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A betegség, a beteg gyermek születésének megelõzése mind a társadalom, mind
pedig az orvostudomány egyik központi törekvése. A gyermeket vállaló szülõk
napjainkban igényt tartanak a korszerû molekuláris genetikai vizsgálatokon alapu-
ló diagnosztikára. A hagyományos elbeszélgetésen alapuló direkt genetikai ta-
nácsadást mára kiváltotta, az információk cseréjén a tudomány aktuális állásának
ismertetésén, és molekuláris valamint cytogenetikai vizsgálatok eredményein ala-
puló genetikai tanácsadás. A modern társadalomban az elsõ gyermek vállalása, a
szülõk életkorának tekintetében egyre inkább kitolódik, egyre több nõ 35. év felett
vállal terhességet. A fejlõdõ ultrahang- és szérummarker-vizsgálatok, mint szûrõ-
módszerek, egyre érzékenyebben és egyre nagyobb biztonsággal szûrik ki azokat a

várandósokat, akiknél praenatalis diagnosztikai vizsgálatok elvégzése indokolt, annak érdekében,
hogy a beteg gyermek születését elkerüljék és egészséges gyermekük születhessen.

A molekuláris genetika fejlõdésével egyre több betegség genetikai háttere válik ismertté, így
azoknál a terheseknél is lehetséges a magzati molekuláris diagnosztika elvégzése, ahol a családi kór-
történetben valamilyen genetikai betegség fordul elõ.

A könyvben a szerzõk molekuláris praenatalis diagnosztika bemutatását tûzték ki célul. A szülé-
szeti gyakorlatban leggyakrabban alkalmazott molekuláris biológiai eljárások kerülnek bemutatásra
a klinikai genetikai gyakorlatban sûrûn elõforduló betegségekkel együtt.

A szerzõk áttekintik a praenatalis diagnosztika alakulását napjainkig, az elmúlt ötven évben al-
kalmazott módszereket, ismertetik a mintavételi eljárásokat, a diagnosztikus vizsgálatok menetét, a
leggyakoribb számbeli kromoszóma-rendellenességek kimutatására alkalmazott molekuláris bioló-
giai módszereket, valamint tárgyalják a klinikai gyakorlatban leggyakrabban elõforduló genetikai
betegségeket. A várandósság során bekövetkezõ vírusfertõzések, következményeik és azok praena-
talis kimutatása teljesen új fejezet, ilyen részletességgel és alapossággal eddig nem került még feldol-
gozásra, ezáltal sok új és hasznos információt tartalmaz, ugyanakkor sok tévhitet is eloszlat.

Tárgyalásra kerülnek a preeimplantációs diagnosztika és a neminazív praenatalis diagnosztika
napjainkban alkalmazott eljárásai. Ezek a módszerek számos házaspár számára elkerülhetetlen és
egyetlen lehetõséget jelentenek, hogy egészséges gyermekük születhessen. A neminvazív praenatalis
diagnosztika a szakterület legintenzívebben kutatott területe, melybe nemcsak a kutató és klinikus
társadalom, de a biotechnológiai konzorciumok és az Európai Unió is nagy energiákat és nem utolsó
sorban anyagi forrásokat fektet. A vizsgálatok alapvetõ célja, hogy olyan vizsgálóeljárások álljanak a
várandósok rendelkezésére, melyek kockázata minimális, ugyanakkor a vizsgálati eredmény ugyan-
olyan megbízható legyen, mint a klinikai gyakorlatban napjainkban alkalmazott invazív vizsgálóel-
járásoké.

A könyv hasznos olvasnivaló a gyakorló szülész-nõgyógyászoknak, humángenetikusoknak, mo-
lekuláris genetikusoknak, neonatológusoknak, perinatológusoknak, szakvizsgára készülõknek és a
téma iránt érdeklõdõ orvosoknak, orvostanhallgatóknak, biológusoknak és védõnõknek is.

Nagy Bálint, Lázár Levente, Rigó János Jr.
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AAV adenoasszociált vírusok

aCGH molekuláris genotipizálás arrayCGH

ACh acetilkolin

ADE antibody dependent enhancement; ellenanyag-
függõ fertõzõdésfokozódás

AFP alfa-fetoprotein

B19 humán parvovírus B19

BCBL body cavity based lymphoma

BMD Becker-izomdystrophia

CAV Coxsackie A vírus

CAVD congenitalis vas deferens

CBV Coxsackie B1-6 vírus

CF cystás fibrosis

CFTR cystás fibrosis transzmembrán regulátor

CGH összehasonlító genomiális hibridizáció
(comparative genomic hybridisation)

CHAT kolin-acetil-transzferáz enzim

ClC-1 kloridcsatorna 1 gén

CMS congenitalis myasthenia szindróma

CMV cytomegalovírus

CPE cythopahtogen effect; citopatogén hatás

CRS congenitalis rubeola szindróma

C-sáv centromera festés

CVS chorionboholy-mintavétel (chorionvillus
sampling)

