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Kr omosz - ma
rendel | eness

Tajekoztatd a betegek és
csaladtagjaik szamara



Kromosz- ma rendell eness
A k°vetkezR t8j®koztat - felvil§
rendel |l eness®gekr RI , az °r okl RdEG
milyen esetben okozhatnak ©probl @
geneti kus8val val:- besz®l get ®st s
A kromosz-ma rendell eness®gek me
el Rsz®°r megi smerni a g®nek ®s kro

Mik azok a gének és kromoszomak?

Test ¢nket t°bb milli- sejt ®p2ti
g®nk®szl et tal 81 hat - . T°bhb ezer
mTkodnek, mint egy haszn§l at.| ut
meghat 8rozva a n°veked®sg¢nket, %
Fel el Rsek Sz8mos jell egzet ess®gy¢
v®rcsoport vagy testmagassS§8g.

A g®nek fonalszerT strukt¥%r 8kon,

tal 81 hat - k. Nor m8Il i san 46 Kr omi
sejt¢nkben. Kromosz- m8i nkat a

kromosz- - m8§t az ®@&é¢s any Rdkets-alp,8§nk3
k®t -a283 k®szl et ¢nk van 23 Ap8r o

kromosz- m§k g®nekDbRI k f el
p®l d8nyt ©°r°k°l ¢nk, e d8nyt
annak, hogy gyakran h . ] el |l
szg,lei nknek. A kromosz- m8katnek ®s
nevezett k®mi ali anyag al kot j a.
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Debreceni Orvostudomanyi Egyetem
Szulészeti 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

Pécs

Pécsi Tudomanyegyetem

Orvosi Genetikai Intézet

H-7623 Pécs, Jozsef A.u.7.

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

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

Honlap: http://genetics.aok.pte.hu

Pécsi Tudomanyegyetem

Sz¢l ®szeti ®s NRgy-gy8szati KIini
Genetikai Tanacsado

H-7624 Pécs, Edesanyak u. 17.

Tel.: (36)-72-536-000/5120

Honlap: www.pte.hu

Szeged

Szegedi Tudoméanyegyetem
Szent-Gyorgyi Albert Orvos - és Gyogyszerésztudomanyi

1. kép: Gének, kromoszomak és a DNS

\ »_egy sejt

a kromoszomak
génekbdl épulnek fel

&)

© Clinical Skills Ltd

A kromosz- - m8k -2 g. s28mk®pa GLgya
K i f®rfi akban ®s nRkben egyar 8nt
tagj ai azonban k¢l °nb°zRek f ®rf
kromosz- m8knak nevezzg¢k. K®t f ®I e
egyi ket X kromosz-m8nak, a m8si k
NRknek norm i san k®t X kromosz
egyi k X kro Ssz-m8t az ®desanyj
az ®desapju - °rokli k. A f ®r f

Kromosz- - m§|j
az ®desany]j
egy f ®rfi k
XY.

t -1, egy Y kromosz:
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k van (XY). A f®rfia
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mutatj a,
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2. k ®p: 23 p8r kromosz- - ma m®ret ¢l EuroGentest
az 1. kromosz-ma a | egnagyobb. A Ingyenes honlap, mely a genetikai vizsgélatokrol tajékoztat és
nemi Kromosz- ma. el ®r het Rs®get ny¥% t az eur - -pai °

Web: www.eurogentest.org

i VA A |11l etve az ¥nh°z legk®°®zel ebb esR
i Y it ' 7 \ (
£ 3 e S 11 7 A Budapest
1 2 3 4 5 _
i % # . % S & Semmelweis Egyetem
1§ 4 ¥ - 4 V. ¥ . 3 Il. sz. Gyermekgydgyaszati Klinika
AN 4 i B H1094 Budapest-9. TTzolt- - u. 7

= ) ‘ A I Tel.: (36)-1-215-13-80/2840, 2890

B o7 af 48 7w e o Fax: (36)-1- 217-57-70
5 8 if H & “ 5s Honlap: www.gyer2.sote.hu
13 14 15 15 5 i Semmelweis Egyetem
s § . 3 . Foq l . sz. NRi Klinika
A P, H-1088 Budapest, Baross u. 27.
19 <a 21 22 X 5 Tel.: (36)-1-266-0473
Fax.: (36)-1-317-6174
Honlap: www.noil.hu
Kromosz-ma rendell eness®gek Orszagos Kozegészségiigyi Kézpont
. Humangenetikai és Teratologiai Osztaly
Nagyon fontos, hogy Kkiegyens¥l yo: WHO Egy¢ttmTikod®si K°zpont
legyen. Ez az®rt fontos, mert a H-1148 Budapest, Bolgarkerék u.3.
ir8ny2tj 8k, kromosz- m8kon tal 8l Tel/Fax.: (36)-1-163-52-72
kromosz- - m8k sz8m8ban, m®r et ®b en Honlap: www.fjokk.hu
v8l toz8gst j el ent het a geneti kai
el oszI|l 8s8ban. A geneti kai 81 1 om§ Orszéagos Onkoldgiai Intézet
v8l toz8sa tanul §8si neh®zs®gben, i H-1122 Budapest, Rath Gyérgy u. 7-9.
probl ®m8ban nyilv8nul hat meg. Tel.: 00-36-1-224-86-00
Fax: 00-36-1-224-86-20
A kromosz-ma rendell eness®g ©°r°k

Honlap: www.oncol.hu

gyakoribb, hogy vagy akkor alakul ki, amikor a petesejt vagy a
hzmivarsejt kel etkezi k, vagy a f
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ez®rt egy kromosz-ma 8trendezRd®:¢
| ehet p | v®rad- .

