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Kantajuustutkimukset

Tama opasvihkonen on tarkoitettu ihmisille, jotka joko harkitsevat
kantajuustutkimukseen osallistumista, tai ovat jo osallistuneet
sellaiseen. Vihkosesta saat tietoa siita, mitd tarkoittaa olla
oOkantajao ja kuinka saat selvill
ja tunnetason neuvoja tutkimustulosten kanssa elamiseen.
Tiedoista suuri osa on keratty ihmisiltd, jotka ovat osallistuneet
kantajuustutkimukseen. Toivottavasti niistéa on hyotya sinulle.

A. Mitd kantajuus on?

Kantajuuden ymmartamiseksi on hyva tutustua geeneihin ja
kromosomeihin.

Geenit ja Kromosomit

Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista. Useimmat solut
sisaltavat ihmisen koko geenistén. Geeneja on tuhansia, ja ne
ohjaavat kaikkia elimiston toimintoja. Geenit maaraavat monia
piirteitamme, kuten silmien vérin, veriryhman ja pituuden.
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Kromosomi muodostuu
geeneista
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Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa harvinaisista
sairauksista ja niihin liittyvistd tutkimuksista ja hoidoista, ja
linkkeja potilasyhdistyksiin ympari Euroopan.
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EuroGentest

Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa geneettisista
tutkimuksista, ja linkkeja potilasyhdistyksiin ympé&ri Euroopan.
www.eurogentest.org
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Geenit sijaitsevat kromosomeissa. Kromosomit ovat rihmamaisia
rakenteita solun tumassa. lhmisen lahes kaikissa soluissa on
tavallisesti 46 kromosomia. Kromosomit periytyvat vanhemmilta,
23 kummaltakin. Kromosomeja on siis 23 paria. Koska
kromosomit muodostuvat geeneista, perimme useimpia geeneja
kaksin kappalein, yhden kummaltakin vanhemmalta. Taman
vuoksi meilla on usein molempien vanhempiemme piirteita.
Geenit ja kromosomit muodostuvat kemiallisesta yhdisteesta,
deoksiribonukleiinihaposta eli DNA:sta.

Geenien muutoksia kutsutaan mutaatio iksi, ja me kaikki
kannamme joitakin sellaisia. Koska meilla kuitenkin on
useimmista geeneistamme kaksi kopiota, normaali kopio
kompensoi geenikopiota, jossa on mutaatio. Kantajuus tarkoittaa
nain ollen, ettd henkild ei sairasta kyseista tautia, mutta kantaa
muuttunutta kopiota kyseisesta geenista yhden kromosomiparin
toisessa kromosomissa. Kantajuus ei yleensa vaikuta henkilon
terveyteen milladn tavalla. Kantajuudesta voi olla haittaa siina
tapauksessa, jos se voi johtaa perinndéllista sairautta sairastavien
lasten syntymiseen.

Milloin kantajuus saattaa aiheuttaa lasten sairastumisen
perinndlliseen sairauteen?

Kantajuus saattaa johtaa lapsen sairastumiseen kolmessa eri
tilanteessa:

1. Autosomaaliset peittyvasti periytyvat sairaudet

Naihin sairauksiin lapsella on riski sairastua vain, jos molemmat
vanhemmat kantavat saman geenin samaa mutaatiota, tai
samaa sairautta aiheuttavaa mutaatiota. Talléin jokaisella
lapsella on 25 % (1:4) mahdollisuus perid kummaltakin
vanhemmaltaan mutatiotunut geeni ja sairastua perinnélliseen
sairauteen. Suomessa esiintyvia peittyvasti periytyvia sairauksia
ovat esimerkiksi AGU-oireyhtym&, kongenitaalinefroosi,
synnynndainen Kkloridiripuli ja nonketoottinen hyperglysinemia.
LisatietoasaatPei t t yv @ P eivihkgsesgami n e n
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2. X-kromosomissa periytyvat sairaudet

