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A molekuláris genetika rohamos fejlődése 
révén több öröklődő betegség gén-szintű diag­
nosztikája a fejlettebb központokban m ár ru­
tinmódszerré vált. Ugyanakkor lelassult a ha­
ladás a kromoszóma-rendellenességek kutatá­
sában, pedig ezek az aberrációk okozzák a 
meddőségi panaszok 10%-át, a spontán veté­
lések csaknem felét és az értelmi fogyatékosság 
és a fejlődési rendellenességek jelentős hánya­
dát. Az ezekhez vezető okok egy része ismert, 
de életünkből nem iktatható ki, mint pl. a 
vírusfertőzések, a háttérsugárzás vagy egyes 
vegyi hatások. Az okok további feltárása és 
felszámolása mellett jó lehetőséget adna a 
megelőzésre, ha ismernénk a kialakulás me­
chanizmusát, és abba beavatkozhatnánk.

A számbeli kromoszóma-hibák (aneuploidi- 
ák) keletkezésének klasszikus módja a non- 
disjunctio. Erről akkor beszélünk, ha egy kro­
moszómapár tagjai a sejtosztódás során nem 
válnak szét, hanem együtt maradnak az egyik 
leánysejtben, miáltal ott az adott kromoszó­
mából többlet, a másik utódsejtben viszont 
hiány jön létre. A non-disjunctióhoz vezető 
tényezők és jelenségek korábbi irodalmából itt 
csak a szatellita-asszociációt említjük meg. En­
nek lényege az akrocentrikus kromoszómák
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szatellitáinak összetapadása, amely a transzlo­
kációhoz hasonlóan az „összetapadt” kromo­
szómák vándorlását megakadályozva okozhat 
számbeli rendellenességet. A kérdés részletezé­
se nélkül itt csak azt említjük meg, hogy a 
hatvanas évek számos közlésével egyetértésben 
magunk is észleltünk összefüggést a triszómiák 
és a szatellita-asszociációk előfordulása között 
[30]. A Down-kórosok családjában megfigyelt 
korrelációt azonban nem tartjuk még elég 
egyértelműnek ahhoz, hogy ezt a genetikai ta ­
nácsadásban komolyan mérlegeljük, másrészt 
a jelenség elsősorban az akrocentrikusokat 
érinti, és így aligha játszhat szerepet az egyéb 
kromoszómák rendellenességeiben.

A jelen munkában részletesen foglalkozunk 
a kialakulási mechanizmus jórészt általunk fel­
tárt új lehetőségével, a centromérák szétválási 
hibáival.
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A CENTROMÉRÁK KÜLÖNBÖZŐ 
IDŐBEN TÖRTÉNŐ SZÉTVÁLÁSA, 

A SZEPARÁCIÓ SORRENDJE

A hatvanas évek végén figyeltünk fel arra, 
hogy a klinikai rutindiagnosztikában vizsgált 
emberi lymphocyta-tenyészetekben a metafá- 
zis végén az egyes kromoszómák centromérái 
nem egyszerre válnak szét (1. ábra). Feltűnő­
nek találtuk, hogy míg a C-metafázisban lévő 
kromoszómák zöme még intakt volt, a 17-18. 
és gyakran az akkori módszerekkel is könnyen 
azonosítható 2. pár egyik vagy mindkét tagjá­
nak kromatidái már egyértelműen szétváltak.

1. ábra. Normális karyotypusú leánygyermek lymphocyta- 
tenyészetéből származó sejtosztódás késői metafázis-stáduma. 
A nyíllal jelölt kromoszómák centromérái már teljesen vagy 

