
Genetikai betegsGenetikai betegséégek gek 
diagnosztizdiagnosztizáálláása sa 



Genetikai betegsGenetikai betegséégek szintjeigek szintjei

GenomGenom

KromoszKromoszóómama

GGéénn



GenomszintGenomszint űű::

GGéénszegnszegéénysnyséég v. gg v. gééngazdagsngazdagsáág. g. 

TriszTriszóómiamia pl.: pl.: Down kDown kóórr (21)(21)

PatanPatan szindrszindróómama (13)(13)
Edwards szindrEdwards szindróómama (18)(18)

MonoszMonoszóómiamia: nagyon ritka pl.: : nagyon ritka pl.: 

Turner szindrTurner szindróómama (nemi, X0)(nemi, X0)

DetektDetektáálláása:sa: KariotipizKariotipizáállááss



KromoszKromosz óóma szintma szint űű

KiegyensKiegyensúúlyozott lyozott 
KiegyensKiegyensúúlyozatlanlyozatlan

IntersticiIntersticiáálislis deldeléécicióó
TerminTermináális dellis deléécicióó
Reciprok transzlokReciprok transzlokáácicióó
Centrikus fCentrikus fúúzizióó
InverziInverzióó
InszerciInszercióó



KromoszKromosz óóma szintma szint űű
KiegyensKiegyensúúlyozott:lyozott: GGéénvesztnvesztéés ns néélklküüli li áátrendeztrendezőőddéés. Okozhat s. Okozhat 

leukleukéémimiáát, hiperaktivitt, hiperaktivitáást, tumort,st, tumort,……

KiegyensKiegyensúúlyozatlan:lyozatlan: GGéénvesztesnvesztesééggel jggel jáárróó áátrendeztrendezőőddéés. s. LethLetháálislis v. v. 
ssúúlyos fenotlyos fenotíípusos elvpusos elvááltozltozáások. sok. 

�� GyGyűűrrűű kromoszkromoszóómama: szomatikus : szomatikus éés ments mentáális retardlis retardáácicióó
�� MonogMonogéénesnes: autoszom: autoszomáán v. szex kromoszn v. szex kromoszóómmáán.n.

AutoszAutoszóómmáális: Struktlis: Struktúúr gr géén, receptor gn, receptor géén mutn mutáácicióó
Enzim, hemoglobin gEnzim, hemoglobin géénjnjéét t éérintrintőő mutmutáácicióó, pl.:, pl.:

�� SarlSarlóósejtes ansejtes anéémiamia (hordoz(hordozóók vk véédettek a maldettek a malááririáával szemben)val szemben)
�� CisztikusCisztikus fibrfibróóziszis (v(véédettsdettséég kolerg koleráával szemben)val szemben)



GGéén szintn szint űű
�� InIn frameframe
�� FrameFrame shiftshift

1.1. AddAddíícicióó
2.2. DelDeléécicióó
3.3. KicserKicserééllőőddééss

�� NonsenseNonsense: stop : stop kodonkodon
�� MissenseMissense: m: máás aminosavs aminosav
�� SenseSense: ugyanaz az aminosav: ugyanaz az aminosav

1.1. IntrononIntronon
2.2. ExononExonon

�� Trinukleotid Trinukleotid repeatrepeat mutmutáácicióó: (CGG): (CGG)nn �� Fragilis XFragilis X : n: nőőben sokszorozben sokszorozóódik   dik   
(CAG)(CAG)nn �� Huntington Huntington choreachorea : f: féérfiban rfiban 
(CTG)(CTG)nn �� MiotMiotóómimiááss izomdisztrizomdisztróófiafia : cs: csííravonalban ravonalban 



RestrikciRestrikci óós ts t éérkrk éépp

GGéénszintnszintűű

DNS szakasz emDNS szakasz eméésztsztéésese

ggéélelektroforlelektroforéézissel zissel 

TTööbb kbb küüllöönbnböözzőő restrikcirestrikcióós enzimmel s enzimmel 
megismmegisméételve rtelve réészletes szletes éés a DNS s a DNS 
szakaszra jellemzszakaszra jellemzőő kkéép.p.



