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A Down syndroma cytogenetikdja

A Down syndromdt - mint klinikai tinetegytittest - 1866-ban Irta le
névaddéja. Kdreredete 1959-ig nem volt tisztdzott.

Az emberi chromosomdk 1étének felfedezéséig,—%SSé-ig erre nem is volt
lehetdség. Lejeune 1959-ben megjelent kdzleménye {rta le eldszor a

- szamfeletti /47./ chromosomdt,melyrsl a sdvtechniksk bevezetéséig csak
annyit tudtak, hogy az a G Csoportba tartozik. S4vozdssal azonositani
lehetett a 21. chromosom4t. Még késdbb az is tisztdzddott,hogy nem a
teljes 21. chromosoménak,haném:céak hosszd karjdnak trisomidja felelds
a kérdllapot létrehozdsdért, legutdbbi vizsgdlatok pedig igazelték, hogy
elég a hosszd kar egyik szakaszdnak, a 22. régidnak hdrmas jelenléte.

Hogyan johetnek létre a sejtben a kérédllapotot létreﬁozd triscmia-vélto-
zatok?

1. un. szabad trisceia.
A megtermékenyitésben részt vevl gamétdk egyikébe - a meiozis sorén -~
két 21. chromosoma keriil.Ez majdnem mindig a petesejt. / & chromosoma-

hibds ondésejt kevésbe ‘termékenyitoképes./ 8
A meiotikus hiba az elss €s a mdsodik meiotikus 0sztddédsnil egyardnt
bekdvetkezhet.

2. A non-disjunctio a zygota sejtjeinek osztdddsdndl kivetkezik be. Az
eredmény: mozaicizmrs. A kérkép silyossdgas attdl fligg, hogy a hiba

milyen fejlettségi fokozat sejtjeiben jott létre. ’“B
3. Centrikus fizis sordn a 21T chromasoma egy mdsik /ﬁ?““_\\\ﬂ.rylm
acrocentrikusra translocalodik. Ez legtéhbszir a MR g ¥ TRANSLOCATIO

14. / A transloc. tipust eldszér Robertsen irta le./ 'ni
A translacatio bek&vetkezhet magdban az egyedben, de utddjdban mar
Broklott. A sziilé lehet kiegyensdlyozott translocatio hordozs.

4. A 21. chromosoma 22.régidja translocalddik

valamely mdsik - legtobbszor nem acrocentri—'.. dLJp(2;)§122?;qt€F}
kus - chromosamdra, olyker a 21g termindlis é
része duplikdlédik / partialis trisomia /.