részben szétváltak
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Ugyanakkor az akrocentrikusok kromatidái 
még akkor is együtt maradtak, amikor a többi 
kromoszómáé már messze eltávolodtak egy­
mástól. Tíz-tíz egészséges, normális karyoty- 
pusú nő és férfi lymphocyta-tenyészetein tett 
megfigyeléseinket először 1973-ban nyújtottuk 
be közlésre, de rövid közleményünk végül is 
1975-ben jelent meg [32]. Időközben tőlünk 
függetlenül egy férfi lymphocyta-preparátu- 
mából azonos következtetésre jutott Vig és 
Wodnicki is [61]. A centroméraszétválás sor­
rendjének megállapításához a következő évek­
ben is ennek a két munkacsoportnak a munkái 
vezettek el [33, 53, 54], Különösen fontosnak 
bizonyultak G-sávfestésű mitózisokon végzett 
elemzéseink [35], Ilyen vizsgálat azóta sem tör­
tént, hiszen a sejtosztódások ezreit kell átnézni 
ahhoz, hogy olyan késői metafázist találjunk, 
amelyben megindult már a centromérák szét­
válása, de a sávminta alapján a kromoszómák 
még megbízhatóan azonosíthatók.

A sorrend meghatározását e nehézségen túl 
az értékelés szubjektivitása is nehezíti. A 
megítélés mindmáig két módszerrel történik:

1. A korai centroméraszétválás (early cen­
tromere division =  ECD vagy premature centro­
mere division = PCD) alapján elsősorban az 
idő előtti szeparációra való hajlam mutatható 
ki. Az értékelésben csak azokat a mitózisokat 
vesszük figyelembe, amelyekben csak 1, 2 vagy 
3 kromoszóma vált szét. Szétválásnak azt te-
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kiütjük, ha a mikroszkópos vizsgálatkor a két 
testvérkromatida között semmilyen összeköt­
tetést sem látunk. Nagyszámú mitózisban az 
egyes kromoszómákban észlelt szétválások 
számát elosztva a random eloszlást feltételezve 
várt értékkel, a kapott szám kifejezi az adott 
kromoszóma korai szeparációra való hajlamát 
[32].

2. Vig [54] módszerével az összes kromoszó­
mának a szétválás mértékének megfelelő pont­
értéket adunk. 0 ponttal jellemezzük, ha a kro­
moszómán a szétválás jelei egyáltalán nem ész­
lelhetők; 1 pontot kapnak azok a kromoszó­
mák, amelyek testvérkromatidái egymástól el­
távolodtak már, de közöttük még finom szál- 
csás összeköttetés látható; 2 pontot adunk, ha

esi

kromoszóma

2. ábra. Normális karyotypusú férfi egyedi kromoszómáinak 
centroméra-szeparációs index- (CSI-) értékei. A magas oszlopok 

korai szétválásra utalnak
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a kromatidák egymást teljesen elhagyták. Az 
ún. centroméra-szeparációs indexet (CSI) úgy 
számítjuk ki, hogy a legmagasabb pontszámot 
elért kromoszómapár értékével, mint egység­
gel elosztjuk a többiek pontszámát, és így meg­
kapjuk azok relatív értékét és egyben „helyezé­
sét” is.

Mivel a kromoszómák a tárgylemezen nem 
teljesen azonos síkban terülnek szét, a szétvá­
lás mértékének megítéléséhez mikroszkópos 
vizsgálatra, az adott kromoszóma biztonságos 
azonosításához viszont a mikrofotogram (ka- 
ryotypus) értékelésére van szükség. A párhu­
zamos vizsgálatok nagyon idő- és munkaigé­
nyesek, de a módszer bizonyos szubjektivitásá­
val így is számolni kell.

Az értékelési nehézségek ellenére különböző 
laboratóriumokban végzett, ismételt vizsgála­
tok alapján igazoltnak tekinthető, hogy az em­
beri lymphocyta-tenyészetek mitózisaiban a 
metafázis végén a különböző kromoszómák 
szétválása nem egyszerre kezdődik. Biztosra 
vehető, hogy a szeparációs sorrend élén a 18. 
és a 2. kromoszóma van, ezeket követi a 4-5., 
X, 12., 3. és 17. pár, késői szétváló az 1., 7., 8., 
9., 11., 16. kromoszóma, míg a sort az akro- 
centrikusok zárják (2. ábra). Minél szélsősége­
sebb egy kromoszóma helyzete, annál megbíz­
hatóbban állapítható meg a „helyezése” , a 
rangsor közepén viszont fokozottan kell szá­
molni a szubjektivitásból eredő bizonytalan­
sággal.
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A szétválási sorrend állandósága

