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Kromoszdma transzlokaciok

A k°vetkezR betegt8) ®koztat- - fel
transzlok8ci - kr -1, az °r°kl Rd®s ¢
esetben jelenthetnek problémat. A tjékoztatd a klinikai

geneti kus8val val:- besz®l get ®s't

Mit jelent az, hogy kromoszoma transzlokacié?

A kromosz-ma transzlok8ci - Kk me ¢
gének és a kromoszémak fogalmat kell megismerni.

Mik azok a gének és kromoszomak?

Test ¢nket t°bb milli.- sejt ®p2ti
g®nk®s zl et tal 81 hat - . T°bhb ezer
mTkednek, mint egy haszn§lati u
meghat 8rozva a n°veked®s¢nket, v
Fel el Rsek sz8mos jellegzetess®gy
v®r csoport vagy testmagasss8g.

A g®nek fonalszerT strukt ¥%r 8kon,

tal 8l hat - k. Nor m8Il i san 4 6 Krom
sejt¢é¢nkben. Kromosz- m8inkat a

Kkromosz- m8§t az ®deéesacgy®dksap8nka3
k®t -a83 k®szl et ¢nk van 23 Ap8r o

kromosz- m8§k g®nekbRI ®p¢l nek f el
p®l d8nyt °r°k°l ¢nk, egy p®l d8nyt
annak, hogy gyakran hasonl - jell
szél einknek. A kromosz- m8kat  ®s
nek nevezett k®miai anyag al kot ]
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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-gy8szati

Szeged

Szegedi Tudoméanyegyetem

Szent-Gyorgyi Albert Orvos - és Gyogyszerésztudomanyi
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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1. k®p: kromosz:- m§k ®s a

G®n ek,

a kromoszomak
génekbdl épulnek fel

© Clinical Skills Ltd

A kromosz- m8k -22-id. s28mé&a®pa dgyan
K i f®rfiakban ®s nRkben egyar 8n
p8r tagj ai azonban k¢l °nb°zRek
nemi kromosz- mg8knak nevezz¢k. K
| ®t ez i k: az egyi ket X Kr omos
kromosz- m8§nak h2zvj 8k. A nRkne
kromosz-m8juk van (XX). A nRk a
®desanyjukt - 1|, a m8si k X kromos:
A f®rfiaknak norm8lisan egy X G
( XY) . A f®rfiak egy X kromosz- - m
egy Y kromosz- - m§t az ®desapj uk
kromosz-m8it mutatja, mivel az wu
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2. Kk ®p: 23 p8r kromosz- ma m®ret ¢
az 1. kromosz-ma a | egnagyobb. A
nemi kromosz: - ma.
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Font os, hogy megfelel R mennyi s®g

legyen, mivel a gének (melyek testiink sejtjeit iranyitjak) a
kromoszomakon helyezkednek el. Ha egy kromoszéma egy
része hianyzik, vagy egy része feleslegben van jelen, ez tanulasi
neh®zs®get, fejl Rd®sbel i el mar a
okozhat a gyermekben.

Mi is az a kromoszdéma transzlokacio?

A transzlok8ci - azt jJjelenti, hog
a norm8list-1 elt®r R az egy®nben

a) a petesejt vagy himivarsejt keletkezése soran vagy a
fogantat8s i1 dRpontja k°r ¢l k °
kromoszoma allomanyban
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Unigue 1T A ritka kromoszoma -rendellenességek
betegcsoportja az Egyesiilt Kiralysagban

Telephone: + 44 (0) 1883 330766

Email: info@rarechromo.org

Web:www.rarechromo.org

Orphanet
Ingyenes web-port 81 , mel y a ritka b«
tanul m§nyokr - | ®s el ®r hetR gy-g

valamint kapcsolatot nyujt az eurépai betegcsoportokhoz.
Web: www.orpha.net

EuroGentest

Ingyenes honlap, mely a genetikai vizsgalatokrol tajékoztat €s

el ®r het Rs®get ny¥%jt az eur - -pai ©°
Web: www.eurogentest.org

1l etve az ¥nh°z |l egk®zelebb esR

Budapest

Semmelweis Egyetem

Il. sz. Gyermekgyogyaszati Klinika

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

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

Honlap: www.gyer2.sote.hu

Semmelweis Egyetem

I . sz. NRi KIinika
H-1088 Budapest, Baross u. 27.

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

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

Honlap: www.noil.hu

Orszagos Kozegészségugyi Kozpont
Humaéangenetikai és Teratoldgiai Osztaly
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b) az édesanya vagy az eédesapa mar egy megvaltozott
el rendezRd®s T kromosz- ma k®s z
utodjaba

A transzl ok8ci - knak
transzlokacié és a ROBERTSON-transzlokacio.

k ® tRECIPROK t 2 p

Reciprok transzlokaciok
A reciprok transz|lok8ci - Yagy ] °

kromoszoma egy-egy szakasza letérik és helyet cserél
egymassal. Ezt a folyamatot szemlélteti a 3. abra.

3. abra: A reciprok transzlokéacié kialakulasa

két normal
kromoszOmapar

mi ndkett Rb °§amasik torott
letorik egy darab kromoszéma
végéhez tapad