Jos nainen on tallaisen sairauden kantaja, hdnen poijillaan on 50
% (1:2) mahdol | i suus
sairauteen. Naisen tyttarilla on myods 50 % (1:2) mahdollisuus
peria mutaatio ja olla aitinsa lailla kantajia. Harvinaisissa
tapauksissa tytdr saattaa sairastua kyseiseen tautiin. X-
kromosomissa periytyvaa sairautta sairastavan miehen tyttaret
perivditainamut aati on j a ovat
koskaan peri mutaatiota. Lisatietoa saat X-kromosominen
Periytyminen Tvi hkosest a.
ovat fragiili X 7 oireyhtyma, Duchennen
hemofilia.

lihasdystrofia ja

3. Kromosomimuutokset

Jos henkild on kromosomimuutoksen (esim. balansoituneen el
tasapainoisen kromosomitranslokaation) kantaja, héanella on
suurentunut riski keskenmenoihin, ja siihen, ettd lapsella on

terveysongelmia ja oppimisvaikeuksia. Lisdtietoa saat
Kromosomimuutokset - ja Kromosomitranslokaatiot T
vihkosista.

Voisinko mina olla kantaja?

Riskisi olla tietyn perinndllisen sairauden tai kromosomi-

muutoksen kantaja voi olla suurentunut monesta eri syysta.

1 Sukulaisellasi on peittyvasti periytyva sairaus, X-
kromosomissa periytyva sairaus tai kKromosomimuutos.
1 Sukulaisesi on saanut tietdd olevansa tietyn peittyvasti

periytyvdn sairauden, X-kromosomissa periytyvan
sairauden tai kromosomimuutoksen kantaja.
1 Lapsellasi on peittyvasti periytyva sairaus, X-

kromosomissa periytyva sairaus tai kKromosomimuutos.

1 Etnisen taustasi takia sinulla on kohonnut riski olla tietyn
perinndllisen sairauden kantaja. Esimerkkeja tallaisista
sairauksista ovat sirppisoluanemia afrikkalais-

Esi merkkej?

sairastua

kant aj i a,

i
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AOl i hyvin rauhoittavaa
antaja), koska sitd ennen en ollut oikein ymmartanyt, etta on
olemassa istukkanayte- tai lapsivesitutkimuksia, eli oli erittain
hyodyllista, ettd ammattilainen selitti kaikki mahdolliset
vai ht o €ThydSachsind&antaja)

Jotkut saavat apua my0Os potilastukiryhmista. Naista ryhmista
saa tietoa siitd, mitd kaytdnnodssa ja tunnetasolla merkitsee olla
sairauden kantaja. Monilla ryhmilla on verkkosivut ja
puhelinpalvelu, joista saa tietoa ja neuvoja. Ryhmat voivat
saattaa ihmisia ja perheita yhteen toisten, samassa tilanteessa
olevien, kanssa. Niilla voi olla keskustelufoorumeja, joilla jasenet
voivat kirjoitella keskenaan.

ROl emme saaneet ai ka paljon t
on ollut hyodtya, ja kun tied&n, ettd joinakin iltoina he ovat
myo6haan toissa, eli jos haluan soittaa ja jutella, niin he juttelevat
kanssani puhelimessa, lahettavat postia, tekevat ty6ta koulujen
kanss(hagiliXimoi reyhtym2n kantaj a)

Lisatietoa:

Vaestoliiton tietolehtiset
Tietolehtisia yleiskatsaukseksi
sairauteen tai oireyhtymaan
www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/
tietolehtiset/

tiettyyn

Rinnekoti - Tietoa harvinaisista pien-

74N /Tg
ryhmista: )} “oe \
http:/Avww.rinnekoti.fi/lasten- e
kuntoutuskoti/tietoa-harvinaisista-

ienryhmistae/
p Yy 7

tavat a

e
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Joskus tiedon jakaminen sukulaisten kesken on mydnteinen
kokemus. Se voi lahentdd perheenjasenia toisiinsa ja
sukulaisista voi olla paljon tukea. Toisissa tapauksissa
kantajuustutkimuksen tulosten kertominen sukulaisille saattaa
olla vaikeaa tai ahdistavaa.

