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Genetikai tandcsadds - felvilagositjak a leend6 sziiloket a sziiletendd
gyermek genetikai betegségének lehetéségeirdl vagy rizikofaktorok azonositasarol
melyek genetikai betegségeket okozhatnak. A felmeriilé probléma lehet6ségekrol
szakorvosok tajékoztatjdk a pacienseket. A pontos diagnézis birtokaban
lehet tajékoztatni a part az adott betegség kimenetelérdl, az esetleges terapids
lehet6ségekrolA genetikai tandcsadds indokolt a kovetkezd esetekben:

a. Ha a hazastarsak medddk, tobbszori vetélés el6fordult, pete vagy
$perma embriédonacié el6tt, in vitro fogant embrié betiltetése el6tt, ha az anya
35 az apa pedig 45-nél iddsebb koruak, alkoholizmus, depresszid, cukorbetegség,
drogfiiggdség vagy kronikus betegségben szenved6 sziil6k esetében, ha a terhes né
valamilyen nem indokolt gydgyszert szedett be a terhesség idészakaban.

b. Ha a hazastarsak csaladjaban psihoneurdlis betegség, kromoszéma
rendellenességek, korai elhaldlozasok, genetikai betegségek, gyakori rakbetegség
fordult el6.

c.Egyébtényez6k mint pl. asziil6k eltéré etnikai vagy foldrajzi csoportokhoz
tartoznak, ahol nagy a genetikai betegségek aranya, nagy a sziilék aggodalma,
erdszak utani terhesség esetében vagy rokonsagi kapcsolat esetében.
A veleszilletett fejlédési rendellenesség véletlenszerti kockazata barmely
terhességben koriilbeliill 1/30 (3%). A kockazatot a betegség Oroklédésének
ismeretében szamitjuk ki.

A genetikai betegségek lehetnek:

« Orokletesek — pl. Huntington-kor

« a gametogenézis soran kialakult mutaciok eredménye - pl. Down-kor

« az embrionalis fejlédés soran kialakultak

o az Orokletes tényezék és mutdciok kolcsonhatasabol ereddek - pl.
torpendvés vagy nanizmus.

Genetikaitanacsadaskorazorvosok megvizsgaljakazillet6 csalad pedigréjét
és a genetikai tesztek eredményeit. A genetikai tesztek soran kimutathatok kro
moszomarendellenességek, mutaciok illetve kiilonbozé gének jelenléte vagy
hianya. Ha fennall az esély beteg gyermek sziiletésére, a dontés mindig a sziil6kon
mulik azonban a szakemberek mindig tudatositjdk a lehetséges alternativakat is:
orokbefogadas illetve in vitro megtermékenyités.

Sziiletés elétti diagnozis

A sziiletés el6tti diagndzis folyaman a magzat fejlddését kovetik
figyelemmel. Két tipusi mddszer lehetséges:
Nem invaziv médszerek — nem szolgalnak pontos adatokat a
magzat genetikai dllomanyérol
- ilyen modszerek pl: echografia és a
szimfizis (szeméremcsont és a méhfenék kozotti tavolsag mérése)

- az echografia(50. abra.) egy ultrahang
vizsgalat mely soran megdllapithaté az embrié beagyazddasi helye,
a terhesség kora, a magzat novekedésének iiteme, a magzat neme,
morfoldgidja és az amnionfolyadék mennyisége.

Invaziv modszerek - veszélyeztethetik a magzat és az anya életét,
abortuszhoz vezethetnek. Csak akkor alkalmazzék ha nagy a gyanuja a genetikai
rendellenességeknek.



Cherionic villi

Amniotic Auid

Fetus (8-10 weeks)

Withdraw fluid *« +

Centrifuge

. Amniotic
B cavity

Uterine wall

Cell culture

Ilyen modszerek pl:

Bladkler a. Chorionsziévet biopszia (lepénybiopszia) — a
terhesség els6 harmadaban alkalmazhat6. A chorionsejteket
vizsgaljak mert ezek genetikai dllomanya megeggyezik az
embridéval. Ezzel a modszerrel (51. dbra.) ki lehet mutatni a
Down-kért vagy mas kromoszoma rendellenességeket vagy
akdr genetikai eredetd metabodlikus rendellenességeket is (pl.

sarlosejtes vérszegénység)
b. Amniocentézis - aterhesség masodikharmadaban
alkalmazhatd eljaras (52. abra.). Az amniétikus félyadékbol vald

Ukrine cavity ~ ¥ogina mintavétel altal kimutathatdé a magzat kariétipusa, mutalt gének

$tb.

c. Koldokzsinér punkcié - magzati vér vételét
jelenti a koldokzsinorbdl ha hemoglobinopatia (véralvadasi
rendellenesség) vagy virusos fert6zés veszélye all fenn. E modszer
alapjan a genetikai rendellenességekre lehet kovetkeztetni és 24
6ra alatt megkaphat6 az eredmény.

