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Tugigrupp Inglismaal

Aadress: PO Box 2189,

Caterham,

Surrey

United Kingdom

CR3 5GN

Telefoni number: + 44 (0) 1883 330766
Email: info@rarechromo.org
Internetilehekilg: www.rarechromo.org

Orphanet

Tasuta Internetilehekiilg, kust vBib leida informatsiooni
haruldaste haiguste, haigusjuhtude ja ravimite kohta. Samuti
vOib leida viiteid tugigruppide kohta tle Euroopa.
Internetiaadress: http://www.orpha.net

http://www.orphanet.ee

EuroGentest

Tasuta Internetilehekiilg, kust vOib leida informatsiooni
geneetiliste uuringute kohta ning viiteid tugigruppide kohta Ule
Euroopa.

Internetiaadress: http://www.eurogentest.org
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Kromosomaalsed Muutused

Jargnevalt voite lugeda, mis on kromosomaalsed muutused,
kuidas need paranduvad ja millal nad vbivad pdhjustada
probleeme. See artikkel on koostatud nii, et see aitaks Teil arsti
vastuvotul esitada kiusimusi, mis voivad olla Teie jaoks olulised.

Kromosomaalsete muutuste moistmisel on vaja teada, mis on
geenid ja kromosoomid.

Mis on geenid ja kromosoomid?

Meie keha koosneb miljonitest rakkudest. Enamikes rakkudes
asub terviklik komplekt geene. Meil on tuhandeid geene. Geenid
funktsioneerivad nagu instruktsioonide susteem, kontrollides
meie keha t66d. Samal ajal vastutavad geenid ka meile
iseloomulike t unnuste eest, nagu sil
pikkus.

Geenid asuvad spiraalikujulistes struktuurides, mida kutsutakse
kromosoomideks. Enamikus meie rakkudest on 46 kromosoomi,
ja me saame nad oma
vanematelt, 23 emalt ja 23 isalt.
Seega on meil 23 paari
kromosoome. Kromosoomid
koosnevad geenidest, ja me
parime kaks koopiat igast geenist,
Uhe koopia kummaltki vanemalt.
See on ka poOhjuseks, miks me
oleme vaga paljuski oma
vanemate sarnased.
Kromosoomid, nagu ka geenid,
on Uules ehitatud keemilisest
ainest, mida kutsutakse DNA-ks.
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1 Geneetilist muutust ei ole véimalik parandada i see on
kogu eluks.

1 Geneetilist muutust ei saada teiselt inimeselt. Seetdttu
vOib translokatsiooni kandja olla naiteks veredoonor.

1 Véaga sageli tunnevad inimesed ennast suudi
kromosomaalse muutuse parast, mis esineb nende
perekonnas. Oluline on meeles pidada, et selle tekkimine
ei ole kellegi s, keegi ei saa pdhjustada selle tekkimist.

1 Enamik tasakaalustatud muutuste kandjatest on
vOimelised saama terveid lapsi.

Kust saada veel informatsiooni kromosomaalsete
muutuste kohta?

Selles artiklis on esitatud ainult vaga luhike kokkuvote
kromosomaalsetest muutustest. Lisainformatsiooni vOib saada:

Geneetikakeskused

SA Tallinna Lastehaigla, Geneetikateenistus
Tervise 28, Tallinn, 13419

Telefon: 6977315

http://www.lastehaigla.ee

SA Tartu Ulikooli Kliinikum, Geneetika Keskus
Oru 3 (alates 2009 Puusepala), Tartu, 51005
Telefon: 7428846, 53318036
http://www.kliinikum.ee/medgen

Eesti Puuetega Inimeste Koda
http://www.epikoda.ee/
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Kromosomaalsete muutuste vélja selgitamine

Selleks, et vdalja selgitada, kas inimesel esineb mdni
kromosomaalne muutus vOi ei, on olemas mitmed analtusid.
Analluusiks vbetakse veeniverd ning laboris uuritakse vererakke,
et teha kindlaks kromosoomide ehitus. Seda kutsutakse
kartotutibi analutsiks. Voimalik on teha anallisi ka raseduse
ajal, et uurida lapse kromosoomide struktuuri. Seda kutsutakse
prenataalseks diagnostikaks ning sellest vdib tapsemalt radkida
geneetikuga (lisainformatsiooni nende testide kohta voib leida
koorionbiopsia ja amniotsenteesi artiklitest).