Különböző élőlényekben a speciesre jellem­
ző szekvenciát találtak [55, 56, 62, 63], az em­
ber különböző szöveteiben nagymértékben ha­
sonló szétválási sorrendet figyeltek meg. E té­
ren elsősorban Bajnóczky vizsgálatai jelentő­
sek, aki a lymphocyták mellett tenyésztett és 
„direkt” csontvelő-készítményekben [2], amni- 
on-sejtekben [3] és chorion-preparátumokban 
[5] is azonos szekvenciát észlelt. Ezt eddigi 
ismereteink szerint sem a sejtosztódásra in vit­
ro ható tényezők: a tenyésztés időtartama, a 
hőmérséklet, egyes ionok (kalcium, vanádi- 
um), a kolchicinkezelés és a hypotonizálás vál­
toztatása, sem in vivo faktorok: gyógyszerek, 
sugárhatás nem befolyásolja [35, 40, 62], Nincs 
különbség a nemek között sem [32, 35],

A fajspecificitás és a nagyfokú állandóság 
alapján egyértelműnek látszott, hogy a szétvá­
lás sorrendjét genetikus tényezők szabályoz­
zák. Ezt erősítették meg azok a beszámolók, 
amelyek egy-egy családban a normálistól elté­
rő szekvencia domináns öröklődését írták le 
[18, 31,46, 57]. Magunk 10 család elemzésekor 
egy esetben egy egészséges apában és ugyan­
csak egészséges lányában észleltük az egyéb­
ként korán szétváló 12. kromoszóma feltűnő­
en késői szeparálódását [36].

Mindezek alapján az emberi kromoszómák 
centroméráinak fa j specifikus, genetikusán de­
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terminált, ,.normális” szétválási sorrendje iga­
zoltnak tekinthető.

E helyen nem foglalkozhatunk a centromé- 
rák szubmikroszkopikus szerkezete, biokémiai 
tulajdonságai és a szeparáció folyamata és sza­
bályozása közötti összefüggések részleteivel. 
Csak utalunk rá, hogy az eddigi kutatások 
nem tudtak kimutatni a szétválási sorrendet és 
annak esetenkénti megváltozását megmagya­
rázó okot az alfoid-DNS, a centromerikus 
proteinek vagy a kinetochor finomabb felépí­
tésében [26]. Feltételezhető, hogy a variabili­
tást a microtubulusok funkciójának eltérései­
ben kell keresni, de a kérdés még messzemenő­
en nem tisztázott.

A továbbiakban a szétválási sorrend és 
egyes kóros állapotok kapcsolatának tárgyalá­
sára szorítkozunk.

Egyedi kromoszómák túl korai vagy túl késői 
szétválása és aneuploidiája

Jacobs és mtsai [27] már a karyotypizálás 
első éveiben felfigyeltek arra, hogy az egészsé­
ges emberekben „műtermékként” előforduló 
kromoszóma-többletek és hiányok gyakorisá­
ga az életkorral nő, és különösen a 80 évesek X 
kromoszómái ugyanazon személyben a mono- 
szómiától a pentaszómiáig különféle változa­
tokban jelenhetnek meg. Fritzgerald és mtsai 
[14] mutatták ki, hogy az idős egyénekben a
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korral előrehaladva egyre több idő előtt szét­
váló X található, és ez a jelenség vezet a gyako­
ri X-aneuploidiához. Ezt a feltételezést többen 
megerősítették [12, 15, 19, 25], és bár Bajnócz- 
ky [1] az X kromoszómák viselkedésének élet­
korral való változását nem tudta egyértelműen 
igazolni, ma elfogadott nézet, hogy az idős 
emberek X-aneuploidiájához a túl korai szét­
válás legalábbis hozzájárul. Ez azonban nem 
magyarázza meg az aneuploidiák keletkezését 
általában, mert itt nem veleszületett számbeli 
kromoszómahibáról, hanem az idős korban az 
in vitro osztódási hibára való fokozódó haj­
lamról van szó.