CVS veleszületett varicella szindróma

Cy3 Cyanine 3 festék

Cy5 Cyanine 5 festék

DAG1 dystrophin-associated glycoprotein

DAPC dystrophin-asszociált fehérje komplex

DIC disszeminált intravascularis coagulopathia

DM1 dystrophia myotonica 1. típusú betegség

DMD Duchenne-izomdystrophia

DMD/ BMD Duchenne/Becker-izomdystrophia

DMPK dystrophia myotonica protein-kináz gén

DMWD dystrophia myotonica WD repeat containing
gene

dNTP deoxinukleotid-trifoszfát

dok-7 Dok ‘downstream-of-kinase’ család (gén)

EBV Epstein–Barr-vírus

EDMD Emery–Dreifuss-izomdystrophia

ES exanthema subitumot

EV enterovírus

FACS fluorescent activated cell sorting

FCMD Fukuyama congenitalis izomdystrophia

FIM familiaris gyerekkori myasthenia

FISH fluoreszcens in situ hibridizáció

FIX X. faktor

FKRP fukutin-related protein

FSHD facioscapulohumeralis izomdystrophia

FVIII III. faktor

G-sáv Giemsa-festés a 9. kromoszóma másodlagos
befûzõdésének kimutatására

G-sáv savas-sós Giemsa-festés

HAG hemagglutináció-gátlás

HAV hepatitis-A-vírus

HBIG hepatitis-B ellenanyagot magas titerben tartal-
mazó immunglobulin

HCV hepatitis-C-vírus

HEV hepatitis-E-vírus

HGV hepatitis-G vírus

HHV-4 humán herpesvírus 4

HHV-5 humán herpesvírus 5

HHV-6 humán herpesvírus 6

HHV-7 humán herpesvírus 7

HHV-8 humán herpesvírus-8 (vagy KSHV)

HIV humán immundeficiencia vírus

HPaV-B19 humán parvovírus B19

HPRT hipoxantin-guanin-foszforibozil-transzferáz

HPV humán papillomavírusok

HTLV 1-4 humán T-sejtes leukaemiavírusok

HVB hepatitis-B-vírus

ICSI intracytoplasmaticus spermium injekció

IE immediate early

KSHV Kaposi-sarcomához társult herpesvírus

LARGE acetylglycosaminytransferase-like protein



PRAENATALIS MOLEKULÁRIS GENETIKA

R ö v i d í t é s e k

16

LCM lymphocytás choriomeningitis

LED lupus erythematosus disseminatus

LGMD végtagövi izomdystrophia

LGMD2I végtagövi izomdystrophia 2I

LIP lymphoid interstitialis pneumonia

LOH heterozigótaság elvesztése (loss of
heterosigosity)

MACS magnetic activated cell sorting

MBNL1, MBLL, MBXL
CUG binding proteinek

MDC congenitalis izomdystrophia betegségcsoport

MEB muscle-eye-brain

MEPP miniatûr véglemezpotenciál

MMR morbilli-mumps-rubeolavakcina

MTMR-1 myotubularin-related 1 gén

MuSK izomrost felszínén elhelyezkedõ
izomspecifikus kináz

NAIP neuronal apoptosis inhibitory protein)

NMJ neuromuscularis junctio

NOR ezüstfestés a nukleolusz organizátor régió fel-
tüntetésére

NT tarkóredõ-vastagság

PAPP-A pregnancy associated plasma protein A

PCR polimeráz láncreakció

PGD preimplantációs genetikai diagnosztika

PGS preimplantációs genetikai szûrés

POMT1 o-mannozil-transzferáz-1 fehérje

PRCA pure red cell aplasia

PRP progresszív rubeola panencephalitis

Q-sáv quinacrin-festés

RFLP restriction fragment length polymorphism
(restrikciós fragment polimorfizmus)

RRP rekurrens respiratoricus papillomatosis

R-sáv reverse

RV rubeolavírus

SCID súlyos kombinált immunhiányos betegség

SEPN1 selenoprotein N1

SLO Smith–Lemli– Opitz- (szindróma)

SMA spinalis izomatrophia

SMN Survival of Motor Neuron

STI Sexually Transmitted Infections

STR small tandem repeats

sz b-hCG szabad béta-HCG

TAC transient aplastic crisis

TORCH Toxoplasma gondii, rubeola-, cytomegalo- és
herpes simplex vírus

TRIMM32 tripartite motívumot tartalmazó fehérje

T-sáv telomera festés

TTV Torque teno vírus

TUNEL terminális uridine dinucleotide labelling

UdTP uridin-dinukleotid-trifoszfát

uE3 unconjugeted oestriol

VGCC feszültség függõ kalciumcsatorna

VTM vírustranszport médium

VZV varicella-zoster vírusX
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A típusú öröklõdõ vérzékenység 86
acetilkolin (ACh) 75
acetilkolinreceptor (AChR) 76, 77
acetylglycosaminytransferase-like protein (LARGE)

