


Kromosomitranslokaatiot

Tama potilasopas kertoo mitd kromosomitranslokaatiot ovat,
kuinka ne periytyvét, ja milloin niistd voi olla haittaa. Oppaan
tarkoitus on auttaa keskustelemaan asiasta hoitohenkilokunnan
kanssa perinndllisyysneuvonnan yhteydessa.

Mik& kromosomitranslokaatio on?

Kromosomitranslokaatioiden 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 m&&raavat monia
piirteitamme, kuten silmien vérin, veriryhman ja pituuden.

Geenit sijaitsevat kromosomeissa. Kromosomit ovat rihmamaisia

rakenteita solun tumassa. Ihmisen ldhes kaikissa soluissa on

tavallisesti 46 kromosomia. Kromosomit periytyvat vanhemmilta,

23 kummaltakin. Kromosomeja on siis 23 paria. Koska

kromosomit muodostuvat geeneistd, perimme useimpia geeneja

kakoi kappalin, yhden kunmaliakin vanhermala. Taman rgandardonea ok Gy o 5 Tromes. s onion. Ui
VUOkS.I .mellla on useln molempien Van.he.mplemme .p“rtelt?' I?i?lgdom;andthe London IIjEASyGenetic Knowledge Parlf, Ur’1ited Kinddom.
Geenit ja kromosomit muodostuvat kemiallisesta yhdisteesta,

deoksiribonukleiinihaposta eli DNA:sta. Huhtikuussa 2008

Tata tyotd tuki EuroGentest, joka on Euroopan yhteisdn tutkimuksen
kuudennen puiteohjelman rahoittama verkosto.

Kaantanyt Tiina Lund-Aho yhteistydssa Vaestoliiton perinndllisyysklinikan
kanssa.

Kuvat: Rebecca J Kent 5
www.rebeccajkent.com Eu ro@[est Genetic Alliance UK

I‘ebecca@ I’ebeccaj kel’lt com Supporting. Campaigning. Uniting.
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Perinnollisyyslaéketieteen klinikka

PL 24, 90029 OYS

puh (08) 315 3218

faksi (08) 315 3105
http://www.ppshp.fi/perinnollisyyslaaketiede

TAYS

Kliinisen genetiikan yksikko

PL 2000, 33521 Tampere
Perinnollisyyspoliklinikka

puh (03) 3116 5507 tai (03) 3116 7761

Aitiyspoliklinikka, siki6tutkimukset
puh (03) 3116 6424
faksi (03) 3116 4374

TYKS
Perinnollisyyspoliklinikka
PL 52, 20521 Turku

puh (02) 3131 390

faksi (02) 3131 395
http://www.tyks.fi/en/

FOLKHALSANS GENETISKA KLINIK

PB 211, (Topeliusgatan 20)

00251 Helsingfors

tel (09) 315 5524 (kanslia)

fax (09) 315 5106
http://www.folkhalsan.fi/Web/Apps/Activities/Activity.aspx?
1d=6133&item=8489&o0riginPage=8488

FOLKHALSANS GENETISKA KLINIK
Annika Orre

Kauppapuistikko 23 A, 65100 Vaasa
tel (06) 312 7445

Kuva 1: Geenit, kromosomit ja DNA

Kromosomi muodostuu
geeneista

© Clinical Skills Ltd

Kromosomiparit 1-22 ovat samanlaiset miehilld 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 aidiltd ja toinen isalta.
Miehilla puolestaan on normaalisti yksi X- ja yksi Y-kromosomi
(XY). Miehen X-k r o mo s 0 mi peri¥ktwymmod¥Dbiadil i
Kuvassa 2 on siis miehen kromosomisto, koska viimeinen
kromosomipari on XY.
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Kuva 2: Ilhmisen 23 kromosomiparia esitetdan
kokojarjestyksessa, kromosomi 1 on suurin.
Sukupuolikromosomit ovat pari nro 23.
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On tarkeaa, etta kromosomimateriaalia on oikea maard, koska
geenit (eli elimiston toimintaohjeet) sijaitsevat kromosomeissa.
Jonkin kromosominosan puuttuminen tai ylimaara voi aiheuttaa
syntyvalle lapselle terveysongelmia, oppimisvaikeuksia tai
kehitysviiveen.

Translokaatio

Translokaatio tarkoittaa kromosomimateriaalin
uudelleenjarjestymista. Kromosomin osa on siis siirtynyt uuteen
paikkaan, tai kromosomien osat ovat vaihtaneet paikkaa.
Translokaatio voi:

a) syntya munasolun tai siittion kehityksen aikana, tai
hedelmaityksen yhteydessa.
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sairauksista ja niihin liittyvistd tutkimuksista ja hoidoista, ja
linkkeja potilasyhdistyksiin ympari Euroopan.
www.orpha.net

EuroGentest

Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa geneettisista
tutkimuksista, ja linkkeja potilasyhdistyksiin ympari Euroopan.
www.eurogentest.org

Tai perinndllisyysklinikaltasi:

HUS

PERINNOLLISYYSLAAKETIETEEN YKSIKKO
PL 140 (Haartmaninkatu 2 B), 00029 HUS

puh (09) 4717 2189

faksi (09) 4717 6089

http://www.hus.fi/

HUS

SIKIOTUTKIMUSYKSIKKO

PL 140 (Haartmaninkatu 2), 00029 HUS
puh (09) 4717 3606

faksi (09) 4717 4906

http://lwww.hus.fi/

VAESTOLIITON PERINNOLLISYYSKLINIKKA
(Kalevankatu 16), PL 849, 00101 Helsinki

puh (09) 61622 246 suora

faksi (09) 645 018
www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/

KYS

Kliinisen genetiikan poliklinikka
PL 1777, 70211 Kuopio

puh (017) 172 148

faksi (017) 172 726

OYS
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Mista saan lisatietoa kromosomitranslokaatioista?

Tama oli lyhyt johdatus kromosomitranslokaatioihin. Lisatietoa
saat seuraavista osoitteista:

Unique - Harvinaisten kromosomipoikkeavuuksien tukiryhma Iso-
Britanniassa

Telephone: + 44 (0) 1883 330766

Email: info@rarechromo.org

www.rarechromo.org

Pieni keltainen kirja - 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
oireyhtyma&an
www.vaestoliitto.fi/perinnollisyys/tietolehtiset/

Orphanet
Kaikille avoin verkkopalvelu, josta saa tietoa harvinaisista

b) periytyd jommaltakummalta vanhemmalta.

Translokaatioita on kahta pdaatyyppia: vastavuoroinen eli
RESIPROKAALINEN translokaatio ja ROBERTSONIN
translokaatio.

Resiprokaalinen translokaatio

Resiprokaalisessa eli vastavuoroisessa translokaatiossa kahdesta
eri kromosomista irtoaa pala, ja nama palat vaihtavat paikkaa
(Kuva 3).

Kuva 3: Kuinka resiprokaalinen translokaatio syntyy

ll((ak3| normaalia Kaksi kromosomia If‘. jaosat
romosomiparia NDWNHDD « iittyvat uusiin
kromosomeihin