A centroméra-szétválási sorrend megválto­
zásának szerepére a jellegzetes tüneteket oko­
zó congenitalis aneuploidiák kialakulásában 
elsőként triszómiás gyermekeken és szüleiken 
végzett vizsgálataink utaltak [33], Ebben a ta­
nulmányban a 13- és 21-triszómiás gyermekek­
ben és szüléikben a szokásos szétválási szek­
venciát észleltük, de három 18-triszómiás új­
szülött közül kettőnek az anyjában a 18. k ro­
moszómák feltűnően késői szétválását talál­
tuk.

Ez a megfigyelés arra utalt, hogy a normális 
karyotypusú szülőben egy adott kromoszóma 
túl korai vagy túl késői, a „normális szekvenci­
ának” nem megfelelő időben (out-of-phase) 
történő szétválásra való hajlama non-disjunc- 
tióhoz és az utód aneuploidiájához vezethet 
[58].
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Eredményeinket megerősítették Fitzgerald 
[13] és saját újabb vizsgálataink is [4], amelyek­
ben Down-kóros gyermekek szüleinek egy ré­
szében a 21. kromoszóma túl korai szétválását 
is leírtuk. Igen meggyőző volt az az esetismer­
tetés, amelyben egy asszony három egymás 
után született Down-kóros gyermekéről szá­
moltak be [16]. Az anya karyotypusa a hagyo­
mányos értékelés szerint normális volt, de am i­
kor a centromérák szétválását is figyelembe 
vették, kiderült, hogy a 21. centromérái, ame­
lyek egyébként utolsóként szeparálódnak, az 
összes többi kromoszómát megelőzve váltak 
szét.

A tetszetős összefüggést világszerte méltá­
nyolták, de ezzel kapcsolatban két komoly bí­
rálatot is hangoztattak:

1. A szétválási sorrend megállapításában túl 
sok a szubjektív elem. Ez valóban így van, de 
a sorrend két szélén álló 18., ill. 21. kromoszó­
mapár értékelése megbízhatónak látszik; az 
ezekben könnyen kimutatható változás és az 
aneuploidia közötti összefüggés igazoltnak te­
kinthető. A további kutatásokhoz azonban 
feltétlenül metodikai áttörésre van szükség.

2. A túl korai vagy késői centroméraszétvá- 
lás és a kromoszómahiba közötti kapcsolat 
csak az érintett családok egy részében igazol­
ható. Újabb adataink ezt a kérdést tisztázni 
látszanak: a korábbi vizsgálatokban a szétvá­
lási sorrend meghatározása a leszámolt sejtek
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átlagából történt. A közelmúltban három 18- 
triszómiás újszülött egy-egy szülőjében a sejte­
ket egyedileg is értékelve azt találtuk, hogy az 
összes sejt átlagában normális szétválási sor­
renden belül néhány mitózisban kifejezetten 
későn szeparálódó 18. kromoszóma is előfor­
dult (1. táblázat). Ha ezt mozaicizmusnak fog­
juk fel, és feltételezzük, hogy ilyen későn sze­
parálódó 18-asok az ivarsejtek egy részében is 
megjelennek, akkor a rendellenes szétválás kö­
vetkeztében kialakuló non-disjunctio és triszó- 
mia a látszólag normális sorrendű családok­
ban is elképzelhető [38, 39a],

Az osztódási hiba és a centromérák szétvá­
lási sorrendje közötti kapcsolatra utal az is, 
hogy egyes strukturális rendellenességekben is 
jelentkezhet túl korai vagy túl késői szeparáló­
dás. Ezt először egy retinoblastomás kislány 
mitózisaiban észleltük, amelyekben a 13q 14 
deletiós kromoszóma „idő előtti” szeparáló-

1. táblázat
Centroméraszétválás 3 Edwards-szindrómás gyermek szüleiben

1. II. III.

Anya Apa Anya Apa Anya Apa

Vizsgált mitózis 50 26 50 38 25 41
A 18. kromoszóma 
szétválási „helye­
zése”

