Genetikal betegsegek
diagnosztizalasa




Genetikal betegsegek szintjel

Genom
Kromoszoma
Gén




Genomszint u:

GEenszegenyseg v. gengazdagsag.
Triszomia pl.: Down kor (21)
Patan szindroma (1.3)
Edwards szindroma (1.8)
Monoeszomia: nagyon ritka pl.:
Turner szindroma (nemi, X0)
Detekialasa: Kariotipizalas




Kromosz oma szint u

Kiegyensulyozott

Kiegyensulyozatlan
Intersticialis delecio
Terminalis delecio
Reciprok transzlokacio
Centrikus fuzio
Inverzio
Inszercio




Kromosz oma szint u

Kiegyensulyozott: Génvesztés nelkili atrendezédes. Okozhat
leukémiat, hiperaktivitast, tumort,...

Kiegyensulyozatlan: Genveszteseggel jaro atrendezdédes. Lethalis v.
sulyos fenotipusos elvaltozasok.

Gydr kromoszoma: szomatikus és mentalis retardacio
Monogenes: auteszoman V. Szex kromoszoman.
Autoszomalis: StruktUr gen, receptor gén mutacio
Enzim, hemoglobin génjet érintd mutacio, pl.:
Sarlosejtes anémia (hordozok védettek a malariaval szemben)
Cisztikus fibrozis (vedettség koleraval szemben)




Gén szint u

In frame
Frame shift

Addicio
Delécio
Kicserelodes

Nonsense: stop kodon
Missense: mas aminosayv.
Sense: ugyanaz az aminosav

Intronon
Exonon

Trinukleotid repeat mutacio: (CGG)n - Fragilis X : nében sokszorozodik

(CAG)n > Huntington chorea : férfiban
(CTG)n > Miotomias izomdisztrofia : csiravonalban




Restrikci 0s terkep

Genszintl
DNS szakasz emesztese
gelelektroforezissel

Tobb kiulonb6zo restrikcios enzimmel
megismeételve reszletes es a DNS
szakaszra |ellemzo kep.




Specifikus k emial has 1tas

Bazisszekvencia meghatarozas. Ketfele modszer:

Maxam-Gilbert es Sanger.

Ket kllonb6z6 specificitasu restrikcios
endonukleaz

DNS-lanc 3" veget *2P-vel jelolik

Ket lancot hodenaturacioval szetvalasztjak
Részleges hasitas
Poliakrilamid-gelelektroforezis
Autoradiografias helymeghatarozas




Megszak itott enzimatikus
SZInt ezIs

Bazisszekvencia meghatarozasara.

Egyszalti DNS- lanchoez komplementert
szintetizalunk, és az alapjan hatarozzuk meg az
eredeti lanc szekvenciajat.

Szintezis megszakitasa: didezoxi-
ribonukleotidokkal

Uj lanc 5’ végét radioaktiv foszfattal jelolik

Feltetelek megvalasztasa - beépules
statisztikal valoszintseg szerint

Geélelektroforezis




Radioakt ivan jelzett pr obak

Hodenaturacio

Komplementer, radioaktivan jelzett
nukleinsav szekvencia az elegyhez.

Ha hibridizacio > keresett szekvencia
jelen van.

Southern- és Northern-blot




Kromosz omas eta

Genek kromoszoman valo elhelyezkedéese
Alapja: genkonyvtar keszitese soran
egymast valamelyest atfedo DNS darabok
keletkeznek és épulnek be a vektorba. Az

atfedesek réven igen hosszu, 0sszefliggo
DNS-szakaszok klonozhatok es
analizalhatok.




DNS-chip

Automatizalt szekvenciameghatarozas.
Cellakra osztott lemez

Cellakhoz szintetikusan eléallitott oligonukleotidokat
kotnek.

Vizsgalando nukleotid egyszaluva téetele es jeldléese.
Jeloles alapja: biotin €s avidin affinitasa.
DNS-chipet a mintaanyagba meritik.

Hibridizacio

Mosas

MUszeres leolvasas, ertekel.
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