AAz ember ek sokszor
j el enl evR kromosz- ma 8trendezRd
eml ®keztess¢gnk arra, hogy ez senk
tehet a kialakul 8s8r -1
AA ki egyens¥¥“ yozot't
t°bbs®g®nek megvan a
gyermeke sz¢gl ethessen.

bTntudatot (

§trendezRd®s
|l ehet Rs®ge

Honnan kaphatok még felvilagositast a kromoszéma
rendellenességekkel kapcsolatban?

Ez csups8n egy revid t 8§8) ®kozt
rendel |l eness®gekr RI Tov8bhbi fel
c2meken:

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

P®c s i Tudom8nyegyetem
Klinika honlapja

Web: www.pte.hu
http://www.aok.pte.hu/docs/szuleszet/file/Down-szorolap-
Pecs 2006-web.pdf

Sz¢l ®szet

Unique T A ritka kromoszdéma -rendellenességek
betegcsoportja az Egyesult Kiralysagban

Telephone: + 44 (0) 1883 330766

Email: info@rarechromo.org

Web:www.rarechromo.org

Orphanet

Ingyenesweb-port 81, mely a ritka beteg
tanul m8nyokr -1 ®s el ® hetR gy -gys
valamint kapcsolatot nyujt az eurépai betegcsoportokhoz.

Web:_ www.orpha.net

5
| ®t r e. Ezeket a v8l toz8sokat r
befol y8sol ni
A kromosz-ma rendell eness®geknek

A kromosz- m§8k s z § mb HByénkor tv8bh b oz &
kevesebb p®l d8ny van egy bizonyo

A kromosz- m8k s zer ke.Zlgebkbresgyiadoty § |
kromosz-ma geneti kai 8§11l om8ny§8né:
vagy 8trendezRdi k. Ez jelenth
hozz8ad8s 8§t vagy el veszt ®s ®t [
Kromosz:- ma t°rl Rd®sr RI (del ®c
(dupli k8ci -r-1), hozz8ad§gsr - | (
(inverzi - -r-1), val ami nt gy Tr T
Amennyi ben Kromosz:- ma transz
felvil 8gos2t8st kapni , Kk®r j ¢k,

transzlok8ci-k c2mT kiadv§8nyt

A kromoszomak szambeli valtozasai

Nor ms§ | esetben test¢gnk minden se
N®ha azonban egy gyer mek t %l S
kev®s kromosz- m8val j §
kifoly-1lag az % szg¢l ot |

sok g®nnel, azaz Autas

Az egyi k Il eggyakoribb
kr omos z m§gv al ] 8r
rendel |l eness ®nek #Az D
betegs®gben szenvedR

kromosz-ma van 46 hely
2les kromosz- m8b- | hgr
a norm8lis kettR helye
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3. K®p Eky r ownd e8ny Kkromosz:
ut ol s - p8r Kkr omo sezs- nkar oXnXo)s.z - An81 |
p®l d8ny van, a szok8sos kettR
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A kromoszdmak szerkezeti rendellenességei

A kromosz - m8k szerkezeti v8l toz§g:
egy adott kromosz-ma elt°rik ®s &
j 8rhat geneti kai 81l om8ny hozz§ga
sz8mos Yton bek°vetkezhet, mel yek

A kromosz- - m§8k
®s nehezen
tal 81 j 8k a
az el t ®r ®s
gyer mekr e
sz8ms8r a,

gyer mekg¢k

szerkezet.
mi | yen
vonatkoz-an.
aki k mi n®]I
j°VvR]j ®t il et

szerkezeti
®szl el het Rk

el t ®r ®s ¢

a | abor a

el t ®r ®s't
k°vetkezm®nyel
Ez nagyon
t°bb [
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k nek ms§

k sz8mS8r a, aki
e gyer mek

n szeretn®nek

hordozz§8k az 8t
n i az ut - -dai knak. A
t a magzat.i di agn
magzatuk kromosz-n
nehez®r e
Kromosz- - ma |
okoznak a <csal &
tartj 8k egym8s Kk
®rtes2zteni. A

b2rnak il yen es
¥nnek, hogy

N®h&8ny embernek
gy felfedezett
szorong§8st
dt agok nem
egym8st
attal
t ny¥ tanak
probl ®m§t .

esi k a
8tre

eml ®keztet Rk

AA kr omosz- ma 8trendezRd®st vV a
°roko°lj¢k, vagy a fogantat8s k°or
AA- kromosz-ma 8trendezRd®$taz azem
eg®sz ®l eten 8t jelen van.

AAz 8StrendezRd®st nem | ehet egy



