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Kromosomimuutokset
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Kromosomimuutokset

Tama potilasopas kertoo mitd kromosomimuutokset ovat, kuinka
ne periytyvat, ja milloin niista voi olla haittaa. Oppaan tarkoitus on
auttaa keskustelemaan asiasta hoitohenkilokunnan kanssa
perinnollisyysneuvonnan yhteydessa.

Kromosomimuutosten ymmartamiseksi on hyva tutustua geeneihin
ja kromosomeihin, mista tarkemmin alla.

Geenit ja kromosomit

Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista. Useimmat solut
sisdltavat ihmisen koko geeniston. Geeneja on tuhansia, ja ne
ohjaavat kaikkia elimiston toimintoja. Geenit maaraavat monia
piirteitiamme, kuten silmien vérin, veriryhman ja pituuden.

Geenit sijaitsevat kromosomeissa. Kromosomit ovat rihmamaisia
rakenteita solun tumassa. Ihmisen lahes kaikissa soluissa on
tavallisesti 46 kromosomia. Kromosomit periytyvat vanhemmilta,
23 kummaltakin. Kromosomeja on siis 23 paria. Koska kromosomit
muodostuvat geeneistd, perimme useimpia geenejd kaksin
kappalein, yhden kummaltakin vanhemmalta. Taméan vuoksi meilla
on wusein molempien vanhempiemme piirteitd. Geenit ja
kromosomit muodostuvat kemiallisesta yhdisteesta,
deoksiribonukleiinihaposta eli DNA:sta.
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Kuva 1: Geenit, kromosomit ja DNA

. Solu

Tes=0p" ¢ o
A 40 s\ ey 8 o /
it ¢

© 7. ““Kromosomit — 23 paria

/

e

Kromosomi muodostuu
geeneista

© Clinical Skills Ltd

Kromosomiparit 1-22 ovat samanlaiset miehilla ja naisilla (kuva2).
Naitd kromosomeja kutsutaan autosomeiksi. Kromosomipari 23
muodostuu  sukupuolikromosomeista, ja sukupuolet eroavat
toisistaan taman parin perusteella. Sukupuolikromosomeja on 2
erilaista, X ja Y. Naisilla on normaalisti kaksi X-kromosomia (XX).
Naisen toinen X-kromosomi periytyy aidilta ja toinen iséalta. Miehilla
puolestaan on normaalisti yksi X- ja yksi Y-kromosomi (XY).
Miehen X-kromosomi periytyy aidilta ja Y-kromosomi isélté.
Kuvassa 2 on siis miehen kromosomisto, koska viimeinen
kromosomipari on XY.
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Kuva 2: Ihmisen 23 Kkromosomiparia esitetaan
kokojarjestyksessa, kromosomi 1 on suurin.
Sukupuolikromosomit ovat pari nro 23.

"

1 2 3 4 5
g g !: : g - & %z ¥ >3
p 48 4 A | - § 8 -4
£y 8 ] s 7 '— 4 "
6 7 8 9 10 11 12
» T:. .. 1 ‘ i b ; ':}
13 14 15 16 17 18
. ik . §
z 0%
19 20 22
21 >3

Kromosomimuutokset

On tarkedd, ettd kromosomimateriaalia on oikea maara ja sen
jarjestys on oikea, silla geenit sijaitsevat kromosomeissa, ja ne
sisdltavat elimiston toimintaohjeet. Kromosomien lukumaaran,
koon tai rakenteen muutos muuttaa kromosomimateriaalin
sisdltaman tiedon maaraa tai jarjestysta. Muutos taman tiedon
maarassa tai jarjestyksessd voi aiheuttaa syntyvélle lapselle
terveysongelmia, oppimisvaikeuksia tai kehitysviiveen.

Kromosomimuutokset voivat periytyd vanhemmalta. Useammin
kromosomimuutokset kuitenkin syntyvat munasolun tai siittion
kehityksen aikana, tai hedelmoityksen yhteydessa. Tallaisten
muutosten syntymiseen ei voi vaikuttaa.
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Mista saan lisatietoa kromosomimuutoksista?

Tama oli lyhyt johdatus kromosomimuutoksiin. Lisatietoa saat
seuraavista osoitteista:

Unique - Harvinaisten kromosomipoikkeavuuksien tukiryhma Iso-
Britanniassa

Telephone: + 44 (0) 1883 330766

Email: info@rarechromo.org

www.rarechromo.org

Pieni keltainen Kkirja - opas  harvinaisista
kromosomipoikkeavuuksista suomeksi:
www.vaestoliitto.fi/mp/db/file_library/x/IMG/13314/file/
ThelLittleYellowBook.pdf

Mannerheimin  Lastensuojeluliitto 0 Tietoa harvinaisista
pienryhmista:
www.lastenkuntoutus.net/palvelut_perheille/palvelut/kuntoutus-
ja_sopeutumisvalmennu/lasten_kuntoutuskoti/
tietoa_harvinaisista_pienryhmist/

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

Kromosomimuutoksia on kahta paatyyppia:

X Kromosomien Ilukum&ardn muutos , eli jotakin
kromosomia on enemman tai vahemman kuin tavallisesti.

x Kromosomin rakenteen muutos , eli jonkin kromosomin
rakenne on erilainen kuin tavallisesti. Tastd johtuen
kromosomimateriaali saattaa olla vaarassa jarjestyksessa,
sitd saattaa puuttua tai olla liikaa. Tallaisia muutoksia ovat
deleetiot, duplikaatiot, insertiot, inversiot ja
rengaskromosomit, joita kasitelladn tarkemmin alla, sek&
transl okaatiot, joihin wvoi
-vihkosessa.

Kromosomien lukumaaran muutokset

Tavallisesti ihmisen joka solussa on 46 kromosomia. Silloin talléin
syntyy kuitenkin lapsi, jolla kromosomeja on enemman tai
vahemman kuin 46. Lapsella on siis poikkeava maara geeneja eli
el imist®n oOotoimintaohjeitao.

Downin oireyhtym& on tavallisin
esimerkki  ylim&araisen kromosomin
aiheuttamasta kehityshairiostd. Down -
henkiloilla on 47 kromosomia normaalin

VLMDDQ 7P MRKWXX

kromosomeja nro 21 on kahden
asemesta kolme.



