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Kromosz·ma 
rendelleness®gek 

Tájékoztató a betegek és  
családtagjaik számára  



Kromosz·ma rendelleness®gek 
 
A kºvetkezŖ t§j®koztat· felvil§gos²t§st ny¼jt a kromosz·ma 
rendelleness®gekrŖl, az ºrºklŖd®s¿krŖl, valamint arr·l, hogy 
milyen esetben okozhatnak probl®m§t. A t§j®koztat· a klinikai 
genetikus§val val· besz®lget®st seg²ti elŖ. 
 
A kromosz·ma rendelleness®gek meg®rt®s®hez hasznos lehet 
elŖszºr megismerni a g®nek ®s kromosz·m§k fogalm§t. 
 

Mik azok a gének és kromoszómák?  
 
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.     
 
A g®nek fonalszerŤ strukt¼r§kon, ¼gynevezett kromosz·m§kon 
tal§lhat·k. Norm§lisan 46 kromosz·m§nk 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 k®szlet¿nk van, 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.    
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1. kép: Gének, kromoszómák és a DNS  
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
A kromosz·m§k (ld. 2. k®p) 1-22-ig sz§mozva ugyan¼gy n®znek 
ki f®rfiakban ®s nŖkben egyar§nt. Ezek az autosz·m§k. A 23. p§r 
tagjai azonban k¿lºnbºzŖek f®rfiakban ®s nŖkben, ezeket nemi 
kromosz·m§knak nevezz¿k. K®tf®le nemi kromosz·ma l®tezik: az 
egyiket X kromosz·m§nak, a m§sikat Y kromosz·m§nak h²vj§k. A 
nŖknek norm§lisan k®t X kromosz·m§juk van (XX). A nŖk az 
egyik X kromosz·m§t az ®desanyjukt·l, a m§sik X kromosz·m§t 
az ®desapjukt·l ºrºklik. A f®rfiaknak norm§lisan egy X ®s egy Y 
kromosz·m§juk van (XY). A f®rfiak egy X kromosz·m§t ºrºkºlnek 
az ®desanyjukt·l, egy Y kromosz·m§t az ®desapjukt·l. A 2. k®p 
egy f®rfi kromosz·m§it mutatja, mivel az utols· kromosz·map§r 
XY.  
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2. k®p: 23 p§r kromosz·ma m®ret¿k alapj§n sorba rendezve; 
az 1. kromosz·ma a legnagyobb. Az utols· k®t kromosz·ma 
nemi kromosz·ma. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Kromosz·ma rendelleness®gek 
 
Nagyon fontos, hogy kiegyens¼lyozott kromosz·ma §llom§nyunk 
legyen. Ez az®rt fontos, mert a g®njeink, melyek test¿nk sejtjeit 
ir§ny²tj§k, kromosz·m§kon tal§lhat·k. B§rmely v§ltoz§s a 
kromosz·m§k sz§m§ban, m®ret®ben vagy szerkezet®ben, 
v§ltoz§st jelenthet a genetikai inform§ci· mennyis®g®ben vagy 
eloszl§s§ban. A genetikai §llom§ny mennyis®gi vagy minŖs®gi 
v§ltoz§sa tanul§si neh®zs®gben, fejlŖd®si elmarad§sban ®s testi 
probl®m§ban nyilv§nulhat meg. 
 
A kromosz·ma rendelleness®g ºrºkºlhetŖ az egyik sz¿lŖtŖl, de 
gyakoribb, hogy vagy akkor alakul ki, amikor a petesejt vagy a 
h²mivarsejt keletkezik, vagy a fogantat§s kºr¿li idŖszakban jºn 
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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 
 
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 
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ez®rt egy kromosz·ma §trendezŖd®st hordoz· egy®n tov§bbra is 
lehet  pl. v®rad·. 
Å Az emberek sokszor bŤntudatot ®reznek egy, a csal§dban 
jelenlevŖ kromosz·ma §trendezŖd®s miatt. Fontos, hogy 
eml®keztess¿nk arra, hogy ez senkinek sem hib§ja, ®s senki nem 
tehet a kialakul§s§r·l. 
Å A kiegyens¼lyozott §trendezŖd®st hordoz· egy®nek nagy 
tºbbs®g®nek megvan a lehetŖs®ge arra, hogy eg®szs®ges 
gyermeke sz¿lethessen. 

 
Honnan kaphatok még felvilágosítást a kromoszóma 
rendellenességekkel kapcsolatban?  
 
Ez csup§n egy rºvid t§j®koztat· a kromosz·ma-
rendelleness®gekrŖl. Tov§bbi felvil§gos²t§st nyerhet az al§bbi 
c²meken:  
 
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 
http://www.aok.pte.hu/docs/szuleszet/f i le/Down-szorolap-
Pecs_2006-web.pdf 
 
Unique ï A ritka kromoszóma -rendellenességek 
betegcsoportja az Egyesült Királyságban  
Telephone: + 44 (0) 1883 330766  
Email: info@rarechromo.org  
Web:www.rarechromo.org 
 
Orphanet  
Ingyenes web-port§l, mely a ritka betegs®gekrŖl, klinikai 
tanulm§nyokr·l ®s el®rhetŖ gy·gyszerekrŖl ad felvil§gos²t§st, 
valamint kapcsolatot nyújt az európai betegcsoportokhoz. 
Web: www.orpha.net 
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l®tre. Ezeket a v§ltoz§sokat nem tudjuk szab§lyozni vagy 
befoly§solni. 
 
