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Unikaalsete - Haruldaste Kromosomaalsete Haigete Tugigrupp
Inglismaal

Aadress: PO Box 2189,

Caterham,

Surrey

United Kingdom

CR3 5GN

Telefoni number: + 44 (0) 1883 330766

Email: info@rarechromo.org

Internetileheklg: http://www.rarechromo.org

Orphanet

Tasuta Internetilehekulg, kust vdib leida informatsiooni haruldaste
haiguste, haigusjuhtude ja ravimite kohta. Samuti vdib leida viiteid
tugigruppide kohta tGle Euroopa.

Internetiaadress: http://www.orpha.net http://www.orphanet.ee

EuroGentest

Tasuta Internetilehekilg, kust vdib leida informatsiooni geneetiliste
uuringute kohta ning viiteid tugigruppide kohta tle Euroopa.

Internetiaadress: http://www.eurogentest.org

Kohandatud versioon Londoni Guy ja St Thomase Haigla ning
Londoni IDEAS Geneetiliste Teadmiste Pargi brozuuridest
vastavalt nende standarditele.

November 2007

Seda t66d on toetanud EuroGentest, Euroopa Uhendus FP6, mida
on toetanud Network of Excellence, kontaktnumber 512148.
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Kromosomaalsed Translokatsioonid

Kaesolevast artiklist vdite lugeda, mis on kromosomaalsed
translokatsioonid, kuidas need paranduvad ja millal nad vodivad
pdhjustada probleeme. See informatsioon on esitatud nii, et seda
oleks vOimalik kasutada raakides kromosomaalsetest
translokatsoonidest geneetikaspetsialistiga.

Mis on geenid ja kromosoomid?

Meie keha koosneb miljonitest rakkudest. Et mdoista, mis on
kromosomaalsed translokatsioonid on vaja teada, mis on geenid ja
kromosoomid.

Enamikes rakkudes on terviklik komplekt geene. Meil on tuhandeid
geene. Geenid funktsioneerivad nagu instruktsioonide sisteem,
kontrollides meie keha toimimist. Samal ajal vastutavad geenid ka
meile iseloomulike tunnuste eest, nagu silmade varv, veregrupp ja
pikkus.

Geenid asuvad spiraali-kujulistes struktuurides, mida nimetatakse
kromosoomideks. Enamikes meie rakkudes on 46 kromosoomi ja
me saame nad oma vanematelt, 23 emalt ja 23 isalt. Seega on
meil 23 paari kromosoome. Kuna kromosoomid koosnevad
geenidest, siis me parime kaks koopiat igast geenist, Uhe koopia
kummaltki vanemalt. See on ka pdhjuseks, miks me oleme vaga
paljuski oma vanemate sarnased. Kromosoomid, nagu ka geenid,
on Ules ehitatud keemilisest ainest, mida kutsutakse DNA-ks.
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Kust saada lisainformatsiooni kromosomaalsete
muutuste kohta?

See artikkel tutvustab lGhidalt kromosomaalseid translokatsioone.
Lisainformatsiooni voite saada:

Geneetika keskused

SA Tallinna Lastehaigla, Geneetikateenistus
Tervise 28, Tallinn, 13419

Telefon: 6977315

http://www.lastehaigla.ee

SA Tartu Ulikooli Kliinikum, Geneetika Keskus
Oru 3 (alates 2009 Puusepa 1a), Tartu, 51005
Telefon: 7428846, 53318036
http://www.kliinikum.ee/medgen

Eesti Puuetega Inimeste Koda
http://www.epikoda.ee/
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lahedaste vahel, samuti vOib tekkida tunne, et raske on leida thist
keelt. Geneetikutel on enamasti palju kogemusi sellistes
situatsioonides ning nad voivad olla abiks probleemi arutamisel
teiste pereliikmetega.

Punktid, mida meeles pidada
 Inimesed, kes kannavad tasakaalustatud translokatsioone,
on enamasti terved. Probleemid vdivad tekkida vaid siis, kui
inimene soovib saada lapsi.

i Translokatsioon paritakse vanematelt vbi see tekib
viljastumise ajal.

1 Translokatsiooni ei saa parandada i see jaab kogu eluks.

9 Translokatsiooni ei ole vOimalik saada teistelt inimestelt.
Seetdttu voib translokatsiooni kandja olla naiteks doonor.

1 Inimesed tunnevad sageli ennast suudi tasakaalustatud
translokatsiooni esinemise péarast perekonnas. Oluline on
meeles pidada, et see ei ole kellegi sl ning keegi ei ole
midagi teinud, et seda pohjustada.

Pilt 1. Geenid, kromosoomid ja DNA.

Pilt 2. 23 paari kromosoome on Ules rivistatud
suuruse jargi, kromosoom 1 on kdige suurem.
Viimased kaks kromosoomi on sugukromosoomid.