fiSe tuntuu silt? kuin toisi \Y;
vaikutti minuun koska, tiedathan, miniana ei tosiaankaan haluaisi
t ehd? s e (hénwofiliantkantaja)

Isovanhemmille se voi olla erityisen vaikeaa. He eivat ehka halua
hyvaksya sitd, ettd geenimuutos on voinut periytyd heilta.
Isovanhemmat tuntevat usein myds syyllisyytta siitd, etta ovat

valittaneet geenia eteenpain. Naihin reaktioihin kannattaa
varautua.

A1 tini kertoli mummi | | eni , ] a
H2 n Ssiis torjui tiedon, han

mi t @ {fradiliXdoi reyht ym2@n kantaj a)
AHan ol i ai van murtunut . JaHdind
sanoin katsos, sell ai st a (ksiden
fibroosin kantaja, jolla on sairas lapsi)

Perinndllisyyslaaketieteen asiantuntijalta voit saada hyodyllista
tietoa ja materiaalia, jonka avulla voit selittdd sukulaisillesi, mita
kantajuus tarkoittaa, ja ettd kantajuus on sattumanvaraista.

Mistd muualta saat tukea

Perinndllisyyslaaketieteen asiantuntijat ja muut terveydenhoidon
ammattilaiset kuten neuvojat ja psykologit ovat kokeneita
auttamaan ihmisid kantajuustutkimuksen tulosten saamisen
herattamien tunteiden kasittelyssa. Heilta voit saada paljon tietoa
ja tukea.
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karibialaisilla, beta-thalassemia Valimeren alueella ja Tay
Sachsin tauti ashkenazi-juutalaisilla. Nama sairaudet ovat
yleisempia nailla etnisilla ryhmilla, mutta niité voi esiintya
muillakin.

Vaikka mikaan naistd syista ei koskisi sinua, saatat haluta
kantajuustutkimusta, koska puolisosi tietdd olevansa tietyn
peittyvasti periytyvan sairauden kantaja. Siina tapauksessa sinun
tutkimustuloksesi auttaa saamaan selville, onko tulevilla
lapsillanne riski sairastua kyseiseen tautiin.

Kuinka saan tietdd, olenko kantaja?

Jos sinusta tuntuu, etta voisit olla tietyn perinnéllisen sairauden
kantaja, puhu asiasta laakarillesi. Laakarisi voi sitten ohjata sinut
perinndllisyyslaaketieteen asiantuntijan pakeille. Perinnéllisyys-
ladketieteen asiantuntija laatii sukupuun ja kyselee suvussanne
esiintyvista perinndllisista  sairauksista. Han Kkertoo, mita
tarkoittaa olla kantaja, ja mitd kantajuuden selvittdminen tuo
tullessaan. On tarkedda muistaa, ettda paatdés kantajuus-
tutkimuksesta on henkilokohtainen ja taysin vapaaehtoinen i et
saa tuntea painostusta osallistua tutki-mukseen, jos et pida sita
tarpeellisena.

Jos haluat ryhtya kantajuustutkimukseen, ja
asiantuntijankin mielestd siihen on syyta,
sinulle tarjotaan geenitutkimusta. Geeni-
tutkimuksessa selvida, onko tietyssa
geenissa tai kromosomissa muutos, eli oletko
sind kantaja. Tutkimus tehd&éan yleensa veri-
naytteesta, sylkinaytettdkin voidaan joskus
kayttaa. Sinulta otetaan nayte, joka lahe-
tetdaan analysoitavaksi laboratorioon.

Lisatietoa geenitutkimuksista saat vihkosista
Geenitutkimuksista 0 j aMit& Genetiikan



