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Dictionar Genetic

ADN. O substanta chimica din care sunt formate genele si care
confine informatia necesara formarii si functionarii corpului
uman.

amniocenteza. Un test care consta in a recolta o cantitate de
lichid amniotic pentru a analiza genele sau cromozomii unui
bebelus nenascut. Bebelusul este inconjurat, in uter, de un li-
chid. Acest lichid contine cateva celule din pielea bebelusului. O
cantitate mica de lichid amniotic este extrasa cu un ac foarte fin
care punctioneaza pielea mamei si uterul. Lichidul este trimis la
laborator pentru a fi analizat.

arbore familial. O reprezentare schematica a persoanelor din
familia dumneavoastra, care au sau nu o afectiune genetica,
precum si @ modului in care sunt ele inrudite una cu cealalta si
cu dumneavoastra.

autozomal. Omul are 23 de perechi de cromozomi. Perechile
de la 1 la 22 se numesc autozomi si arata la fel la ambele
sexe. Perechea cu numarul 23 difera la cele doua sexe si
acesti cromozomi se numesc cromozomi sexuali.

avort spontan. Terminarea unei sarcini inainte ca bebelusul sa
supravietuiasca in afara uterului matern.

boala ereditara. O boala care este mostenita (transmisa intr-o
familie de-a lungul generatiilor).

boala genetica. O boala cauzata de o anomalie la nivelul unei
gene sau a unui cromozom.

boli autozomal dominante. Aceste boli apar cand o persoana
mosteneste o copie modificata (mutatie) a unei gene. Gena
modificata este dominanta fata de gena normala.

boli autozomal recesive. Aceste boli apar cand o persoana

ta.

translocatie neechilibrata. O translocatie in care rearanja-
mentul cromozomial contine material cromozomial in plus si/
sau in minus. Poate apare la copilul unui parinte cu o translo-
catie echilibrata.

translocatie reciproca. O translocatie reciproca apare cand
doua fragmente rupte din doi cromozomi diferiti isi schimba
locul.

translocatie robertsoniana. O translocatie robertsoniana
apare atunci cand un cromozom se ataseaza altui cromozom.

trasaturi legate de X. Vezi boli legate de X.

uter. Termenul medical pentru cavitatea in care se dezvolta be-
belusul in timpul sarcinii.

vagin. Calea de legatura dintre uter si exteriorul corpului femi-
nin, canalul de nastere.

XX. Cromozomii sexuali ai unei femei normale. Fiecare cro-
mozom X este mostenit de la cei doi parintj.

XY. Cromozomii sexuali ai unui barbat normal. Barbatii au un
cromozom X si un cromozom Y. Un barbat mosteneste cro-
mozomul X de la mama lui si cromozomul Y de la tatal lui.
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rezultat pozitiv. Un rezultat care arata ca persoana testata are
o modificare (mutatie) intr-o gena.

spermatozoid. Contributia tatalui la celula din care se va for-
ma un nou bebelus. Fiecare spermatozoid confine 23 de
cromozomi;cate unul din fiecare pereche de cromozomi ai
tatalui. Spermatozoidul se va uni cu ovulul pentru a forma o
celula completa. Bebelusul se va dezvolta din aceasta prima
celula.

test de translucenta nucala. O examinare ecografica a
regiunii posterioare a gatului bebelusului, unde, la inceputul
sarcinii exista un spatiu cu un continut lichid. Daca bebelusul
are o afectiune congenitala (spre exemplu sindromul Down),
marimea acestui spatiu poate fi anormala.

test genetic. Un test care ajuta la a identifica o modificare intr-
0 anumita gena sau cromozom. Obisnuit este vorba despre un
test care necesita sédnge sau tesut. Mai multe informatii gasiti in
brosura «Ce este un test genetic?»

test predictiv. Un test genetic pentru o afectiune care poate
apare sau va apare mai tarziu in viata.

test presimptomatic: Vezi testarea predictiva.

testare predictiva. Un test genetic pentru o afectiune care
poate apare sau va apare mai tarziu in viata. Daca este vorba
de o afectiune care va apare aproape cu certitudine la o
anumita varsta, testul mai este numit si test presimptomatic.

translocatie. Un rearanjament al materialului cromozomial.
Apare cand un fragment dintr-un cromozom se rupe si se
ataseaza de alt cromozom.

translocatie echilibrata. O translocatie in care nu se pierde si
nu se castiga material genetic cromozomial. Obignuit, o per-
soana cu o translocatie echilibrata nu este afectata de aceas-
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mosteneste doua copii modificate (mutatie) a unei gene (o co-
pie modificata de la fiecare parinte). Persoana care are doar o
copie modificata a unei gene va fi purtatoare neafectata.

boala legata de X. O boala genetica cauzata de o mutatie
(modificare) intr-o gena localizata pe cromozomul X. Bolile
genetice legate de X includ hemofilia, distrofia musculara
Duchenne si sindromul X fragil.