A kromosz·ma rendelleness®geknek k®t nagy csoportja van. 
 
A kromosz·m§k sz§mbeli v§ltoz§sai. Ilyenkor tºbb vagy 
kevesebb p®ld§ny van egy bizonyos kromosz·m§b·l. 
 
A kromosz·m§k szerkezetbeli v§ltoz§sai. Ilyenkor egy adott 
kromosz·ma genetikai §llom§ny§nak folytonoss§ga megszakad, 
vagy §trendezŖdik. Ez jelentheti kromosz·ma §llom§ny 
hozz§ad§s§t vagy elveszt®s®t is. Ebben a t§j®koztat·ban 
kromosz·ma tºrlŖd®srŖl (del®ci·r·l), megkettŖzŖd®srŖl 
(duplik§ci·r·l), hozz§ad§sr·l (inszerci·r·l) ®s megfordul§sr·l 
(inverzi·r·l), valamint gyŤrŤkromosz·m§kr·l lesz sz·. 
Amennyiben kromosz·ma transzlok§ci·kr·l szeretne 
felvil§gos²t§st kapni, k®rj¿k, hogy n®zze meg a Kromosz·ma 
transzlok§ci·k c²mŤ kiadv§nyt.  
 

A kromoszómák számbeli változásai  
 
Norm§l esetben test¿nk minden sejtje 46 kromosz·m§t tartalmaz. 
N®ha azonban egy gyermek t¼l sok vagy t¼l 
kev®s kromosz·m§val jºn a vil§gra. EbbŖl 
kifoly·lag az ¼jsz¿lºtt t¼l kev®s vagy ®ppen t¼l 
sok g®nnel, azaz ñutas²t§ssalò rendelkezik. 
 
Az egyik leggyakoribb p®ld§ja egy sz§mfeletti 
kromosz·m§val j§r· genetikai 
rendelleness®gnek a Down-k·r. Az ebben a 
betegs®gben szenvedŖ emberek sejtjeiben 47 
kromosz·ma van 46 helyett. Ennek oka, hogy a 
21-es kromosz·m§b·l h§rom p®ld§ny tal§lhat· 
a norm§lis kettŖ helyett.   
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3. K®p: Egy Down-k·ros le§ny kromosz·mak®szlete (az 
utols· p§r kromosz·ma XX). A 21-es kromosz·m§b·l h§rom 
p®ld§ny van, a szok§sos kettŖ helyett. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

A kromoszómák szerkezeti rendellenességei  
 
 
A kromosz·m§k szerkezeti v§ltoz§sai akkor kºvetkeznek be, ha 
egy adott kromosz·ma eltºrik ®s az §llom§nya ¼jrarendezŖdik. Ez 
j§rhat genetikai §llom§ny hozz§ad§s§val vagy elveszt®s®vel. Ez 
sz§mos ¼ton bekºvetkezhet, melyeket al§bb mutatunk be. 
 
A kromosz·m§k szerkezeti elt®r®sei nagyon finomak is lehetnek, 
®s nehezen ®szlelhetŖk a laborat·riumban. M®g ha meg is 
tal§lj§k a szerkezeti elt®r®st, nagyon neh®z megj·solni, hogy ez 
az elt®r®s milyen kºvetkezm®nyekkel j§rhat majd egy adott 
gyermekre vonatkoz·an. Ez nagyon frusztr§l· lehet a sz¿lŖk 
sz§m§ra, akik min®l tºbb inform§ci·hoz szeretn®nek jutni 
gyermek¿k jºvŖj®t illetŖen.  
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csal§dtagok sz§m§ra, akiknek m§r van gyermeke, vagy akik a 
kºzeljºvŖben szeretn®nek gyermeket.   
 
Amennyiben nem hordozz§k az §trendezŖd®st, nem tudj§k 
tov§bbºrºk²teni az ut·daiknak. Amennyiben hordozz§k, sz§mukra 
is felaj§nlhat· a magzati diagnosztika, hogy a terhess®g sor§n 
megvizsg§lj§k magzatuk kromosz·m§it. 
 
N®h§ny embernek nehez®re esik a tºbbi csal§dtagot t§j®koztatni 
egy felfedezett kromosz·ma §trendezŖd®srŖl. Tal§n att·l f®lnek, 
hogy szorong§st okoznak a csal§dban. Egyes csal§dokban a 
csal§dtagok nem tartj§k egym§s kºzºtt a kapcsolatot, ®s nehezen 
tudj§k egym§st ®rtes²teni. A genetikai szakemberek nagy 
tapasztalattal b²rnak ilyen esetek megold§s§ban, sz²vesen 
seg²ts®get ny¼jtanak ¥nnek, hogy csal§dtagjaival megbesz®lj®k a 
felmer¿lt probl®m§t. 
 

Fontos eml®keztetŖk 
 
Å A kromosz·ma §trendezŖd®st vagy az egyik sz¿lŖnktŖl 
ºrºkºlj¿k, vagy a fogantat§s kºr¿l alakul ki. 
Å A kromosz·ma §trendezŖd®st nem tudjuk kijav²tani ï az az 
eg®sz ®leten §t jelen van. 
Å Az §trendezŖd®st nem lehet egy m§sik embertŖl elkapni. £ppen 

11 


