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Chromosomale Veranderungen

Nachf ol gend wi rd dargest el
Ver@anderungeni sind, wi e Sie
Probleme verursachen kdnnen. Diese Informationen sind daftr
entwickelt worden, damit Sie sie in der Beratung mit Ihrer/ lhrem
Facharztin/ Facharzt fur Humangenetik verwenden kénnen. Um
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ZuU verstehen, was AChromosomal e

hilfreich, zunachst etwas Uber Gene und Chromosomen zu
erfahren.

Was sind Gene und Chromosomen?

Unser Korper besteht aus Millionen von Zellen. Die meisten
Zellen enthalten den vollstandigen Satz unserer Gene, das
gesamte menschliche Genom. Wir haben Tausende von Genen.
Gene geben die Anweisungen, die unser Wachstum und unsere
Korperfunktionen regulieren. Sie sind fur viele unserer
Eigenschaften, wie z.B. die Augenfarbe, Blutgruppe oder die
Grole verantwortlich.

Die Gene befinden sich als festverdrillte Strukturen, die als
Chromosomen bezeichnet werden, im Innern des Zellkerns. In
der Regel haben wir in den meisten Zellen 46 Chromosomen.
Wir erben die Chromosomen von unseren Eltern, jeweils 23 von
unserer Mutter und unserem Vater, sodass wir zwei Satze von je
23 Chromosomen oder 23 Chromosomenpaare haben. Weil die
Chromosomen aus Genen bestehen, erhalten wir zwei Kopien
von den meisten Genen, je eine Kopie von jedem Elternteil. Das
ist der Grund weshalb wir oft ahnliche Eigenschaften wie unsere
Eltern haben. Die Chromosomen und Gene bestehen aus einer
chemischen Substanz, der DNA (DNA ist die englische
Bezeichnung fur Desoxyribonukleinsaure). (s. Abb.: 1)




Orphanet

Frei zugangliche Webseite; dort finden Sie Informationen zu
seltenen Erkrankungen, klinischen Studien, Medikamenten und
links zu Patientengruppen in ganz Europa.

Web: www.orphanet.de

EuroGentest

Frei zugangliche Webseite, die Informationen Uber genetische
Testverfahren enthalt und links zu Patientengruppen in ganz
Europa bereitstellt.

Web: www.eurogentest.org

LEONA e.V.

Rugener Zeile 64

26388 Wilhelmshaven
Deutschland

Tel +49 (0) 4421 74 86 69
info@leona-ev.de

Web: www.leona-ev.de

oder bei einem Humangenetischen Universitatsinstitut bzw.
bei der dortigen Genetischen Beratungsstelle:

http://www.qgfhev.de/de/hochschulinformationen/
humangenetische einrichtungen.php

www.qgfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php

Abb.:1 Gene, Chromosomen und DNA
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Die Chromosomen mit den Ziffern 1 bis 22 sehen bei Mannern
und Frauen gleich aus (s. Abb.: 2). Sie werden Autosomen
genannt. Das Chromosomenpaar Nr. 23 ist bei M&nnern und
Frauen unterschiedlich. Diese Chromosomen heil3en
"Geschlechtschromosomen”. Es gibt zwei Arten von
Geschlechtschromosomen, die eine wird als X-Chromosom, die
andere als Y-Chromosom bezeichnet. Frauen haben im
Allgemeinen zwei X Chromosomen (XX) . Eine Frau
eine X-Chromosom normalerweise von ihrer Mutter und das
andere X-Chromosom von ihrem Vater. Manner haben
normalerweise ein X- und ein Y-Chromosom (XY). Ein Mann
bekommt das X-Chromosom von seiner Mutter und das Y-
Chromosom von seinem Vater. Abb.. 2 zeigt den
Chromosomensatz eines Mannes, das letzte
Chromosomenpaar, Nr. 23, hat ein X- und ein Y-Chromosom.
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Abb.: 2 23 Chromosomenpaare nach der Grof3e geordnet;
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Das Chromosomenpaar (1) ist das Groldte. Die letzten beiden
Chromosomen XY (23) sind die Geschlechtschromosomen.

Chromosomale Veranderungen

Es ist wichtig, dass wir eine unveranderte (balancierte) Struktur
der Chromosomen haben, denn die Gene, die den Zellen
unseres Korpers die Anweisungen geben, liegen auf den
Chromosomen. Jede Verédnderung in der Zahl, GroRe oder
Struktur der Chromosomen kann sich in einer Veranderung von
Umfang und Anordnung der genetischen Information auspragen
und zu Lernbehinderungen, Entwicklungsverzégerungen und
gesundheitlichen Problemen bei einem Kind fiihren.

Chromosomale Veranderungen koénnen von einem Elterntell
geerbt werden. Haufiger entstehen chromosomale
Verdanderungen jedoch dann, wenn die Ei- oder Samenzellen
entstehen oder zum Zeitpunkt der Befruchtung. Wir sind nicht in

Woher bekommt man mehr Informationen Uuber
chromosomale Strukturverdnderungen?

Das Kindernetzwerk
Web: www. kindernetzwerk.de Service-Telefon: (0 60 21) 1 20
30

Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen
Web: www.achse-online.de E-Mail: info@achse-online.de
Service-Telefon: 0180-5-ACHSE-5 oder 0180-5-22473-5

LeonaeV www.leona-ev.de

Unique - The Rare Chromosome Disorder Support Group,
UK

Service-Telefon: + 44 (0) 1883 330766
Web:www.rarechromo.org Email:info@rarechromo.org

Deutsche Gesellschaft fir Humangenetik e.V.:
Web: www.gfhev.de