cariotip. Analizarea numarului si structurii cromozomilor unui
individ incluzand orice variatie de la modelul normal.

celula. Corpul uman este format din milioane de celule. in dife-
rite parti ale corpului celulele arata diferit si au roluri diferite.
Fiecare celula (cu exceptia ovulelor, la femei, si a spermato-
zoizilor, la barbati) contine doua copii ale aceleasi gene.

conceptie. Fuziunea dintre ovul si spermatozoid cu formarea
primei celule a unui nou bebelus.

cromozomi. Structuri filiforme care se pot observa la micros-
cop si care contin genele. Numarul normal de cromozomi uma-
ni este 46. Un set de 23 de cromozomi il mostenim de la mama
noastra si un set de 23 de cromozomi de la tatal nostru.

cromozom inelar. Termen utilizat atunci cand capetele unui
cromozom se unesc si formeaza o structura in forma de inel.

cromozomi sexuali. Cromozomul X si cromozomul Y. Cro-
mozomii sexuali determina sexul unei persoane: feminin sau
masculin. Femeile au doi cromozomi X. Barbatii au un cromo-
zom X si un cromozom Y.

cromozomul X. Unul din cromozomii sexuali. Femeile au doi
cromozomi X. Barbatii au un cromozom X si un cromozom Y.

cromozomul Y. Unul din cromozomii sexuali. Barbatii au un
cromozom X si un cromozom Y. Femeile au doi cromozomi
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X.

de novo. Termen din limba latina, insemnéand “pentru prima
data”. Termen utilizat pentru a descrie gene sau cromozomi
care sunt “noi”; parintii unei persoane cu o modificare “de novo”
au genele si cromozomii normali.

deletie. Pierderea unei parti de material genetic; termenul este
utilizat pentru descrierea absentei unei parti dintr-o gena sau
dintr-un cromozom.

diagnostic prenatal. Testarea, in timpul sarcinii, a prezentei
sau absentei unei afectiuni genetice la bebelus.

duplicatie. Repetarea anormala a unei secvente a materialului
genetic intr-o gena sau un cromozom.

ecografie fetala. Un test nedureros care utilizeaza undele
sonore pentru a obtine, Tn timpul sarcinii, imagini ale
bebelusului care se dezvolta. Se realizeaza prin aplicarea unui
transductor pe pielea abdomenului mamei sau prin aplicare
intravaginala.

embrion. Primul stadiu al dezvoltarii umane. Embrionul se dez-
volta in prima etapa a sarcinii, dintr-o celula obtinuta dupa fer-
tilizarea unui ovul de catre un spermatozoid. Nu arata ca un
bebelus inca dar este format din celule care ulterior se vor dez-
volta si vor forma un bebelus. Exista uneori posibilitatea ca, in
stadiile initiale, embrionul sa inceapa sa creasca in afara uteru-
lui matern.

fat. Perioada cuprinsa de la sfarsitul fazei embrionare (9
saptamani dupa fertilizare) pana la nastere, perioada in care
bebelusul se dezvolta.

gena. Informatia necesara corpului uman sa existe si sa func-
tioneze, stocata intr-o forma chimica la nivelul cromozomilor.

genetic. Cauzat de gene, in legatura cu genele.

insertie. Introducerea unui material genetic aditional intr-o
gena sau cromozom.

inversie. O modificare a secventei de gene de-a lungul unui
anumit cromozom.

mutatie. O modificare intr-o gena. Uneori, cadnd gena este
modificata, informatia ei este afectata, gena nu mai func-
tioneaza normal, ceea ce poate cauza o boala genetica.

ovar / ovare. Organe din corpul feminin care produc ovule.

ovul. Contributia materna la celula din care se va dezvolta un
nou bebelus. Ovulul contine 23 de cromozomi; cate unul din fie-
care pereche de cromozomi materni. Ovulul se uneste cu
spermatozoidul pentru a forma o celula completa. Un bebelus
se va dezvolta din aceasta prima celula.

placenta. Placenta este pozi{ionata sub peretele uterin al unei
femei Tinsarcinate. Bebelusul primeste toate substantele
nutritive prin placenta. Placenta se dezvolta din ovulul fertilizat
si, obignuit, are aceleasi gene ca si bebelusul.

purtator. O persoana care, in general, nu este afectata (in
momentul evaluarii) dar care poarta o copie modificata a unei
gene. In cazul unei afectiuni recesive, persoana nu este, in
mod obisnuit, afectata; in cazul unei afectiuni dominante,
persoana poate deveni afectata intr-o etapa ulterioara

purtator (al unei translocatii cromozomiale). O persoana
care are o translocatie echilibrata, in care nu exista pierdere
sau castig de material cromozomial si care nu este, obignuit,
afectata de aceasta.

rezultat negativ. Un rezultat al unui test, semnificand ca
persoana testata nu are o modificare (mutatie) intr-o gena.