Specifikus kSpecifikus k éémiai hasmiai has ííttááss

BBáázisszekvenciazisszekvencia meghatmeghatáározrozáás. Ks. Kéétftfééle mle móódszer: dszer: 
MaxamMaxam--GilbertGilbert éés Sanger. s Sanger. 

KKéét kt küüllöönbnböözzőő specificitspecificitáássúú restrikcirestrikcióós s 
endonukleendonukleááz z 
DNSDNS--lláánc 3nc 3’’ vvééggéét t 3232PP--vel jelvel jelöölik lik 
KKéét lt lááncot hncot hőődenaturdenaturáácicióóval szval széétvtváálasztjlasztjáákk
RRéészleges hasszleges hasííttáás s 
PoliakrilamidPoliakrilamid--ggéélelektroforlelektroforéézis zis 
AutoradiogrAutoradiográáfifiááss helymeghathelymeghatáározrozááss



MegszakMegszak íított enzimatikus tott enzimatikus 
szintszint ééziszis

BBáázisszekvenciazisszekvencia meghatmeghatáározrozáássáára.ra.
EgyszEgyszáállúú DNSDNS-- lláánchoz komplementert nchoz komplementert 
szintetizszintetizáálunk, lunk, éés az alapjs az alapjáán hatn hatáározzuk meg az rozzuk meg az 
eredeti leredeti láánc szekvencinc szekvenciáájjáát. t. 
SzintSzintéézis megszakzis megszakííttáása: sa: didezoxididezoxi--
ribonukleotidokkalribonukleotidokkal
ÚÚj lj láánc 5nc 5’’ vvééggéét radioaktt radioaktíív foszfv foszfááttal jelttal jelööliklik
FeltFeltéételek megvtelek megváálasztlasztáása sa �� bebeééppüülléés s 
statisztikai valstatisztikai valóószszíínnűűsséég szerint g szerint 
GGéélelektroforlelektroforééziszis



RadioaktRadioakt íívan jelzett prvan jelzett pr óóbbáákk

HHőődenaturdenaturáácicióó

Komplementer, radioaktKomplementer, radioaktíívan jelzett van jelzett 
nukleinsav szekvencia az elegyhez. nukleinsav szekvencia az elegyhez. 

Ha hibridizHa hibridizáácicióó �� keresett szekvencia keresett szekvencia 
jelen van. jelen van. 

SouthernSouthern-- éés s NorthernNorthern--blotblot



KromoszKromosz óómasmas éétata

GGéének kromosznek kromoszóómmáán valn valóó elhelyezkedelhelyezkedéése se 
Alapja:Alapja: ggéénknköönyvtnyvtáár kr kéészszííttéése sorse soráán n 
egymegymáást valamelyest st valamelyest áátfedtfedőő DNS darabok DNS darabok 
keletkeznek keletkeznek éés s ééppüülnek be a vektorba. Az lnek be a vektorba. Az 
áátfedtfedéések rsek réévvéén igen hosszn igen hosszúú, , öösszefsszefüüggggőő
DNSDNS--szakaszok klszakaszok klóónozhatnozhatóók k éés s 
analizanalizáálhatlhatóók.k.



DNSDNS--chipchip

AutomatizAutomatizáált szekvenciameghatlt szekvenciameghatáározrozááss. . 
CellCelláákra osztott lemez kra osztott lemez 
CellCelláákhoz szintetikusan elkhoz szintetikusan előőáállllíított tott oligonukleotidokatoligonukleotidokat
kköötnek.tnek.
VizsgVizsgáálandlandóó nukleotidnukleotid egyszegyszáállúúvváá ttéétele tele éés jels jelöölléése.se.
JelJelöölléés alapja: biotin s alapja: biotin éés avidin affinits avidin affinitáása. sa. 
DNSDNS--chipet a mintaanyagba merchipet a mintaanyagba meríítik. tik. 
HibridizHibridizáácicióó
MosMosááss
MMűűszeres leolvasszeres leolvasáás, s, éértrtéékeli. keli. 



KKéészszíítette: tette: SzeitzSzeitz AnitaAnita

GruizGruiz Katalin BiotechnolKatalin Biotechnolóógia c. tgia c. táárgyrgyááhozhoz


