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Unique - The Rare Chromosome Disorder Support Group in
the UK

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

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

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

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

www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php
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entsprechend deren Qualitatsstandards.
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Chromosomale Translokationen

Im Folgenden wird dargestellt, was chromosomale
Translokationen sind, wie sie vererbt werden, und wann sie zu
Problemen fiihren kénnen.

Diese Informationen sind so abgefasst, dass Sie sie bei der
Beratung durch lhre Arztin oder lhren Arzt verwenden werden
kénnen.

Was ist eine chromosomale Translokation?

Um zu verstehen, was eine chromosomale Translokation ist, ist
es 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 vollstdndigen 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 Grol3e 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. Well
die Chromosomen aus Genen bestehen, erhalten wir zur
Sicherheit 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

11

Woher bekommt man weitere Informationen tber
chromosomale Strukturverdnderungen?

Dies ist nur eine kurze Einfuhrung zum Thema chromosomale
Translokationen. Sie erhalten weitergehende Informationen
von:

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

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

Leona e.V
www.leona-ev.de
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Familienmitglieder Uber eine Translokation zu informieren, weil
sie befiirchten, Angste in der Familie zu wecken. In anderen
Familien ist der Kontakt zu den Verwandten abgebrochen, und
es erscheint daher schwierig, die Angehodrigen daraufhin
anzusprechen. Facharzte fir Humangenetik haben meist grof3e
Erfahrung mit Familien in solchen Situationen und kdnnen Sie
dabei unterstutzen, den Sachverhalt mit Ihren
Familienangehorigen zu besprechen.

Woran Sie sich stets erinnern sollten!

1 Menschen, die eine balancierte Translokation haben,
sind meistens gesund. Allerdings kann sich aus einer
balancierten Translokation ein Problem ergeben, wenn sie
Kinder haben wollen.

1 Eine Translokation wird entweder von einem Elternteil
geerbt, oder sie entsteht wahrend der Befruchtung.

1 Eine Translokation lasst sich nicht reparieren i sie bleibt
lebenslang erhalten.

1 Eine Translokation ist nicht ansteckend, daher kann der
Trager einer Translokation
trotzdem beispielsweise Blut
spenden.

1 Es kommt nicht selten vor, dass
Menschen, in deren Familien eine
Translokation aufgetreten ist,
Schuldgefuhle entwickeln. Sie
sollten sich aber stets Kklar
machen: Eine Translokation wird
von niemandem verursacht;
niemand hat sie verschuldet.

3

Gene bestehen aus einer chemischen Substanz, der DNA
( DNA i st di e engl i sche
Desoxyribonukleinsaure).

Abb.: 1 Gene, Chromosomen und DNA

Die Chromosomen (s. Abb: 2) der Nummern 1 bis 22 sehen bei
Mannern und Frauen gleich aus. Sie werden Autosomen
genannt. Das Chromosomenpaar Nr. 23 ist bei Mannern und
Frauen unterschiedlich. Diese Chromosomen werden
AiGeschl echt s c henanmoEs gibt ewed Arten von
Geschlechtschromosomen, die eine wird als X-Chromosom, die
andere als Y-Chromosom bezeichnet. Frauen haben im
Allgemeinen zwei X Chromosomen (XX).
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