1-3. 39 22 45 29 17 31
4-10. 6 4 5 6 5 10

11. után 5 — — 3 3 —
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dása tűnt fel [37]. Az összefüggés eddigi leg­
meggyőzőbb példáját a közelmúltban közöl­
tük: egy 3p; 19q transzlokációs apának és feta­
lis hydropsban meghalt leány újszülöttjének az 
átrendeződés miatt rövidült 3. kromoszómája 
minden sejtben előbb vált szét, mint az intakt 
3-as homológ [39]. A jelenséget nem tudjuk 
értelmezni, de nem tartjuk véletlennek.

A szétválási sorrend felborulása, 
mint a kromoszóma-instabilitás jele; 

esetleges kapcsolata a daganatképződéssel

Többen is megfigyelték, hogy egyes betegek­
ben, akikben a kromoszóma-instabilitás jelei 
(törések, kis acentrikus fragmentumok, idő 
előtti kondenzáció stb.) mutatkoztak, egyide­
jűleg az adott kromoszómák váratlanul korai 
szétválása is előfordult [8, 48, 51]. Bár egyik 
idevágó tanulmány sem foglalkozott a kromo­
szómaszerelvény összes centromérájának szét­
válási sorrendjével, hanem csak egy-egy kro­
moszómapár szokatlanul korai szeparációjára 
figyelt fel, valószínűnek látszik, hogy a sorrend 
felborulása mutagén hatást tükröz. Bühler és 
mtsai [8] tetszetős sémát is szerkesztettek a 
kémiai, sugár- és vírusmutagének, a cytogene- 
tikai jelenségek, valamint az immundefektu­
sok és daganatok közötti kapcsolatrendszer 
ábrázolására. Ebben helyett kapott a centro- 
méráknak a sorrendtől eltérő szétválása is.
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Az eddigi vizsgálatok egyszerre több kro­
moszóma idő előtti szeparációját jelezték Bur- 
kitt-lymphomában és garatrákban [71], hó- 
lyag-karcinómában [7], továbbá akut myeloid 
leukaemiában [29]. Az egyik G-csoportbeli kis 
akrocentrikus izolált korai szeparációját írták 
le Philadelphia-negativ krónikus myeloid leu­
kaemiában [59], Bajnóczky [2] azonban 10-10 
Philadelphia-negativ és pozitív CML-es beteg 
tenyésztetlen csontvelősejtjeiben a 21-22. kro­
moszóma szokásos késői szétválását találta. 
Ugyanakkor más kromoszómák „helyezésé­
ben” változást észlelt; különösen szembetűnő 
volt a Philadelphia-negativ betegek 3. kromo­
szómáinak szokatlanul késői szeparációja.

Gebhart [20] emlő-, végbél- és petefészekrá­
kos betegek primer tumorában és metasztázi- 
saiban különféle aneuploidiákat talált. Ezek­
ből semmiféle törvényszerűséget sem tudott 
kiolvasni, de a többletben lévő, hiányzó vagy 
szerkezetileg átalakult kromoszómákban 
egyértelműen több korai centroméraszétválást 
észlelt.

A még nagyon hiányos és szórványos ada­
tok tehát összefüggést látszanak igazolni a 
centroméraszétválás sorrendjének megválto­
zása és a daganatképzödés között. Világosan 
kell azonban látni, hogy a centroméra-szepa- 
ráció, mint fénymikroszkóposan érzékelhető 
jelenség csak „végterméke” a centroméra- 
kinetochor-microtubulus struktúra és funkció
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bonyolult szerveződésének [65], és csak az 
alapfolyamatok kutatása vezethet el az össze­
függések részletes megismeréséhez.

