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X-liiteline Parilikkus

Kaesolevast artiklist voite lugeda, mida téahendab X-liiteline
parilikkus ja kuidas X-liitelised haigused paranduvad. Selleks et
moista X-liitelist parilikkust oleks esiteks vaja aru saada, mis on
geenid ja kromosoomid.

Mis on geenid ja kromosoomid?

Meie keha koosneb miljonitest rakkudest. Enamik rakkudest
sisaldab terviklikku geenikomplekti. Meil on tuhandeid geene.
Geenid funktsioneerivad nagu instruktsioonide slsteem,
kontrollides meie kasvu ja seda, kuidas meie keha tboétab.
Samal ajal pdhjustavad geenid meile iseloomulikke tunnuseid,
nagu silmade véarv, veregrupp ja pikkus. Meil kdigil on kaks
koopiat enamikest geenidest, Uhe koopia oleme parinud emalt
ja teise koopia isalt. Seetdttu esineb lastel sageli sarnaseid
jooni oma vanematega.

Geenid asuvad
spiraalikujulistes struktuurides,
mida nimetatakse
kromosoomideks. Rakkudes
on reeglina 46 kromosoomi.
Me saame kromosoomid oma
vanematelt: 23 kromosoomi
emalt ja 23 kromosoomi isalt,
seega on meil kaks komplekti
ehk 23 paari kromosoome.
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1 Mutatsiooniga geeni ei ole vdimalik korrigeerida 7 see
jadb kogu eluks.

1 Mutatsiooniga geeni ei saada teiselt inimeselt. Seetdttu
vOib geenimutatsiooniga indiviid olla doonor.

1 Inimesed tunnevad sageli ennast suudi perekonnas
esinevate geneetiliste haiguste tottu. Oluline on meeles
pidada, et see ei ole kellegi su, ja keegi ei ole midagi
teinud, et seda pdhjustada.

See artikkel on ainult lihike teave X -liitelise parandumise
kohta. Lisainformatsiooni saate:

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. a Puusepa 1a), Tartu, 51005
Telefon: 7428846, 53318036
http://www.kliinikum.ee/medgen

Orphanet

Tasuta Internetilehekulg, kust vdib 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
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Teised pereliikmed

Kui perekonnas esineb kellelgi X-liiteline haigus v6i on kindlaks
tehtud X-liitelise haiguse kandja, siis vOiks sellest raakida teiste
perelikmetega. See annab teistele naissoost pereliikmetele
vOimaluse teha digeaegselt anallus, et vélja selgitada haiguse
kandlus. See informatsioon vOib olla vajalik, et aidata teisi
pereliikmeid haiguse diagnoosimisel. See v8ib olla eriti oluline
pereliikmetele, kellel juba on lapsed vdi kes tulevikus lapsi
planeerivad.

Osal inimestest on raske raakida teistele perelikmetele oma
geneetilisest haigusest. Kardetakse lahedasi inimesi arevusse
ajada. Mones perekonnas on seetbttu kadunud kontakt
lahedaste vahel, samuti vOib tekkida tunne, et raske on leida
Uhist keelt. Geneetikutel on enamasti kogemusi selliste
situatsioonide lahendamisel ning nad vdivad abiks olla
probleemi arutamisel teiste pereliikmetega.

Punktid, mida vbiks meelde jatta

1 Naissoost kandjatel on 50%-line risk parandada edasi
muutusega geen. Kui ema parandab pojale
mutatsiooniga geeni, siis poeg on haige. Kui haigust
pdhjustav muutustega geen kantakse edasi titrele, siis
tutar on kandja nagu tema emagi.

1 Mehed, kellel on X-liiteline haigus, annavad alati haigust
pOhjustava mutatsiooniga geeni edasi oma tutrele,
tutred on selle haiguse kandjad. Mees ei paranda kunagi
X-liitelise mutatsiooniga geeni oma pojale.

Pilt 1. Geenid, kromosoomid ja DNA.

1.-22. kromosoom (vaata pilti 2) on meestel ja naistel
Uhesugused. Neid kutsutakse autosoomideks. Kromosoomide
23. paar on meestel ja naistel erinevad, neid nimetatakse
sugukromosoomideks. Esineb kahte tllpi sugukromosoome: X
kromosoom ja Y kromosoom. Naistel on kaks X kromosoomi

( XX) . Nai ne saab ¢ he X kromoso:

Meestel on X ja Y kromosoom (XY). Mees saab X kromosoomi
oma emalt ja Y kromosoomi oma isalt. Pildil 2 on mehe
kromosoomid, viimased kaks kromosoomi on X ja Y.



