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ModificŁrile Cromozomilor 

 
InformaŞii pentru pacienŞi  

ĸi familiile lor 



ModificŁrile cromozomilor 
 
Informatiile urmŁtoare pun ´n discuŞie ce sunt modificŁrile 
cromozomilor, cum sunt acestea moĸtenite ĸi c©nd pot cauza 
probleme. Aceste informaŞii sunt concepute sŁ vŁ ajute ´n 
discuŞiile dumneavoastrŁ cu medicul genetician.  
Pentru a putea ´nŞelege modificŁrile cromozomilor, vŁ sunt de 
ajutor c©teva informaŞii despre gene ĸi cromozomi. 
 

Ce sunt genele ĸi cromozomii? 
 
Corpul nostru e format din milioane de celule. Cele mai multe 
celule conŞin un set complet de gene. Oamenii au mii de gene. 
Genele acŞioneazŁ ca un set de instrucŞiuni care controleazŁ 
creĸterea ĸi funcŞionarea corpului omenesc. Genele sunt 
responsabile pentru multe din trŁsŁturile noastre, cum ar fi 
culoarea ochilor, grupa sangvinŁ sau ´nŁlŞimea. 
 
Genele sunt situate pe structuri filiforme numite cromozomi. 
Oamenii au 46 de cromozomi în majoritatea celulelor. Fiecare 
dintre noi moĸteneĸte cromozomii de la pŁrinŞi, 23 de la mamŁ ĸi 
23 de la tatŁ, aĸa cŁ avem douŁ seturi de cŁte 23 de cromozomi, 
deci 23 de ñperechiò. Deoarece cromozomii sunt alcŁtuiŞi din 
gene, noi moĸtenim douŁ copii din majoritatea genelor, cite o 
copie de la fiecare pŁrinte. Acesta este motivul pentru care noi 
avem adesea caracteristici similare cu pŁrinŞii noĸtrii. 
Cromozomii, ĸi genele ´n acelaĸi timp, sunt alcŁtuiŞi dintr-o 
substanŞŁ chimicŁ denumitŁ ADN. 
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Adresa : str.Petru Rares, nr.2 etaj 1, cod 200349, Craiova, Dolj 
Telefon:0251-524441 int.114 
http://www.umfcv.ro/ 
 
Spitalul Clinic de UrgenŞŁ Pentru Copii, ç Sfanta Maria  » 
Cabinetul de GeneticŁ MedicalŁ, Etahj 1, Cam 158, 
Adresa: Str. Vasile Lupu 62, Iasi 700309 
Telefon/Fax 0040 232 22 72754 
http://www.spitaluldecopii.ro/ 
 
Spitalul Clinic de ObstetricŁ ĸi Ginecologie ç Cuza-VodŁ » 
Iaĸi ; Centrul de diagnostic prenatal  
Adresa: Iasi,, str.Cuza Voda 34 
Telefon: 0232-213000, int.144   
http://www.cuzavodaiasi.ro/istoric.php 
 
Spitalul Clinic de ObstetricŁ ĸi Ginecologie « Sf.Spiridon  » 
Iasi  ; Laboratorul de citogeneticŁ postnatalŁ ĸi tumoralŁ 
Adresa : Policlinica nr.1, etaj IV, camera 17/19 
Str. Vasile Conta, nr.2, 700106, Iaĸi 
Telefon: 0232-234277   Fax: 0232/234277 
http://www.spitalcuzavodaiasi.ro/ 
 
Spitalul Clinic JudeŞean de UrgenŞŁ Mureĸ ; Laborator de 
geneticŁ 
Apresa: str.Gh.Marinescu, nr.38, Tg.Mures, MS, 540000 
Telefon: +40-265-21 55 51;  Fax: +40-265-21 04 07 
http://www.spitjudms.ro/ 
 
Spitalul Clinic de Copii « Dr.G.Curteanu »   Oradea,  
Compartimentul de GeneticŁ MedicalŁ 
Adresa: str.C.Coposu, nr.12, Oradea, BH 410469 
Telefon :0359411701; 0259441844 int 137 / 138  Fax : 
0359411701 
 
Universitatea «  Lucian Blaga  » Sibiu  ; Laborator de 
citogeneticŁ 
Adresa  : str.Izvorului nr.2-4, sibiu, CP 550172 
Telefon : 0269-433242   Fax ; 0269-212320 
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Telefon : 40 21 319 27 32  Fax : 40 21 319 4528 
 
