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Peittyva periytyminen

Muokattu allamainittujen instanssien julkaisemista vihkosista, heidan
laatustandardiensa mukaan: Guy's and St Thomas' Hospital, London, United
Kingdom; and the London IDEAS Genetic Knowledge Park, United Kingdom.
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Tata tyotd tuki EuroGentest, joka on Euroopan yhteison tutkimuksen
kuudennen puiteohjelman rahoittama verkosto.
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kanssa.
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Peittyva periytyminen

Tamé& potilasopas kertoo, mita peittyva (resessiivinen)
periytyminen tarkoittaa, ja kuinka peittyvat sairaudet periytyvat.
Peittyvan periytymisen ymmartamiseksi on hyva tutustua
geeneihin ja kromosomeihin.

Geenit ja kromosomit

Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista. Useimmat solut
sisdltavat ihmisen koko geenistdon. 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 l|dhes kaikissa soluissa on
tavallisesti 46 kromosomia. Kromosomit periytyvat vanhemmilta,
23 kummaltakin. Kromosomeja on siis 23 paria. Koska
kromosomit muodostuvat geeneistd, perimme useimpia geeneja
kaksin kappalein, yhden kummaltakin vanhemmalta. Taman
vuoksi meill& on usein molempien vanhempiemme piirteita.

Joskus toiseen naista geeneista tulee muutos (mutaatio), ja geeni
lakkaa toimimasta oikealla tavalla. Jos muutos tapahtuu vain
yhdessa peittyvasti periytyvan sairauden geenissa, ja toinen
geenikopio toimii normaalisti, muutos ei yleensa aiheuta
perinndllista sairautta.
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Perinnollisyyspoliklinikka
puh (03) 3116 5507 tai (03) 3116 7761

Aitiyspoliklinikka, sikiotutkimukset
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?
id=6133&item=8489&originPage=8488

FOLKHALSANS GENETISKA KLINIK
Annika Orre

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

Kuva 1: Geenit, kromosomit ja DNA
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Kromosomit — 23 paria

Kromosomi muodostuu
geeneista
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Mit& peittyva periytyminen tarkoittaa?

Jotkin sairaudet periytyvat peittyvasti. Tama tarkoittaa, etta
sairastuakseen henkilon taytyy perid kaksi muuttunutta geenia,
siis yksi kummaltakin vanhemmaltaan. Jos vain toinen geeni on
muuttunut ja toinen toimii normaalisti, henkild on useimmiten terve
kantaja, koska normaali geeni kompensoi virheellistd geenid, siis
opeitt@aagog sen vaikutuksen. Kant
kyseista sairautta, mutta joka kantaa yhtd geenimuutosta, eli
hanen geeniparinsa toinen geeni on muuttunut. Peittyvasti
periytyvia sairauksia ovat esimerkiksi kongenitaalinefroosi ja AGU
-oireyhtyma.
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Kuinka peittyvasti periytyvat sairaudet periytyvat?

Kuva 2: Peittyva periytyminen vanhemmalta lapselle

Normaali
geeni

Muuttunut
geeni

Terve

Kantaja

Kantaja

Kantaja

Kantaja

Sairas

Tai perinndllisyysklinikaltasi:

HUS

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

puh (09) 4717 2189

faksi (09) 4717 6089

http://lwww.hus.fi/

HUS

SIKIOTUTKIMUSYKSIKKO

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

faksi (09) 4717 4906

http://lwww.hus.fi/

VAESTOLITON 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

Perinnollisyyslaaketieteen 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