A centromérák rendellenes szétválása, 
hasadása, felpuffadása különböző kórképekben

1973-ban Judge [28], majd 1974-ben Free­
man és mtsai [17] végtag-rendellenességekkel, 
archasadékkal és más maiformációkkal szüle­
tett csecsemők lymphocyta-tenyészeteiben az 
összes kromoszómát érintő centroméra-szét- 
válást észleltek. További esetismertetések so­
rozata igazolta, hogy az ún. SC-phocomelia 
vagy pseudothalidomid-szindróma és az ezzel 
valószínűleg azonos, bár súlyosabb manifesz- 
tációjú Roberts-szindróma részjelensége a ge­
neralizált centromérahasadás, felpuffadás 
vagy korai szétválás [21, 23, 26, 43, 45, 50, 52, 
70], Hasonló cytogenetikai leletet találtak Bal- 
ler-Gerold-szindrómában is, és ennek alapján 
felmerült, hogy ez a Roberts-szindróma vari­
ánsa [24], Leírtak ugyan centroméra-érintett- 
ség nélküli Roberts-szindrómát [44] és klinikai 
tünetekkel nem járó általános centroméraszét- 
válást is [68], vitatható továbbá, hogy a szóban 
forgó kórképek ugyanazon genetikai és kli­
nikai entitásba sorolhatók-e [22], az össze­
függést a legtöbben mégis annyira erősnek 
tartják, hogy a centromérahasadás vizsgálatát 
a veszélyeztetett családokban az autoszomális
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recesszív öröklődésü károsodás praenatalis 
felismerésére is ajánlják [47, 49].

A kapcsolatot más oldalról megerősíti az is, 
hogy a tágabb értelemben vett Roberts-szind- 
rómában a malignitásra való fokozott hajla­
mot is megfigyelték [42, 67]. Ez újabb empiri­
kus adat a kromoszóma-instabilitás — fejlődé­
si rendellenesség — malignitás összefüggésé­
nek megerősítésére.

A generalizált vagy legalábbis több kromo­
szómát érintő korai szétválás, felpuffadás je­
lenségét más kóros folyamatokban is leírták, 
így többek között Alzheimer-betegségben [6, 
41], Dupuytren-kontraktúrában [69], fertilitási 
zavarban [18], achondroplasiában [10], spon­
tán vetélésekben és tumorokban [65].

A fenti jelenségeket egy Roberts-szindrómás 
gyermekben, két Alzheimer-kóros betegben és 
egy habituálisan vetélő asszonyban magunk is 
észleltük. A részletek mellőzésével itt csak an­
nak a következtetésünknek adunk hangot, 
hogy az ezekben az esetekben több vagy vala­
mennyi kromoszómában észlelt centroméra- 
hasadás, -szétválás, esetenként hipokrómia 
morfológiailag sem azonos a centroméraszét- 
válás sorrendjét megváltoztató, egyedi centro- 
mérákra lokalizálódó túl korai vagy késői szét­
válással. Utóbbi esetben a fénymikroszkópos 
kép végig normális, az adott centroméra sze­
parációja csak időben történik előbb vagy ké­
sőbb, mint ahogy azt a „normális szekvencia” 
megkívánná. Ezzel szemben Roberts-szindró-
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mában és egyes tumorokban az időbeni eltéré­
sek mellett durva morfológiai változások is 
láthatók: a centromérák duzzadtak, esetleg 
„felfúvódtak” , „feloldódtak” , C-sávozáskor 
túlzottan vagy éppen elégtelenül festődnek, a 
testvérkromatidák a centroméránál eltávolod­
nak egymástól, de teloméráknál néha összeta­
padva együttmaradnak.