Fluid composition

Tandcsaddsi szitudcio
| ¥ —— Egy fiatal férfi kér tandcsot, mert 45 éves édesapja
™ |/ ==&i= Huntington-choredban szenved.

_ A Huntington-betegség autoszomalis dominans betegség,
o _ mely a felné6ttkorban jelentkezik, nem egyszer a 40. életév utan.
L Sendiee Remegéssel, inkoordinalt mozgassal, teljes szellemi és fizikai

leépiiléssel jaro, s végiil halalhoz vezetd sulyos betegség.

A tandcsért forduld 21 éves férfi még nem mutatja a betegség tiineteit, de az
oroklésmenetbdl adédoan 50% a kockazata, hogy 6 is megbetegszik élete késGbbi
szakaszaban. Latja az édesapjan azokat a tiineteket, amelyek kialakuldsara
neki is magas a kockdzata. Napjainkban lehetséges a betegség molekuldris
genetikai diagnoézisa, az elvaltozas génszinti kimutatasa. Nehéz dontés mind
a tanacsot kérének, mind a tanacsadonak, hogy elvégezze-e a vizsgalatot vagy
sem. Kell-e azt tudni a betegnek évekkel-évtizedekkel a tiinetek kezdete el6tt,
hogy halalos betegséget hordoz magéban, s csak idé kérdése az idézitett bomba
robbandsa? Ugyanakkor joga van tudni, hogy haldlos betegség génjét hordozza,
s ennek ismeretében sziiletend6 utddai esetében kérheti a magzati diagnosztikat,
megelGzve esetleges beteg gyermek sziiletését. Meg szabad-e vonni az érintettél
azt az informadcidt, hogy nem hordozza a betegség génjét, tehat az egészségesség
tudataval élheti életét, megszabadulva minden szorongastél? Mind megannyi
érdekes, izgalmas kérdés. Tanacsadasunkon azt a gyakorlatot kovetjiik, hogy
amennyiben valaki még tiinetmentes allapotban kér vizsgalatot Huntington-
betegség miatt (preszimptémas diagnosztika), el6tte koriiltekint6en felvilagositjuk
mind a negativ, mind a pozitiv eredmény varhat¢ fizikai és pszichés hatasairél. Ha
mindezek utdn a tanacsot kérd igénybe szeretné venni a genetikai diagnosztikat,
elvégezziik a vizsgalatot.

Eléfordulhat az is, hogy terhes né kér tanacsot, mert egyik sziiléje Huntington-
betegségben szenved, s kéri a sziilletendé magzat vizsgalatat. Ha negativ az
eredmény, az megnyugtat6é a magzatra nézve, s nem mond semmit arrdl, hogy a
terhes hordozza-e a hibds gént. (Mivel ha 6 hordozd, csak 50% eséllyel adja tovabb
a betegségért felelds gént.) Ha azonban a magzatban megtalaljak a génhibat, azt
csak az onmagat egészségesnek gondolo terhestdl kaphatta, hiszen az 4j mutacioé
esélye igen csekély a negativ csaladfaval rendelkezd apa esetében. Tehat a terhes
indirekt uton bar, de tudomast szerez arrdl, hogy 6 is beteg lesz évek multan. Mit
tegyen a sziiletendé magzattal? Szakittassa meg a terhességet, mert nem akarja a
gyermekének azokat a szenvedéseket, amelyeken a beteg sziildje keresztiil ment?



Ugyanakkor a terhesség megszakitdsdval azt is kimondja, hogy megvonja a
gyermektdl azt az életet, amit 6 élt a terhesség 10-12. hetéig, amikor a lepényi
anyagvétel tortént s szembesiilt a tényekkel. Ez a példa is érzékelteti, hogy mennyire
Osszetett és felelGsségteljes feladat lehet a genetikai tandcsadas és a genetikai

diagnosztika.

In vitro megtermékenyités R /4
Az in vitro megtermékenyités (53. dabra.) egy

mesterségesen bekovetkezett terhességi modszer és abban az }-/Y\
esetben alkalmazzdk ha a hdzastarsak koziil legalabb az egyik Ovary .

