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Mi az a genetikai teszt?  

Tájékoztató a betegek és  
családtagjaik számára  



Mi az a genetikai teszt?  
 
A kºvetkezŖkben t§j®koztat§st kap a genetikai vizsg§latokr·l, 
arról, hogy mi is egy genetikai teszt, mikor válhat szükségessé, 
hogy elvégezzék Önnél, valamint a vizsgálatok lehetséges 
elŖnyeirŖl ®s kock§zatair·l. 
 
Ahhoz, hogy megértse, mit is jelent egy genetikai vizsgálat, 
elsŖk®nt a g®nek ®s a kromosz·m§k fogalm§t kell megismernie. 

 
Mik is 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.    
 
N®ha a g®n egyik p®ld§ny§ban egy v§ltoz§s (mut§ci·) 
kºvetkezik be, mely megakad§lyozza azt, hogy norm§lisan 
mŤkºdjºn. Ez a v§ltoz§s egy genetikai rendelleness®g 
kialakul§s§hoz vezethet, mert a megv§ltozott g®n nem tudja 
helyesen ir§ny²tani a test¿nket. Néhány példa genetikai 
betegségre pl. A Down-kór, a cisztás fibrózis és az 
izomdystrophia. 
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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 
 
Debrecen  
 
Debreceni Orvostudományi Egyetem  
Szülészeti Klinika  
H-4012 Debrecen, Nagyerdei krt. 98. 
Tel.: (36)-52-417-144 
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1. kép: Gének, kromoszómák és a DNS  
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Genetikai vizsgálatok  
 
A genetikai vizsgálat segít annak a felismerésében, hogy van-e 
valamilyen elváltozás egy bizonyos génben vagy kromoszómán. 
Ez általában egy vérvétel vagy szöveti mintavétel alapján 
történik. Számos oka lehet annak, hogy valakinél miért végeznek 
genetikai vizsgálatot. Ezen okok közül néhányat felsorolunk itt: 
 

¶ Mert az Ön vagy partnerének gyermeke tanulási 
neh®zs®gekkel k¿zd, fejlŖd®sbeli elmarad§sa van, vagy 
testi rendellenessége ismert. Orvosuk azt gondolja, hogy 
a gyermek problémájának hátterében genetikai okok 
állhatnak. 

 

¶ Az orvosa szerint az ¥n betegs®ge genetikai eredetŤ 
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lehet, ®s egy genetikai vizsg§lattal szeretne errŖl 
megbizonyosodni. 

 

¶ Az Ön családjában egy genetikai rendellenesség fordul 
elŖ. Szeretn® megtudni, hogy magas-e a kockázata 
annak, hogy Önnél is kialakul ez a betegség az élete 
során. 

 

¶ Önnek vagy partnerének egy örökletes genetikai 
betegsége van, melyet továbbadhatnak gyermekeiknek. 

 

¶ A terhess®gi szŤrŖvizsg§latok sor§n (ultrahang, nyaki 
bŖrredŖ vizsg§lata, v®rvizsg§lat) az ¥n eredm®nye arra 
utal, hogy magzat§nak fokozott az es®lye egy esetleges 
genetikai betegs®gre. 

 

¶ ¥nnek vagy partner®nek volt egy vet®l®se vagy 
halvasz¿letett magzata. 

 

¶ Bizonyos fajta daganatos betegs®gek fordultak elŖ kºzeli 
hozzátartozóiban. 

 
Lehetséges, hogy orvosa úgy ítéli meg, hogy nem lesz szükség 
genetikai vizsgálat elvégzésére. Bizonyos esetekben egy 
genetikai betegséget klinikai vizsgálatok eredményei alapján is 
meg lehet állapítani, vagy egy részletes családfa elemzés 
alapján is meg tudja mondani az orvosa, hogy Önnél mekkora az 
adott betegs®g elŖfordul§s§nak kock§zata. 
 

A genetikai tesztel®s elŖnyei ®s h§tr§nyai 
 
Nem kºnnyŤ eldºnteni, hogy al§vetesse-e magát az ember egy 
genetikai vizsgálatnak vagy sem. Az Ön szabad választása, 
hogy elvégezteti-e a genetikai vizsgálatot. Ezért fontos, hogy 
megbeszéljen orvosával minden információt és megértsen 
mindent, ami alapján biztosan el tudja dönteni, hogy szeretné-e 
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Ez csak egy rºvid ismertetŖ a genetikai tesztel®srŖl. Tov§bbi 
információt az alábbi címeken kaphat: 
 
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 
tanulm§nyokr·l ®s el®rhetŖ gy·gyszerekrŖl ad felvil§gos²t§st, 
valamint kapcsolatot nyújt az európai beteg-csoportokhoz 
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  
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