Mint már említettük, az egyedi kromoszó­
máknak a sorrendből „kilógó” (out~of -phase) 
centroméraszétválásáról csak részletelképzelé­
seink vannak. A rendellenes centroméra- 
szeparáció egyszerre több kromoszómában 
való megjelenésében jelentősnek tartjuk a 
Chamla és mtsai [9, 10] által leírt C-anafázis 
jelenségét. Eszerint a kolchicinnel végzett mi- 
tózisgátlás egyes emberekben és bizonyos kó­
ros sejtekben nem a metafázisban, hanem ké­
sőbb, a korai anafázisban állítja le a sejtosztó­
dást. Ekkor a kromatidák már egységesen el­
hagyták egymást, de még egymás közelében 
találhatók. A jelenség oka valószínűleg a sejtek 
kolchicinnel szembeni rezisztenciája a memb­
rán csökkent permeabilitása miatt [11], A C- 
anafázis kolchicin-függőségére utal az a tény, 
hogy nem kolchicinezett, vagy más mitózisgát- 
lóval kezelt sejttenyészetben még nem észlel­
ték. Ezt ismételt vetélések miatt vizsgált nőbe­
tegünk esetében magunk is megerősíthettük. 
Ugyanakkor, amint ezt már hangsúlyoztuk, a 
centroméraszétválás sorrendjét a mitózisgátlás 
nem befolyásolja.
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Mindezek alapján, egyes irodalmi nézetek­
kel ellentétben, a két jelenséget cytogenetikai 
és klinikai szempontból élesen elkülönítjük, és 
külön-külön értékelését javasoljuk.

A szétválási sorrend tanulmányozásának 
perspektívái

A „normális szekvencia” kimutatása ösz­
tönzőleg hatott a centroméraszerkezet és -mű­
ködés és ezen keresztül a sejtosztódás egészé­
nek kutatására. Ennek egyik irányzata a multi­
centrikus kromoszómák elemzése, amelytől az 
eddigi értékes részeredményeken túl még to­
vábbi új adatok várhatók [60, 63, 64, 66],

Különösen fontosnak látszik a szétválási 
sorrendet meghatározó genetikai szabályozás, 
és ezzel kapcsolatban a sorrend megváltozását 
előidéző mutációk természetének megismeré­
se. Ez elvben lehetővé tenné a folyamatokba 
való beavatkozást vagy még inkább a károsan 
ható tényezők kerülését, semlegesítését és ezzel 
pl. az aneuploidiák megelőzését.

A klinikai gyakorlat számára közelebbi, reá­
lis célnak tartjuk a szétválási sorrend rendelle­
nességei és a fenotípus kóros elváltozásai, ill. 
variánsai közötti összefüggés pontos doku­
mentálását. Ennek hatásfokát mindkét oldal­
ról növelni lehet: a szétválás értékelésére ki 
kellene dolgozni egy, a jelenleginél kevésbé 
szubjektív, nemzetközileg egységes módszert,
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de törekedni kellene a fenotípus részletesebb, 
objektív leírására is. Utóbbihoz a finom testi 
elváltozások (dysmorfiák, informatív morfo- 
genetikai variánsok) általunk ismételten pro­
pagált gondos regisztrálása is hozzájárulhat 
[34], Az orvosi gyakorlatban ez úgy valósulhat 
meg, hogy adott esetekben a lehető legrészlete­
sebb klinikai kivizsgálást kiegészítjük a centro- 
mérák szétválási sorrendjének megállapításá­
val. Nagyon valószínű, hogy az aprólékos 
adatgyűjtés — akár a jelenlegi metodikákkal is 
— olyan összefüggéseket tud feltárni vagy 
megerősíteni, amelyeket a genetikai tanács­
adásban már a közeljövőben is figyelembe ve­
hetünk. így például az Edwards-szindróma is­
métlődési kockázatának meghatározásában 
már most rizikónövelő faktornak tartjuk, ha 
az egyik szülő 18. kromoszómáiban szokatla­
nul késői centroméra-szeparációt találunk. Ez 
egy újabb terhességben járulékos indikáció a 
korionbiopsziás praenatalis diagnosztikához.

A centroméraszétválás sorrendjének vizsgá­
lata az alapkutatás és az orvosi gyakorlat szá­
mára is jelentős lehet, de ez a modern — rész­
ben már molekuláris — cytogenetikának csak 
egy kicsiny, kevéssé ismert területe. Művelése 
azonban nem csak hasznos lehet, hanem arra 
is példa, hogy egy új szempontok szerint érté­
kelt hagyományos eljárásnak, jelen esetben a 
„közönséges” kromoszómavizsgálatnak a ro­
hamosan fejlődő molekuláris biológia korá­
ban is jelentősége és értelme lehet.
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