Universitatea de MedicinŁ ĸi Farmacie Cluj-Napoca Catedra 
de GeneticŁ MedicalŁ- Laborator ataĸat 
Adresa : str.Pasteur nr.6 
Telefon : 0264-597794 
http://www.spitcocluj.ro/sectii.php?sectia=15 
 
Spitalul Clinic de UrgenŞŁ pentru Copii Cluj;  Centrul de 
Patologie GeneticŁ 
Adresa : Cluj, str. MoŞilor nr.68, 400370, C.P. 494, O.P. 1 
Telefon : 0264-592.446   Fax : 0264-592.446 
 
Universitatea de Medicina ĸi Farmacie Cluj, Catedra 
Pediatrie I, Centrul de Cercetare «  Boli genetice ĸi genetic 
conditionaŞe la copil » 
Adresa: Cluj, str.Motilor nr.68, 400370, C.P.494, O.P. 1 
Telefon: 0264- 592.446    Fax: 0264-592.446 
http://www.spitcocluj.ro/sectii.php?sectia=15 
 
Spitalul Clinic JudeŞean de UrgenŞŁ Cluj ; Laborator  
GeneticŁ medicalŁ I 
Adresa : str. Pasteur nr.6 
Telefon : 0264-594.373 
http://www.scju-cluj.ro/ 
 
Spitalul Clinic JudeŞean de UrgenŞŁ Cluj ; Laborator 
GeneticŁ medicalŁ II 
Adresa: str.Clinicilor, nr.3-5 
Telefon: 0264-431864  
http://www.scju-cluj.ro/ 
 
Institutul Oncologic Cluj -Napoca  ; Laborator citogeneticŁ 
Adresa: str.Republicii, nr.34-36 
Telefon: 0264-597673 
http://www.iocn.ro/ 
 
Universitatea de MedicinŁ ĸi Farmacie Craiova; Disciplina 
GeneticŁ- laborator ataĸat 
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Figura 1: Gene, cromozomi ĸi ADN. 
                               
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Cromozomii (vezi figura 2) numerotaŞi de la 1 la 22, aratŁ la fel 
at©t la bŁrbaŞi c©t ĸi la femei. Aceĸtia se numesc autozomali. 
Perechea 23 este diferitŁ la bŁrbaŞi ĸi femei ĸi poartŁ denumirea 
de cromozomi sexuali. ExistŁ douŁ feluri de cromozomi sexuali, 
cromozomul X ĸi cromozomul Y. Femeile, de regulŁ, au doi 
cromozomi X (XX). O femeie moĸteneĸte un X de la mamŁ ĸi un 
X de la tatŁ. BarbaŞii, de regulŁ, au un cromozom X ĸi un 
cromozom Y (XY). Un bŁrbat moĸteneĸte un X de la mamŁ ĸi un 
Y de la tatŁ. Ċn figura 2 sunt prezentaŞi cromozomii unui bŁrbat 
deoarece ultima pereche de cromozomi este (XY). 
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Figura 2: 23 de perechi de cromozomi aranjaŞi  
dupŁ mŁrime, cromozomul 1 fiind cel mai mare. 
Ultimii doi cromozomi sunt cromozomii sexuali.  
 
        
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
                               

 

ModificŁrile cromozomilor 
 

Este foarte important sŁ avem materialul cromozomial ´n perfect 
echilibru, deoarece genele din cromozomi influenŞeazŁ celulele 
din corpul nostru. Orice modificare cu privire la numŁrul, 
mŁrimea sau structura cromozomilor noĸtrii, poate ´nsemna o 
modificare ´n cantitatea sau aranjarea informaŞiei genetice. 
Aceste modificŁri pot duce la retard mintal, tulburŁri de 
dezvoltare ĸi probleme de sŁnŁtate la copil. 
 
ModificŁrile cromozomilor pot fi moĸtenite de la un pŁrinte. Cel 
mai adesea, modificŁrile se ´nt©mplŁ fie c©nd ovulele sau 
spermatozoizii sunt produse, sau ´n momentul fecundŁrii. Aceste 
modificŁri se ´nt©mplŁ fŁrŁ ca noi sŁ le putem controla. 
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EuroGentest  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre testele geneti-
ce ĸi grupuri de suport ´n Europa.  
Web: www.eurogentest.org  
 
Unique - Grup de suport pentru pacienŞii cu boli cromozo-
miale rare  
PO Box 2189, Caterham, Surrey United Kingdom CR3 5GN 
Telephone: + 44 (0) 1883 330766   
Email: info@rarechromo.org     
Web:www.rarechromo.org 
 