Sperm

meddd. Az in vitro megtermékenyitést megel6zéen vizsgaljak 9 o

a né ovuldcidjat, endokrin és szaporitd szervei mitkodését A
valamint a férfi spermatozoiddinak szamat, életképességét .
és mozgékonysagat. Az in vitro megtermékenyités megoldds
arra is ha a né egyik petefészke sériilt vagy hianyzik, ha -
sulyos méhnyalkahdrtyagyulladas vagy sikertelen teherbeesési
kisérletek kovetkeztek be.
A mesterséges megtermékenyités [épései:

1. a nét ovulacio serkentd kezelés ala vetik naponta

2. laparoszkopds eljarassal kivonjak az érett petéket a petefészekbol

3. Petri-csészében egyesitik a petesejteket a spermatozdidakkal és 24 éras
inkubalds utan kialakulnak a zigétak

4. a zigbtakat taptalajra helyezik mignem embriok lesznek

5. végiil négy darab embriét beiiltetnek a befogadasra var6 méhbe
Altaldban két hét alatt kidiil, hogy a ndi szervezet befogadta (és hanyat) vagy
kidobja az embriokat. Ha sikeres volt az eljards a nét tovabba hormonalis kezelés
ala vetik. Az in vitro megtermékenyités azonban fiigg a n6 életkoratol, 35 éven alul
15-50%-o0s a siker.

A gydgydszatban alkalmazott klonozds

Az els6 eukaridta DNS-t 1973-ban klénoztdk, egy évvel késébb pedig
elkésziilt a muslica els6 klonozott génkonyvtdra.

Klénozds (54. dbra.)- azonos genetikai dllomdanya sejtek

létrehozasatjelenti. Az 6ssejteket hasznaljak szovetklonok el6allitdsara. Az &ssejtek, g

nem differencidlt sejtek, az em,briéban valamint a felnétt szervezet verképzd &
%

csontvelejében fordulnak eld. Az Sssejtekbdl barmilyen tipusu szoveteket vagy

szerveket el6 lehet allitani. A petoscie
DNS-klénozds - it boisers

genetikailag azonos sejtek eléallitasa. - @Psgih@' ==

Ebben az esetben a gének szarmazhatnak
testi  (szomatikus) sejtekbdl  vagy Peteseir-
embrionalis sejtekbol. Genetikai

e Sejtma
hordozok(vektorok) éltal be lehet juttatni r | g___ o
a klénozott géneket a genomba és ezaltal =" C)G‘) -
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helyettesitheték. A klénozott géneket ‘ “S'E.L?mﬁﬁ:i

baktériumokban is bejuttathatjak melyek %

nagy mennyiségli névekedési hormonok - @ - @

és inzulin termelésére lesznek képesek. R
A klonozas hatranyai: virusos

fert6zés, génszupresszio vagy génkilokédés el6forduldsa. 54. dbra. Klonozds

Embric



Génterdpia - a sejtekben terdpias célbdl genetikai anyagot juttatnak melyek
helyettesitik a mutans géneket. A genetikai betegségek azonositasa soran nemcsak
DNS-szintl diagnosztikara van lehet6ség, hanem mdd nyilik arra is, hogy ép gént
juttassunk be a megfelel6 sejtekbe, ahol az kifejezédhet és pétolhatja azt a funkciét,
amely a betegben a mutacié miatt sériilt. Ez a lehetéség a génterdpia. A DNS-t
altaldban artalmatlanna tett virusok segitségével, vagy liposomaba csomagolva
juttatjiadk be a sejtekbe. A génterdpids kisérletek tobbnyire tumorok kezelésére
iranyulnak. Az egészséges gének bejuttatdsa kétféleképpen torténik:

a. természetes vektorok altal: adeno és retrovirusok felhasznalasaval

b. mesterséges vektorok altal: zsirban burkolt DNS darabok altal pl
lipopoliamidban burkolt DNS.

A retrovirusok genetikai anyaga egyszdlas RNS mely DNS-¢ alakul és
sejtosztédaskor behatol a gazdasejt genomjdba. Az adenovirusok genetikai anyaga
kétszalas és a sejtciklus barmely fazisaban képes beépiilni a gazdasejt genomjaban.

Egyes orszagokban a torvény tiltja a humangenomba val6
beavatkozasokat illetve korlatozza a genetikai informaciokhoz valé jutast.
Elképzelhetd, hogy korlatozni fogjak a genetikai alapon torténd diszkriminaciot
és a genetikai manipuldciét. 2003 ban az AEA-ban betiltottak az emberi klénok
felhasznalasat és mar néhdny eurdpai és dazsiai orszagban is korlatozzdk a
humangenetikai kisérleteket.

