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Mi tºrt®nik a genetikai 
laborat·riumban? 



Mi tºrt®nik a genetikai laborat·riumban? 
 
A kºvetkezŖkben v§zoljuk, hogy mi a genetikai laborba bek¿ldºtt 
minta sorsa. A fŖ pontok, amelyeket t§rgyalunk, a kºvetkezŖk: 
 
¶ a genetikai tesztek elv®gz®s®nek k¿lºnbºzŖ m·djai, 
 
¶ egyes vizsg§latok mi®rt vesznek hossz¼ idŖt ig®nybe, m²g 

m§sokat gyorsan elv®geznek, 
 
¶ egyes esetekben mi®rt nem tudnak eredm®nyt mondani. 
 
A genetikai tesztek r®szletes inform§ci·it elolvashatja a ĂMi a 
genetikai vizsg§lat?ò c²mŤ bross¼r§ban.  
 
Mi a genetikai teszt?  
 
A genetikai tesztek tºbbs®ge a DNS-t vizsg§lja, azt a 
sejtjeinkben tal§lhat· anyagot, amely a szervezet¿nket utas²tja, 
hogyan nºvekedjen, fejlŖdjºn ®s mŤkºdjºn. A DNS k·d¿zenetei 
g®nekbe szervezŖdŖ utas²t§sok sorozat§b·l §ll. Az ember 
mintegy 30.000 g®nj®nek felcsavarodott szerkezeti elemei a 
kromosz·m§k. A kromosz·m§kat sz¿leinktŖl ºrºkºlj¿k, 23 
kromosz·m§nk anyai ®s 23 kromosz·m§nk apai eredetŤ, teh§t 
k®t 23 tagb·l §ll· 
kromosz·mak®szlettel, azaz 23 
p § r  k r o m o s z · m § v a l 
rendelkez¿nk. Ha a genetik§ra 
¼gy tekint¿nk, mint ®let¿nk ²rott 
kºnyv®re, akkor a DNS k®pviseli 
a betŤket, a g®nek a kºnyv 
szavai, ®s a kromosz·m§k a 
fejezetek. 
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DNS mint§kat ill. a kromosz·ma prepar§tumokat. A 
laborat·riumok k®szs®ggel inform§lj§k a beteget a DNS minta 
sors§r·l, ®s k®r®sre b§rmikor meg is semmis²tik azt, vagy 
megk¿ldik a betegnek. A beteg hozz§j§rul§sa n®lk¿l semmilyen 
tov§bbi vizsg§lathoz nem haszn§lj§k a mint§kat.  
 
Mivel rendszeresen fejlesztenek ¼j teszteket, a laborok a t§rolt 
mint§kat tov§bb vizsg§lhatj§k (ha pl. az eredetileg alkalmazott 
m·dszerrel nem kaptak eredm®nyt). Ilyenkor mind a beteget, 
mind a szakorvost ®rtes²tik az ¼j vizsg§lat lehetŖs®g®rŖl. 
Gyakran anonimiz§lt mint§kat haszn§lnak az ¼j elj§r§sok 
kidolgoz§s§hoz, esetleg megosztj§k a mint§kat m§s laborokkal a 
minŖs®gbiztos²t§si kºrvizsg§lat sor§n, hacsak a beteg nem k®ri, 
hogy a mint§j§t ilyen c®lokra ne haszn§lj§k. Mint minden m§s 
t§rolt inform§ci·, a DNS minta is r®sze a beteg leleteinek, ez®rt 
az orvosi titoktart§s r§ is vonatkozik. Ez azt jelenti, hogy csak a 
megfelelŖ eg®szs®g¿gyi szakember f®rhet a mint§khoz. 
 
N®h§ny embert nyugtalan²t, hogy a rendŖrs®g hozz§f®rhet DNS 
mint§jukhoz. Ez csak kiv®telesen ritka esetekben fordulhat elŖ. A 
labor csak b²r·s§gi v®gz®s felmutat§s§val bocs§thatja a mint§t 
(ak§rcsak a beteg tºbbi lelet®t) a rendŖrs®g rendelkez®s®re. 
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megb²zhat· eredm®nyhez att·l f¿ggŖen, hogy milyen nagy a 
vizsg§land· g®n, ®s milyen a laborat·rium felszerelts®ge. 
 