Un centru genetic din localitatea dumneavoastrŁ:          
 
Spitalul JudeŞean Ilfov ç Sf.ImpŁraŞi Constantin ĸi Elenaè 
Compartimentul de MedicinŁ materno-fetalŁ 
Adresa :Bd.Basarabia nr.49-51, Sector 2 Bucureĸti CP 022104 
Telefon : 021 3243312/255  Fax :0213249632 
http://www.sfatulmedicului.ro/spitale/spitalul-clinic-judetean-ilfov-
sfintii-imparati-constantin-si-elena-fost_10 
 
Institutul NaŞional de MedicinŁ LegalŁ ç Mina Minovici  » 
Laboratorul ADN -INML 
Adresa :Sos. Vitan Barzesti, nr.9-11, sector 4, Cod 042122 , 
Bucureĸti 
Telefon: 021 3321217/202  Fax: 0213346260 
http://www.legmed.ro/ 
 
Institutul de Ocrotire a Mamei ĸi Copilului ç Alfred 
Rusescu  è  Cabinet GeneticŁ MedicalŁ 
Adresa: Bucureĸti, Bd.Lacul Tei nr.120, sector 2 
Telefon: 021/2422713/int. 287   
http://www.iomc.ro/ 
 
Institutul NaŞional de Cercetare Dezvoltare ´n domeniul 
Patologiei Biomedicale «  Victor Babeĸ »  Laborator de 
GeneticŁ MedicalŁ 
Adresa : Splaiul IndependenŞei 99-101, sector 5, Bucureĸti 
050096 
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Unde pot obŞine mai multe informaŞii cu privire la 
modificŁrile cromozomilor? 
 
AceastŁ broĸurŁ este doar un scurt ghid despre modificŁrile 
cromozomiale. Mai multe informaŞii puteŞi obŞine la : 
 
SRGM-Societatea Rom©nŁ de GeneticŁ MedicalŁ 
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre centrele de 
geneticŁ ĸi medicii geneticieni din Rom©nia. 
Web: www.srgm.ro 
 
Centrul de InformaŞii pentru Boli Genetice Rare  
ZalŁu, SŁlaj, Rom©nia,  Str. Avram Iancu Nr. 29, Tel./Fax: 0040-
360 103 200,  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre bolile genetice 
rare ĸi grupuri de suport ´n Romania. 
E-mail: doricad@yahoo.com 
Web: www.apwromania.ro 
 
Orphanet  
Website cu acces gratuit pentru informaŞii despre bolile genetice 
rare, clinici ĸi grupuri de suport ´n Europa. 
Web: www.orpha.net 
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ExistŁ douŁ mari categorii de modificŁri cromozomiale care pot 
apare: 
 

¶ ModificŁri ´n numŁrul cromozomilor- atunci când sunt mai 
multe sau mai puŞine copii ale unui anumit cromozom dec©t ar 
trebui sŁ fie. 

 

¶ Modificari în structura cromozomilor- atunci când materialul 
genetic dintr-un cromozom este incomplet sau rearanjat într-
un anumit fel. Acest lucru presupune un surplus sau o lipsŁ de 
material cromozomial. În aceastŁ broĸurŁ vom analiza deleŞiile 
cromozomiale, duplicaŞiile cromozomiale, inserŞiile 
cromozomiale, inversiile cromozomiale ĸi cromozomii inelari. 
DacŁ doriŞi informaŞii privind translocatiile cromozomiale, vŁ 
rugŁm sŁ consultaŞi broĸura ñTranslocaŞiile cromozomialeò. 
 

ModificŁri ´n numŁrul cromozomilor. 
 

De regulŁ, orice celulŁ din corpul nostru are 46 de cromozomi. 
Uneori, un bebeluĸ se poate naĸte ori cu prea mulŞi ori cu prea 
puŞini cromozomi. Astfel bebeluĸul are ori prea multe, ori prea 
puŞine gene sau instrucŞiuni. 
 
Sindromul Down este unul din cele mai 
cunoscute exemple de afecŞiune geneticŁ 
cauzatŁ de prezenŞa unui cromozom ´n 
plus. Oamenii cu acest sindrom au 47 de 
cromozomi în celulele lor, în loc de 46. 
Acest fapt se datoreazŁ prezenŞei a trei 
copii a cromozomului 21, ´n loc de douŁ. 
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