 
Tel.: (36)-1-215-13-80/2840, 2890 
Fax: (36)-1- 217-57-70 
Honlap: www.gyer2.sote.hu 
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K¿lºnºsen neh®z a nagysz¿lŖknek. Esetleg nem akarj§k 
elfogadni, hogy a g®nmut§ci· tŖl¿k eredhet. Nem szokatlan, 
hogy a nagysz¿lŖk bŤnºsnek ®rzik magukat, mert tov§bbadt§k a 
hib§s g®nt. Ezekkel a reakci·kkal tiszt§ban kell lenni.  
 
ĂAny§m besz®lt a dadussal, ®s azt mondta: ĂNem tŖlem van. 
Pont.ò Ezzel kiz§rta az eg®szet; azt mondta: Ă£n nem hoztam 
semmi ilyesmit a csal§dba.òò (fragilis X hordoz·) 
 
ĂAny§m lejesen odavolt. BŤnºsnek ®rezte mag§t. £n azt 
mondtam, n®zd, ez egyike azoknak a dolgoknak, amirŖl az 
ember nem tehet.ò (Ciszt§s fibr·zis hordoz· beteg gyermekkel) 
 
Hasznos lehet, ha tov§bbadj§k a csal§dtagoknak a klinikai 
genetikus szakorvos felvil§gos²t§s§t, amely seg²t abban, hogy 
meg®rts®k, mit jelent hordoz·nak lenni, ®s vil§goss§ teszi, hogy 
a hordoz·s§g a v®letlen eredm®nye. 
 
Egy®b t§mogat§s 
 
A klinikai genetikus szakorvosok ®s m§s eg®szs®g¿gyi 
szakemberek (genetikai tan§csad·k, pszichol·gusok) 
gyakorlattal rendelkeznek abban, hogy seg²tsenek ®rzelmileg 
feldogozni a hordoz·s§gi teszt eredm®ny®t. Inform§lnak ®s 
t§mogatnak. 
 
ĂEmma (a genetikai tan§csad·) nagyon megerŖs²tett benn¿nket, 
mert azelŖtt nem tudtam, mi az a CVS vagy amniocent®zis, ®s 
nagyon j· volt, hogy a dolgokat ilyen szakszerŤen elmagyar§zta, 
nagy seg²ts®g volt ez sz§munkra.ò (Tay-Sachs hordozó) 
 
N®h§ny embernek seg²t, ha felveszi a kapcsolatot egy 
betegseg²tŖ csoporttal. A csoport gyakorlati ®s ®rzelmi t®ren is 
eligaz²tja a hordoz·t. Rendelkezhet honlappal, seg®lyvonallal, 
ahol inform§ci· ®s tan§cs kaphat·. A csoport ºsszehozza a 
kºzºs betegs®gben szenvedŖket, ®s azok csal§djait. Az 
®rintettek esetleg f·rumozhatnak vagy emailt ²rhatnak 
egym§snak.  
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gyermeke, amelyet recessz²v, X kromosz·m§hoz kºtºtt 
mut§ci·- vagy kromosz·ma §trendezŖd®s okozott. 

¶ Ha valaki olyan etnikai h§tt®rrel rendelkezik, amelyben 
egy bizonyos genetikai betegs®gre magas a hordoz·s§g 
es®lye. A sarl·ssejtes v®rszeg®nys®g gyakoribb p®ld§ul 
az afro-karibi etnikumban, b®ta-thalassaemia a 
mediterr§n kºzºss®gekben, a TayïSachs-betegs®g az 
asken§zi zsid·k kºzºtt, de ezek a betegs®gek m§sokban 
is elŖfordulhatnak. 

 
M®g ha nem is §llnak fent ezek az okok, hordoz·s§gi teszt 
mellet dºnthet az, akinek a partnere bizonyos recessz²v mut§ci·t 
hordoz. A teszt eredm®nye alapj§n megj·solhat·, hogy a 
megsz¿letendŖ gyermek nagyobb kock§zattal fog-e a 
betegs®gben szenvedni. 
 
Hogyan tudhatom meg, hogy hordoz· vagyok-e? 
 
Ha bizonyos betegs®ggel kapcsolatban felmer¿l a hordoz·s§g 
es®lye, keresse fel h§ziorvos§t. A h§ziorvos beutalja a klinikai 
genetikushoz, aki k®rd®seket tesz fel a csal§d lehets®ges 
genetikai rendelleness®geire vonatkoz·an. Az orvos 
elmagyar§zza, mi a hordoz·s§g, ®s milyen kºvetkezm®nyei 
vannak a hordoz·s§g megismer®s®nek. A hordoz·s§g 
meg§llap²t§s§ra csak ºnk®ntes 
beleegyez®ssel ker¿lhet sor, ®s a r®szv®tel 
szem®lyes dºnt®s eredm®nye, ï ha ¼gy ²t®li, 
hogy nincs r§ sz¿ks®ge, ne hagyja mag§t 
r§besz®lni a r®szv®telre. 
 
Ha valaki amellett dºnt, hogy hordoz·s§gi 
tesztet k®r, ®s a szakorvos is javasolja azt, 
akkor a teszt elv®gz®se biztos²tott sz§m§ra. 
A teszt meg§llap²tja, hogy az adott g®n vagy 
kromosz·ma hordozza-e a k®rd®ses 
mut§ci·t, amelynek alapj§n meg§llap²that· a 
hordoz·s§g. A teszt elv®gz®se c®lj§b·l 
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