Teised pereliikmed

Kui Uhel pereliikmel leitakse muutus, siis tuleks mdelda teiste
pereliikmete teavitamisele. Siis on neil soovi korral vBimalik lasta
teha oma vere analiiis ja valja selgitada, kas sarnane muutus
esineb ka neil. See vdib olla eriti oluline nendele sugulastele,
kellel on juba lapsed vdi kes lapse saamist planeerivad.

Kui nad ei ole muutuse kandjad ei saa nad seda oma lastele
edasi kanda. Kui nad on aga kandjad, siis on ka neile véimalik
pakkuda raseduseaegset diagnostikat, et vélja selgitada, kas ka
tulevasel lapsel esineb sarnane muutus.

Mone inimese jaoks on raske teistele perelikmetele rddkida oma
tervisest, eriti parilikest haigustest. Kardetakse pdhjustada
lahedastes inimestes arevust. Mones perekonnas on kadunud
kontakt lahedaste vahel ja vdib tekkida tunne, et raske on leida
thist keelt. Geneetik-konsultantidel on enamasti kogemusi
sellistes situatsioonides ning seet6ttu vbivad nad olla abiks
probleemi arutamisel teiste pereliikmetega.

Punktid, mida vOiks meelde jatta

1 Geneetiline muutus on paritud vanematelt vdi on see
tekkinud viljastumise ajal.

Pilt 1. Geenid, kromosoomid ja DNA
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Kromosoomid (vaata pilti 2) nummerdatakse; kromosoomid
numbritega 1722 on meestel ja naistel Uhesugused, neid
kutsutakse autosoomideks. Paar number 23 on meestel ja
naistel erinev, see paar kannab nime sugukromosoomid. Esineb
kahte tlupi sugukromosoome, Uhte kutsutakse X kromosoomiks
ja teist Y kromosoomiks. Naistel on kaks X kromosoomi (XX).
Naine saab Uhe X kromosoomi emalt ja teise isalt. Meestel on X
ja’Y kromosoom (XY). Mees saab X kromosoomi oma emalt ja Y
kromosoomi oma isalt. Pildil 2 on mehe kromosoomid, kuna
viimased kaks kromosoomi on (XY).
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Pilt 2. 23 paari kromosoome on tles rivistatud
suuruse jargi; kromosoom 1 on kdige suurem.
Viimased kaks kromosoomi on sugukromosoomid.
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Kromosomaalsed muutused

On vaga oluline, et meil oleks kromosoomide materjalis dige
tasakaal, sest geenid, mis juhendavad rakke meie kehas,
asuvad kromosoomides. lgasugune arvu, suuruse Vvoi struktuuri
muutus meie kromosoomides vOib pOhjustada muutusi
geneetilise informatsiooni mahus ja asukohas. Geneetilise
informatsiooni mahu ja asukoha muutus v8ib pdhjustada lapsel
Oppimishaireid, arengupeetust ja terviseprobleeme.

Kromosomaalsed muutused vdime olla parinud oma vanematelt.
Kuid sagedamini tekivad nad munaraku vdi seemneraku
valmimise vOi viljastumise ajal. Tekkivaid muutusi meie ise
kontrollida ei saa.

Inversioon

Kromosoomide inversioon tahendab,
et osa kromosoomist on Umber
poordunud, nii et geenide jarjestus
selles kromosoomi osas on osaliselt
tagurpidi. Enamikel juhtudel ei
pdhjusta inversioon inimesele mingeid
terviseprobleeme.

Kui vanemal on ebatavaline kromosomaalne
muutus, kas ta annab selle kindlasti edasi oma

lastele?

Mitte tingimata, iga raseduse korral esineb mitmeid vdimalusi:

1 Laps vOib péarida taiesti normaalse kromosoomide
komplekti.

1 Laps vdib parida sama kromosomaalse muutuse, mis
esines vanemal.

1 Laps vOib sindida dppimisprobleemide, arengupeetuse
ja tervisehéairetega.

9 Rasedus vdib katkeda.

Seega on inimesel, kes kannab kromosomaalseid muutusi,
taiesti vOimalik saada terveid lapsi, ning enamasti see nii ongi.
Kuna aga iga muutus on eriline, peaks sellest kindlasti raakima
geneetikuga. Sageli v0ib laps sindida kromosomaalse
muutusega vaatamata sellele, et mélema vanema kromosoomid
on korras. See kannab ladinakeelset nime de novo ehk uus
Umberkorraldus. Sellisel juhul on tdenaosus, et vanematel
sunnib teine laps samade muutusega, enamasti vaga madal.