A Duchenne izomdisztr·fia eset®ben p®ld§dul a betegs®g®rt 
felelŖs disztrofin g®n az eddig ismert legnagyobb m®retŤ g®n. A 
lehets®ges mut§ci·k ezreivel kell sz§molni, ez®rt a csal§dra 
jellemzŖ mut§ci·t megtal§lni igen hossz¼ idŖt ig®nylŖ, 
munkaig®nyes feladat. Ezzel szemben, a Huntington betegs®g 
eset®ben, a huntingtin g®n mut§ci·i mindig ugyanabban a szŤk 
r®gi·ban fordulnak elŖ. Ez®rt pontosan tudj§k a mut§ci· hely®t, 
²gy a teszt egyszerŤ, ®s j·val gyorsabb. 
 
A DNS minŖs®ge is l®nyeges t®nyezŖ. ElŖfordul, hogy labornak 
egy elhunyt szem®ly DNS mint§j§t kell megvizsg§lnia, hogy egy 
adott mut§ci·ra f®ny der¿ljºn. Ha az elhunyt DNS mint§ja rossz 
minŖs®gŤ, a vizsg§latokhoz sz¿ks®ges idŖ megk®tszerezŖdhet, 
megh§romszoroz·dhat. N®ha a kev®s DNS minta miatt a 
vizsg§latok el sem v®gezhetŖk. 
 
Lehet -e rossz az eredm®ny? 
 
Miut§n a a genetikai vizsg§latok a beteg ®s a csal§d sz§m§ra 
fontos kºvetkezm®nyekkel j§rnak, nagyon kºr¿ltekintŖen kell 
elj§rni. Sz§mos l®p®st v®geznek el, hogy a helyes eredm®nyt 
biztos²ts§k. Ha mut§ci·t tal§lnak, az eredm®nyt ellenŖrz®ssel 
hiteles²tik (b§r a m®r®seket mŤszerek v®gzik, szakember mindig 
ellenŖrzi az eredm®nyeket). Sokszor m§s elj§r§ssal 
fel¿lvizsg§lj§k a kapott eredm®nyeket, ezt h²vj§k Ăkereszt- 
ellenŖrz®snekò. K¿lºnbºzŖ elj§r§sokkal kiz§rjak azt is, hogy a 
mint§k esetleg ºsszekeveredjenek. Sok laborat·rium tagja 
tov§bb§ a minŖs®gbiztos²t§si rendszernek, amelynek 
seg²ts®g®vel j· minŖs®gŤ, megb²zhat· munk§t v®geznek. 
 
Mi tºrt®nik a vizsg§latok elv®gz®se ut§n a mint§mmal? 
 
Hacsak a beteg nem k®ri k¿lºn, hogy mint§j§t a vizsg§latok 
elv®gz®se ut§n semmis²ts®k meg, a laborat·riumok t§rolj§k a 
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1. §bra: G®nek, kromosz·m§k ®s a DNS 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
A kromosz·m§kban vagy g®nekben bekºvetkezett v§ltoz§sok a 
mut§ci·k. A mut§ci·ra ¼gy tekinthet¿nk, mint egy helyes²r§si 
hib§ra vagy a mondat ®rtelm®t megv§ltoztat· sz·cser®k 
sorozat§ra. A mut§ci· hat§sa hasznos, k§ros vagy kºzºmbºs 
lehet. Ez kºrnyezeti t®nyezŖktŖl f¿gg, a v®letlentŖl vagy m§s 
g®nekben bekºvetkezett v§ltoz§sokt·l. A mut§ci· probl®m§kat 
okozhat, amennyiben a g®n vagy a kromosz·ma a szervezet 
helyes mŤkºd®s®hez sz¿ks®ges utas²t§sokat le§ll²tja. A 
genetikai tesztek c®lja, hogy megtal§lj§k a g®nben vagy 
kromosz·m§ban elŖfordul· mut§ci·t. A tesztekhez v®r- vagy 
esetenk®nt m§s eredetŤ mint§kat haszn§lnak. (N®ha ny§lmint§t 
vesznek a DNS kinyer®s®hez. ElegendŖ mennyis®gŤ ®s j· 
minŖs®gŤ DNS mint§hoz azonban a v®rmint§t r®szes²tik 
elŖnyben.) A betegtŖl levett mint§t laborat·riumba k¿ldik, hogy 
ott a g®neket vagy kromosz·m§kat megvizsg§lhass§k. 
 
A genetikai klinik§k/int®zetek §ltal§ban saj§t genetikai 
laborat·riummal rendelkeznek. Azonban olyan sok genetikai 
rendelleness®g l®tezik, amelyhez genetikai tesztek 
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