I. Karikdzza be a helyes valasztokat. Minden kérdésnek csak egyetlen helyes
telete létezik.
1. Az emberi Y kromoszéma:
a) azonos az X kromoszomaval
b) a G csoportba tartozik
c) egy metacentrikus kromoszéma
d) az autoszémdkhoz tartozik
2. A karcinéma:
a) a fehérvérsejtek rakos betegsége
b) a csontvel6 rakos betegsége
c) a hamszovet rakos betegsége
d) a mezenchima rakos betegsége
3. A metasztazisra (attétre) igaz allitas:
a) egyes virusok hatasaként jelentkezik
b) a daganatos sejtek szétterjedését jelenti
c) egy jéindulatu daganat
d) elsédleges raknak nevezik
4. A magzatviz vizsgalatot (amniocentézist) hasznaljak:
a) a génterdpiaban
b) a terdpias célu klénozasban
c) a sziiletés utani diagnozisban
d) a sziiletés el6tti diagnozisban
5. Kémiai rakkeltd tényezok:
a) az élelmiszer adalékok
b) a baktériumok és virusok
¢) az ionizdl6 sugdrzasok
d) az ultraibolya sugarzas

IL. Irja be az éllitdésok mellé az I betiit ha igaz a kijelentés, a H betiit ha nem
igaz az dllitas.




a. A radioaktiv szennyezés egy kémiai szennyezéstipus.

b. A sziiletés el6tti diagnozis 1ényege bizonyos betegségek felfedezése a
terhesség els6 honapjaiban.

c. A rak a sejtek rendellenes tulszaporodasat jelenti.

d. Az arzénban gazdag novényvéds szerek (peszticidek) tiidorakot
okozhatnak.

e. A csaladtervezés a fogamzdasgatlé modszerek hasznalatat jelenti.

f. A telocentrikus kromoszomak centromeronja kozépen helyezkedik el.

III. Az emberi kromoszémakat hét alaktani csoportba soroljak.

a) Hatarozzon meg két szempontot (kritériumot), amelyeken ez a csoportositas
alapszik!

b) Hatarozzon meg négy kromoszéma tipust a centromeron helyzete szerint!

c) Irjon egy két mondatbol / egy dsszetett mondatbdl 4116 6sszefiiggd szoveget,
amelyben hasznadlja helyesen és Osszefiiggéseiben a kovetkezd fogalmakat: X
kromoszdma, Y kromoszéma, heteroszéma, csirasejt (gaméta)!

IV. A rak a sejtek rendellenes elburjanzasa.
a) Irja le a karcinogenézis meghatérozasat!
b) Nevezze meg a rak négy tipusat, az érintett szovettipus szerint!
c) Magyarazza meg az attétek keletkezését!

V. Klonozassal egymassal azonos szervezetek nyerhetok.

a) Irja le a klénozds meghatérozasat!

b) Allapitsa meg a terapids célu klénozas két elényét!

c) Irjon egy két mondatbol / egy dsszetett mondatbél 4116 6sszefiiggd szoveget,
amelyben hasznalja helyesen és 6sszefiiggéseiben a kovetkezd fogalmakat: bioetika,
klonozds, genetikai betegségek, génsebészet!

VI. A génterapia a humangenetika egy uj teriilete.

a) Irja le a génterdpia meghatdrozasat és nevezzen meg egy betegséget, amelyik ily
maddon

kezelhetd!

b) Hatarozza meg az Gssejtek két jellmzdjét, amelyek a terapias céld klonozasban
valé

felhasznalasukhoz vezettek!

¢) Magyarazza meg a genetikai tandcsadds fontossagat!

VII. A génterapia a humdngenetika egy uj tertilete.

a) Irja le a génterdpia meghatdrozasat és nevezzen meg egy betegséget, amelyik ily
maddon

kezelhetd!

b) Hatarozza meg az Gssejtek két jellmzdjét, amelyek a terapias céla klonozasban
valé

felhasznalasukhoz vezettek!

¢) Magyarazza meg a genetikai tandcsadds fontossagat!

VIIL A sziiletés el6tti diagnozis segitségével ki lehet mutatni bizonyos betegségeket
mar a terhesség kezdeti szakaszaban.

a) Irja le az amniocentézis (magzatviz vizsgilat) meghatérozasat, mint a sziiletés
el6tti

diagnozis modszere!

b) Hatarozzon meg hdrom esetet, amikor genetikai tanacsadast lehet kérni!

c) Magyarazza meg az emberi mesterséges megtermékenyités (in vitro)
jelentGségét!




