[image: image1.png]A recessziv gének csak abban az esetben fejtik ki hatasukat, ha a kromoszdémapar mindkét tagjan a
betegsegeért felelés gen jelen van. Néhany koros recessziv gént valamennyi ember hordoz, azonban a
legtébb emberben ennek nincs semmilyen kovetkezménye, hiszen a génpar masik tagja az egészséges
jelleget hordozza, és ez dominans, azaz elnyomja a ,kéros” gén hatdsat. Az utod tehdt csak abban az
esetben lesz beteg, ha mindkét szlidje hordozza a betegségért felelds gént, illetve mindkettdjuktd! a
kromoszémapar azon tagjait ¢rokli, amelyiken a betegségért felelés gén foglal helyet. Ennek az esélye
mindkét szl¢ hordozo volta esetén 25%.

Nemhez kotott 6roklédés

Ez esetben a betegségért felelds, csaknem valamennyi esetben recessziv gén az egyik X kromoszéman
helyezkedik el. Recessziv gén esetében tehat az anya hordozza a betegséget anélkil, hogy 6 maga beteg
lenne. Lanyainak 50% eséllyel atadhatja a kéros gént, és ez esetben 6k is hordozok lesznek. A fii utddok
azonban 50% eséllyel betegek lesznek, hiszen anyjuktol vagy az egészséges vagy a kéros gént hordozd X
kromoszomat 6roklik.

Kromoszéma rendellenességek

Szamtalan fajtajuk létezik és tobbszoros rendellenességeket eredményeznek, amelyek silyos szellemi
fogyatékossaggal is tarsulnak. Ezen esetek hatterében allhatnak hianyzo vagy szamfeletti kromoszomak,
néha a kromoszomaknak csak egy kisebb darabja hidnyzik vagy kettéz6édik meg. A legtdbb kromoszoma
rendellenesség az ivarsejtek képzédése soran keletkezik. Bizonyos esetekben azonban ezek a
rendellenességek is 6rokletesek, azaz valamelyik szilé hordoz olyan szerkezeti atrendezédést, ami az &
esetikben ugyan sem hiannyal, sem tobblettel nem jar, az utodoknak atérokitve az utodban vagy
kromoszoma tobbletet vagy hianyt idézhet eld.

Multifaktorialis 6réklésmenet

A legtobb velesziletett rendellenességet a genetikai és kornyezeti tényezék egyittes hatasa idézi eld. Az
ismetlodés esélye attdl fugg, hogy hany csaladtag érintett, illet/e jelentésen befolyasolja az is, hogy az adott
népességben milyen a betegség / rendellenesség gyakorisaga.

M A GENETIKAI TANACSADAS CELJA?

A genetikai tanacsadas célja, hogy segitse azokat a csaladokat a csaladtervezésben, akiknek barmilyen ok
miatt az atlagosnal magasabb a kockazatuk arra, hogy utéduk valamilyen rendellenességgel vagy
betegséggel  szlletik. Az emelkedett kockdzat okai lehetnek a csaladban  el6fordult,
betegségek/rendellenességek, a terhesség alatt az anyat ért barmilyen kulsé artalom, az anya életkora vagy
bizonyos betegségei, illetve a terhesség soran a magzatra vonatkozo szlrévizsgalatok eredménye.

A genetikal tanacsadas sorén a hazaspar valaszt kaphat arra a kérdésre, hogy mi az adott esetben a
szoban forgd betegség/rendellenesség ismétiddésének (eléfordulasanak) esélye. Ehhez természetesen
sziikség van arra, hogy a tanacsadést végzé orvos megfeleléen tajékozott legyen a kérdéses betegséggel
kapcsolatban. Ennek érdekében célszerll a beteg csaladtagra vonatkozo valamennyi orvosi dokumentumot
elhozni a tanacsadasra. Amennyiben a hazaspar nem ismeri a szoban forgod betegséget, megfeleld
felvilagositast kaphat a betegség sulyossagarol, lefolyasardl, a gyogyitas esetleges lehetéségeirdl.

Természetes igénykent merul fel a legtobb tandcskérében a magelézés. Sajnos napjainkban nagyon kevés
rendellenesseg eseteben van lehetéség az elsédleges megeldzésre, azaz a fogamzas eldtt, illetve a
terhesség korai idészakaban az anya betegségének megfelel6 kezelésével, esatleg bizonyos vitaminok
potiasaval megakadalyozni a rendellenesség kialakulasat. Tekintettel arra, hogy bizonyos helyzetekben
ezek a megeldzés eszkdzei, célszer(i mar a terhesség vallalasa elttt felkeresni a genetikai tanacsadot

A legtobb betegség / rendellenesség esetében azonban ma még csak a masodlagos megeltzés lehetdsége
adott. A méhen beldli (intrauterin) magzat vizsgalata révén felismerésre kertlhetnek bizonyos betegségek,
rendellenességek. Néhany rendellenesség ma mar az intrauterin életben is eredményesen kezelhetd,
legtobbszér azonban ilyenkor csak a terhesség befejezése ajanlhaté fel, mint egyetlen lehetéség a beteg
magzat megszuletésének megakadalyozésara. A tanacsadast végzé orvos minden esetben csak
felvilagositast végez, a dontéseket természetesen a hazasparnak kell meghozni.

A tanacsadas soran a hazaspéar valaszt kap arra is, hogy az adott esetben milyen vizsgalatok révén
ismerhet6 fel vagy zarhato ki a széban forgé betegség. Ezek kozott a vizsgalatok kozoétt vannak olyanok is,




