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A genetika a kilonbozo tulajdonsagok szulokrol utodokra torténd atérokitésével foglalkozd tudomany. Ezek
a tulajdonsagok természetesen lehetnek az egészséges emberre is jellemzd tulajdonséagok, mint. pl. a
testmagassag, intelligencia, a szem szine stb., illetve kilénbdz6 betegségek, amelyek bizonyos esetekben
mar kozvetlentl megsziletés utan lathatoak, mas esetekben késébb, sokszor csak a felnéttkorban
jelentkeznek.

A kulonbozd betegségek, rendellenességek altalaban az adott betegségre, ill. rendellenességre jellemzé
modon 6roklédnek, de nem ritkan gyakorlatilag azonos tiinetekkel jaré betegségekre tobbféle oroklédesi
mod is jellemzé lehet.

A veleszUletett fejlédési rendellenességek gyakorisaga Magyarorszagon mintegy 3% .Az okok nem minden
esetben derithetdk ki, mintegy 20%-ban genetikai eredettiek. Szamos rendellenességet kérnyezeti tényezék
okoznak, és sajnos ezek nem ritkan olyanok, amelyek az anyaban tinetmentes betegséget okoznak, igy fel
sem merll a terhesség alatt, hogy ilyen veszélynek voltak kitéve.

A veleszUletett betegségek lehetnek olyanok, amelyek az Ujszulott megtekintésekor mar szembetlinéek, de
lehetnek olyan funkciondlis (mikodési) zavarok, amelyek csak a késdbbi fejlédés folyaman, esetleg
gyogyszeresen korrigalhatd, de sok esetben ma még nincs kezelési lehetéség.
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A genetikai kodrendszer

Az emberi test sejtekbdl épul fel, és valamennyi sejtnek magja 46 (23 par) kromoszémat tartalmaz. Ezen
parok egyike anyai, masik apai eredetli. A kromoszémak hordozzak a kulénb6zé emberi tulajdonsagokat
meghatarozd géneket, tehat ezek azok a kisebb egységek, amelyek meghatérozzak, hogy a szuléktsl
milyen tulajdonsagokat 6rokol az egyén. A 23 kromoszomaparbdl egy par a nemi kromoszémanak felel
meg, a nemi kromoszémak lehetnek X vagy Y kromoszomak. Az ép himivarsejtek a 22 testi kromoszéma
mellett vagy egy X vagy egy Y kromoszéméat tartalmaznak, mig az ép petesejtek a 22 testi kromoszéma
mellett egy X nemi kromoszomat. Ha az Y kromoszomat tartalmazé himivarsejt termékenyiti meg a
petesejtet, az utdd fit lesz, XY nemi kromoszémakkal, mig ha az X kromoszoémat tartalmazd himivarsejt
termékenyiti meg a petesejtet, az utod lany lesz, XX nemi kromoszoémaval.

A genetikai rendellenességek

Genetikai rendellenességeket okozhatnak a gének szintjén bekovetkezett véltozasok és allhatnak a
hattérben szambeli és szerkezeti kromoszdma rendellenességek. Az egyénnek lehet valamilyen genetikai
betegsége vagy hordozhat és atorokithet egy genetikai betegséget anélkil, hogy arrél tudomasa lenne.
GENETIKAI BETEGSEGEK OROKLODESE

Dominans 6réklédés

Dominans ¢roklédés esetén a betegségért felelds gén akkor is kifejti hatasat, ha a kromoszémapar masik
tagjan a megfeleld gén szabalyos, azaz az egészséges tulajdonsdgot hordozza. Ennek megfeleléen a

betegség atorokitésének esélye 50%.

Recessziv 6rokl6dés




