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A londoni Guyds and St Thomasd k-rh8§z,

Tarsasdg és a London IDEAS Genetikai Tudaspark kiadvanyainak
m-dos2t8sa alapj 8n k®sz¢glt a minRs®ghbi z

A munkat az EuroGentest tAmogatta, mely az Eur6pai Unié FP6 keretpro-
gramja 8ltal t8&8mogatott k2v§8l: -s8gi hsgl - 3 :

heillusaracio ) 1Tajékoztatd a betegek és
O o E““’@‘e“ XG" csaladtagjaik szamara

Az illusztracidkat készitette:



Reces8r? k| Rd®s

Ak?°vet ke mBKodtagst kap arrdl, hogy mi is a recessziv

°r okl Rd®s, ®s hogyan °r°k2tRdne
rendellenességek. Ahhoz, hogy megértse, mi a recessziv
°r°kl Rd®s, el sRk®nt a g®n ®s a

megismernie.
Mik is azok a gének és kromoszémak?

Test¢nket tobb mil - sejt ®pz2ti
g®nk®szl et tal 8l hat - . T°bb ezer
mTk°dnek, mint egy haszn8lati u-
meghat 8rozva a n°veked®s¢nket, v
Felel Rsek sz8mos jellegzetess®gy
v®rcsoport vagy testmagass§8g.

A g®nek fonalszerT strukt¥%r 8kon,

tal 81 hat - k. Nor m8Il i san 46 Kr om
sejte¢e¢nkben. Kromosz: - m8i nkat a

Kromosz- m8§t az ®désamy®dksapbp8nRkR8
k®t -a8283 k®szl et ¢nk van, 23 Ap8r ¢
kromosz- m§k g®nekbRI ®p¢l nek f el
p®l d8nyt °r°ke°l ¢nk, egy p® d8nyt
annak, hogy gyakran hasonl - el
sz¢l einknek. A kromosz- m8kat ; ®s

nek nevezett k®miai anyag al kot

Néha a gén egyik példanyaban egy valtozas (mutacio)
kovetkezik be, mely megakadalyozza azt, hogy normalisan
mTkoedj©°n, Ha ez a v8ltoz8s a r e
példanyaban 1ép fel, és az egyénnek van még egy normalis
peldanya, akkor ez altalaban nem fog genetikai
rendellenességhez vezetni.
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Orvosi Genetika Intézet 1. kép: Gének, kromoszomak és a DNS
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/

%23 par kromoszéma
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Mi az autoszom8lis recessz?2yvy

N®h 8ny rendel |l eness®g recessz?2yv
jelenti, hogy ahhoz hogy egy egyénben kialakuljon a
rendellenesség, egy adott génnek két megvaltozott példanyat
(mi ndk ®t s -egy | niegvaltbzott epgldanyt) kell, hogy
Orokolje. Ha az egyén egy megvaltozott és egy normalis
génvaltozatot 6rokol, akkor altalaban egészséges hordozé lesz,

mert a normdlis génvaltozat ellensulyozza a megvaltozottat. A
hordozosag azt jelenti, hogy az egyénben nem alakul ki a
rendellenesség, de az egyik génpéar egyik tagja hordozza a
g®nvs8ltoz8st. Az autoszoms8l i s
rendellenességekre példa a cisztas fibrozis és a sarldsejtes
anémia.
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Hogyan °r°kl Rdnek a recessz? Debrecen
2. 8bra: Hogyan °r°k2tRdnek 8§t a Debreceni Orvostudomanyi Egyetem
rendel |l eness®gek sz¢ gl RrRI gyer me Szulészeti Klinika

H-4012 Debrecen, Nagyerdei krt. 98.
Tel.: (36)-52-417-144
Fax.: (36)-52-417-577
Honlap: www.dote.hu

hordozo hordozo
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H-4012 Debrecen, Nagyerdei krt. 98. Pf. 32
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Fax: (36) 52/414-992

normal gén Honlap: www.debrecenigyermekklinika.hu
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H-7624 Pécs, Edesanyak u. 17.

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

Honlap: www.pte.hu
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