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Kromoszóma transzlokációk  

Tájékoztató a betegek és  
családtagjaik számára  



Kromoszóma transzlokációk  
 
A kºvetkezŖ betegt§j®koztat· felvil§gos²t§st ny¼jt a kromosz·ma 
transzlok§ci·kr·l, az ºrºklŖd®s¿krŖl, valamint arr·l, hogy milyen 
esetben jelenthetnek problémát. A tájékoztató a klinikai 
genetikus§val val· besz®lget®st seg²ti elŖ. 
 

Mit jelent az, hogy kromoszóma transzlokáció?  
 
A kromosz·ma transzlok§ci·k meg®rt®s®hez tal§n elŖszºr a 
gének és a kromoszómák fogalmát kell megismerni. 
 
 

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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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 
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1. k®p: G®nek, kromosz·m§k ®s 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. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Fontos, hogy megfelelŖ mennyis®gŤ kromosz·ma §llom§nyunk 
legyen, mivel a gének (melyek testünk sejtjeit irányítják) a 
kromoszómákon helyezkednek el. Ha egy kromoszóma egy 
része hiányzik, vagy egy része feleslegben van jelen, ez tanulási 
neh®zs®get, fejlŖd®sbeli elmarad§st vagy testi k§rosod§st 
okozhat a gyermekben. 
 

Mi is az a kromoszóma transzlokáció?  
 
A transzlok§ci· azt jelenti, hogy a kromosz·m§k elrendezŖd®se 
a norm§list·l elt®rŖ az egy®nben. Ez k®t ¼ton kºvetkezhet be: 
 
 a) a petesejt vagy hímivarsejt keletkezése során vagy a 
 fogantat§s idŖpontja kºr¿l kºvetkezett be egy v§ltoz§s a 
 kromoszóma állományban 
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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 
  
Pécs 
 
Pécsi Tudományegyetem  
Orvosi Genetikai Intézet  
H-7623 Pécs, József A.u.7. 
Tel.. (36)-72-535-976 
Fax.: (36)-72-536-427 
Honlap: http://genetics.aok.pte.hu 
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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 
 
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 
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 b) az édesanya vagy az édesapa már egy megváltozott 
 elrendezŖd®sŤ kromosz·ma k®szletet ºrºk²tett §t az 
 utódjába 
 
A transzlok§ci·knak k®t fŖ t²pusa ismert: a RECIPROK 
transzlokáció és a ROBERTSON-transzlokáció. 

 
Reciprok transzlokációk  
 
A reciprok transzlok§ci· ¼gy jºn l®tre, hogy k®t k¿lºnbºzŖ 
kromoszóma egy-egy szakasza letörik és helyet cserél 
egymással. Ezt a folyamatot szemlélteti a 3. ábra. 

 
3. ábra: A reciprok transzlokáció kialakulása  

két normál 
kromoszómapár  

mindkettŖbºl 
letörik egy darab  

és a másik törött 
kromoszóma 
végéhez tapad  
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