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Betegségek etiológiája 

Környezeti

tényezők

Genetikai 

tényezők
Betegség



Heritábilitás

Korreláció Heritábilitás

Egypetéjű ikrek Kétpetéjű ikrek

Ujjlenyomat 

bőrlécei
0.96 0.47 0.98

Magasság 0.90 0.57 0.66

IQ 0.83 0.66 0.34

Szociális érettség 0.97 0.89 0.16

Myocardiális 

infarktus
0.65 0.22 0.86

Monogénes 

domináns betegség
~1 ~0.5 ~1



DNS: az élet molekulája

Humán Genom:

46 humán 

kromoszóma

3 millárd bázispár

25-30.000 gén



Kromoszómák



Genetikai betegségek: 

az öröklődés jellege

• Kromoszóma rendellenességek

• Monogénes betegségek (Mendeli öröklődés)

• Multifaktoriális /Poligénes betegségek 

(Genetikai+környezeti tényezők)



Kromoszóma 

rendellenességek



Kromoszóma rendellenességek

 Extra kromoszóma

• 21 triszómia (Down szindróma) 47+21

• 18 triszómia (Edwards’ szindróma) 47+18

• 13 triszómia (Patau’s szindróma) 47+13

• Kleinefelter’s Szindróma (47XXY)

 Kromoszóma hiány

• 45XO (Turner szindróma)



Down szindróma: 21 triszómia

 1/600 születés

 Rövid, széles orrgyök

 Epicanthalis redő

 Kis szájüreg

 Nagy nyelv

 Nagy, irreguláris fogak

 IQ: 20-50



Patau’s szindróma: 13 triszómia

 1/20,000 születés

 Agyi strukturális rendellenesség

 Kis fej, szemek (micropthalmia)

 Hasadt ajak, szájpad

 Polydactylia

 Szívfejlődési rendellenességek

 75%-os mortalitás az első 

életévben

 100%-os mortalitás 6 éves korig



Edwards’ szindróma: 18 triszómia

 1/11,000 születés

 Kis száj, álkapocs 

(micronathia)

 Alacsonyan ülő, rendellenes 

fülek

 Szívfejlődési 

rendellenességek

 Hallászavar

 90%-os mortalitás egy éves 

korig



Kromoszóma rendellenességekkel társuló 
szívfejlődési rendellenességek

Kromoszóma 
rendellenesség

Szindróma Szívfejlődési rendellenesség

Triploidia 

69,XXX (XXY, XYY) 
> 50%-ban CHD: ASD és VSD

Aneuoploidia

13 triszómia Patau
~80%-ban CHD, 75%-ban komplex CHD: PDA, VSD, ASD, PS. AS, 

dextrocardia, CoA 

18 triszómia Edwards ~90%-ban CHD, főleg komplex: VSD, PDA, ASD, bicuspid PV és AV, CoA

21 triszómia Down ~40%-ban CHD: ECD, TOF: ~20%-ban MVP, AR

45,X0 Turner ~10%-ban CHD: ezek 50%-ban CoA, AS, ARD, VSD, ASD, dextrocardia

Deléciók

4p- Wolf-Hirschorn ~50%-vab CHD, főként komplex: VSD, ASD, PDA, PS

5p- Cri du chat ~20%-ban CHD, főként simplex: VSD, PDA, ASD, PS

Duplikációk

10q24-qter triszómia ~50%-ban CHD, főként komplex: ECD, VSD, TOF

22pter-q11 tri/tetraszómia Cat eye ~50%-ban CHD: főként kompex: TAPVR, VSD, TOF

Egyéb

Xq27.3 Fragilis X sy. ~55%-ban aorta gyök dilatáció, MVP, vagy mindkettő









Monogénes betegségek



Monogénes és poligénes betegségek 

Betegség

Kóroki gén

Monogénes betegség

Hosszú QT sy.

Hypertrophiás cardiomyopathia

Brugada sy., stb.



Családfa: jelölések



Autoszómális domináns öröklődés



Autoszómális recesszív öröklődés



X-hez kapcsolt domináns 
öröklődés



Genetikai diagnózis



A kromoszómától a mutációig

• Kromoszóma analízis

• Fluorescens in-situ-hibridizáció (FISH)

• Kóroki gén meghatározása:

pozicionális klónozás

direkt mutációanalízis

• Mutációanalízis: deléció

inzerció

pontmutációk

• Szekvenálás



Dystrophin gén deléció kimutatása 
multiplex PCR módszerrel

547 bp (e45)

268 bp (e44)

360 bp (e8)

416 bp (e17)
459 bp (e19)
506 bp (e48)

A B C D EM

A dystrophin gén 45-52 exonjai deléciójának igazolása



KCNH2 gén exon 4 PAGE

B C N MA

200 bp

300 bp



KCNH2 gén exon 4: 11 bp inzerció 

normál

mutáns



mutáns

normál

KCNH2 gén exon 4: 11 bp inzerció 



Single strand conformation 
polymorphism (SSCP)

kettős szálú DNS mutáns kettős szálú 

DNS

denaturáció, 

lehűtés 

két szeparált egyes, 

mutáns DNS szál
két szeparált egyes 

DNS szál

+ +



Single strand conformation 
polymorphism (SSCP)

+ +

elektroforézis, ezüst 

festés



SSCP analízis: MYH7 gén exon 19

A: negatív kontroll

B: vizsgált minta

P: pozitív kontroll

C: negatív kontroll

D: negatív kontroll



SSCP: mintázatok



Denaturing high performance liquid 
chromatography (DHPLC)



MYBPC3 gén exon 33: Gln1226Stop 
mutáció

C   A    G 

C/T  A   G

Gln

Stop

C    T    G

C   T  A/G



MYH7 gén exon 19: Arg719Gln mutáció



MYH7 gén exon 19: MspI restrikciós hely 

MspI

C-CGG-C

C-CAG-C

C-C GG-C

C-CAG-C

MspI

vad típus

mutáns



KÖSZÖNÖM A FIGYELMET !