62
ADE (antibody dependent enhancement ellenanyag-

függõ fertõzõdésfokozódás) 114
adenoasszociált vírus (AAV) 113
adenovírus 146
agrin 76
agrin-MuSK-rapsyn-nACh receptor útvonal 76
aktin 63
alfa-fetoprotein (AFP) 29
Alport-szindróma 154
aneuploid sejt 28
a1-antitripszin-hiány 154
anyai vérben fellelhetõ szabad magzati nukleinsavak

izolásása 159, 165
anyatejadás 147
apai allél által meghatározott örökletes betegség 169
array-CGH (komparatív genomiális hibridizáció) 64
A-típusú haemophilia 88
autoszomális triszómiák 28

B
bárányhimlõ 128
Becker-izomdystrophia (BMD) 56
béta-thalassaemia 169
blastomerabiopsia 152
Brushfield-pontok 29
a-bungarotoxin 77

C
calpain-3 63
caveolin 63
centroméraspecifikus DNS-próbák 21
CFTR gén 50
chorionboholy-mintavétel (CVS) 38, 40, 94
ciklusszám 44
coagulopathia 86

comparative genomic hybridisation (CGH) 23
congenitalis adrenalis hyperplasia 154
congenitalis izomdystrophia betegségcsoport (MDC)

56
congenitalis myasthenia szindróma (CMS) 75
congenitalis rubeola szindróma (CRS) 133, 134
congenitalis toxoplasmosis 106
congenitalis varicella szindróma (CVS) 129
congenitalis vas deferens (CAVD) hiány 49, 50
Coxsackie A vírus (CAV) 139
Coxsackie B1-6 vírus (CBV) 139
CUG binding protein 80
cystás fibrosis 49, 154

transzmembrán regulátor (CFTR) 49, 50
cytomegalovírus (CMV) 113, 115

D
deléció 32, 33
dengue-vírus 113, 114
deoxinukleotid-trifoszfátok (dNTP) 43
direkt mutációanalízis 72
direkt víruskimutatási módszerek 123
disszeminált intravascularis coagulopathia (DIC) 86
DMPK (dystrophia myotonica protein-kináz gén) 79
DMWD (dystrophia myotonica WD repeat

containing gene) 80
DNS-fragmens-analízis 44
dok-7 (Dok ‘downstream-of-kinase’ család) 77
Down-szindróma 28, 32, 169
Duchenne muscularis dystrophia 56, 154
Duchenne/Becker-izomdystrophia (DMD/ BMD) 56
duplikáció 32, 33
dysferlin 63
dystrobrevin 62
b-dystroglycan 61
dystroglycan komplex 61
dystroglycan-dystrophin komplex 62
dystrophia myotonica 79, 80, 154
dystrophin gén 57, 61
dystrophin-associated glycoprotein 1 (DAG1) 61
dystrophin-asszociált fehérje komplex 57
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E
Edwards-szindróma 30
Elucigene teszt 52
emerin 63
Emery–Dreifuss-izomdystrophia (EDMD) 56, 63
enterovírus-fertõzések 114, 139
Epstein–Barr-vírus (EBV) 113, 115
erythema infectiosum 136, 137
exanthema subitum (ES) 132

F
F8 gén 92, 94
facioscapulohumeralis izomdystrophia (FSHD) 56,

65
familiáris adenomatosus colon polyposi 154
familiaris gyerekkori myasthenia (FIM) 75
fast-channel szindróma 77
fibrinháló 86
floppy bébi szindróma 75
fluorescent activated cell sorting (FACS) 171
fluoreszcens in situ hibridizáció (FISH) 20
fluoreszcens PCR 44
fragilis X szindróma 154
Fried–Emery-kór 69, 70
fukutin-related protein (FKRP) 62
Fukuyama congenitalis izomdystrophia (FCMD) be-

tegség 62

G
genetikai tanácsadás 35, 95
Gregg-szindróma 116

H
haemophilia 86, 154
haplotípus-analízis 72
hármasteszt 30
HELLP szindróma 164
hemagglutináció-gátlás (HAG) 135
hepatitis-A vírus (HAV) 114, 143
hepatitis-B vírus (HBV) 141
hepatitis-C vírus (HCV) 142
hepatitis-E vírus (HEV) 143
hepatitis-G vírus 114
hepatitisvírusok 141
herpes simplex vírus 114
hímivarsejtek genetikai vizsgálata 151
HLA-tipizálás 151
hot spot régió 57
HPRT-deffektus 154
humán cytomegalovírus (CMV) 124
humán hepatitis-E vírus 113
humán herpesvírus 3 (HHV3) 128
humán herpesvírus 4 (HHV4) 115
humán herpesvírus 5 (HHV5) 115, 124
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