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Recessz²v ºrºklŖd®s 

Tájékoztató a betegek és  
családtagjaik számára  



Recessz²v ºrºklŖd®s 
 
A kºvetkezŖkben tájékoztatást kap arról, hogy mi is a recesszív 
ºrºklŖd®s, ®s hogyan ºrºk²tŖdnek §t a recessz²ven ºrºklŖdŖ 
rendellenességek. Ahhoz, hogy megértse, mi a recesszív 
ºrºklŖd®s, elsŖk®nt a g®n ®s a kromosz·ma 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.    
 
Néha a gén egyik példányában egy változás (mutáció) 
következik be, mely megakadályozza azt, hogy normálisan 
mŤkºdjºn. Ha ez a v§ltoz§s a recessz²v g®nnek csak az egyik 
példányában lép fel, és az egyénnek van még egy normális 
példánya, akkor ez általában nem fog genetikai 
rendellenességhez vezetni. 
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1. kép: Gének, kromoszómák és a DNS  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Mi az autoszom§lis recessz²v ºrºklŖd®s? 
 
N®h§ny rendelleness®g recessz²v m·don ºrºklŖdik. Ez azt 
jelenti, hogy ahhoz hogy egy egyénben kialakuljon a 
rendellenesség, egy adott génnek két megváltozott példányát 
(mindk®t sz¿lŖtŖl egy-egy megváltozott példányt) kell, hogy 
örökölje. Ha az egyén egy megváltozott és egy normális 
génváltozatot örököl, akkor általában egészséges hordozó lesz, 
mert a normális génváltozat ellensúlyozza a megváltozottat. A 
hordozóság azt jelenti, hogy az egyénben nem alakul ki a 
rendellenesség, de az egyik génpár egyik tagja hordozza a 
g®nv§ltoz§st. Az autoszom§lis recessz²v ºrºklŖd®sŤ 
rendellenességekre példa a cisztás fibrózis és a sarlósejtes 
anémia. 
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Hogyan ºrºklŖdnek a recessz²v rendelleness®gek? 
 
2. §bra: Hogyan ºrºk²tŖdnek §t a recessz²v ºrºklŖd®sŤ 
rendelleness®gek sz¿lŖrŖl gyermekre 
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