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Kromosomske spremembe
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Kromosomske spremembe Kj e | ahko dobim vel i nf orm,
spremembah?
\% zl ogenki S o zbr ane i nf or maci
spremembe, kako se | ahko dedujej To je le kratek pregled o kromosomskih s pr e me mbah .
tegave. Zlogenka slugi kot dopo informacij lahko dobite na:
genetikom.
Unique - The Rare Chromosome Disorder Support Group in
Za | agje razumevanje, k aj so kro the UK
nekaj informacij o genih in kromosomih. (Podporna skupina za osebe z redkimi kromosomskimi
nepravil nost mi v Zdrugenem kralj
Kaj so geni in kromosomi? Telefon: + 44 (0) 1883 330766
e-p o g infa@rarechromo.org
N a g e tel o J e sest avl J eno i z mi | i Spletna stran:www.rarechromo.org
popol ni sestav genov. | mamo ti sc
zbirka navodi l za kontrolo rast Orphanet
Odgovorni so za gtevilne |l astnost Prosto dostopna spletna stran z informacijami o redkih boleznih,
ali velikost. klinilnih poskusi h, zdravilih in
skupin v Evropi.
Geni so nanizani na nitastih strukturah, ki jim pravimo kromosomi. Naslov spletne strani: www.orpha.net
Praviloma imamo v velini celic 4
od stargev, 23 od oleta in 23 od Eurogentest
po 23 kromosomov, oziroma 23 parov. Ker so kromosomi Prosto dostopna spletna stran z informacijami o genetskih
sestavljeni iz genov, na ta nal.i preiskavah in naslovih spletnih strani podpornih skupin v Evropi.
genov, po eno kopijo od vsakega o« Naslov spletne strani: www.eurogentest.org
podobne | astnost. i k ot nag.i st a . . . .
sestavljeni iz kemil ne snovi, i n na sledelih klinikah:

(deoksiribonukleinska kislina).

Univerzitetni kKl inilni center Ljubl
Ginekologka klinika

Il ngtitut za medicinsko geneti ko

Gl ajmerjeva 3, 1000 Ljublijana

Tel.: +386 1 432 00 24 (ambulanta)
+386 1 540 11 37 (vodja)
Fax: +386 1540 11 37
eepogt a: info.img@kcl j . si
http://medicinska-genetika.si
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Kaj pa drugi druginski |1 ani
Le ima nekdo v drugini kr omosomsk
s e O tem pogovor.i S sorodni ki .
druginskim |1l anom, da se odlolij
|l ahko ugotovij o, |l e so nosilci p
Predvsem je to pomembno za drugir
al i pa jih bodo morda ge i mel/

Le niso nosilci preureditve, je r
Le pa so nosilci preureditve, s e
preiskava za pregled otrokovih kromosomov.

Nekaterim je tegko govorit.i S sor

Skrbi jih, da bodo v drugino vn

nimajo stikov s sorodniki in jimjele-t e t egko ponovno
Genet ski svetoval ci i maj o pogost
takgnih Ssituacijah i n zato l ahk
situacije drugim druginskim |Ilano

Kaj si je pomembno zapomniti

1 Kromosomska strukturna preureditev se lahko podeduje od
stargev ali pa nastane v | asu
T Kromosomske strukturne preiured
prisotna ostane vse ¢givljenje.
1 Kromosomska strukturna preureditev ni nalezljiva. Osebe,

ki jo imajo, so ge vedno | ahko
T Ljudj e i maj o pogosto obl ut ek

kromosomska preureditev. Pomembno si je zapomniti, da

to ni ni kogargnja krivda in de

do tega priglo.

T Velina nosilcev
preureditev ima lahko zdrave otroke.

uravnovegenih

Slika 1. Geni, kromosomi in DNK
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Kromosomi — 23 parov

© Clinical Skills Ltd

Kr omo s o mi s gtevil kami 1 do 22 s
|l menujemo |jih avtosomni Kr omoson
mogki h i n pri genskah razli ku
kr omosoma. Lol i mo dva razlil na

opi gemo kot kromosom X in Kr om
genske dva kromosoma X ( XX). Gen
X od mater e i n drugi kromosom

pravil oma en kromosom X in en

podeduje kromosom X od matere, k
2 torej prikazuj e kr omosome mo

kromosomov XY.
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Slika 2. 23 parov kromosomov razporejenih glede na velikost.
Kromosom 1 je najvelji Zadnj a d
kromosoma.
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Kromosomske spremembe

Pomembno | e, da i mamo pravil no,
struktur o, s aj se geni , K i daj e]
nahajajo na kromosomi h. Le dol ol ¢
pa je dololen del kromosoma podvc
ul enj u, razvojni zaostanek in teg
Kr omosomske spremembe | ahko p o
Pogosteje p a kr omosomske Spr eme
dozorevanja spolnih <celic (jajle

oploditve. Na nastanek teh spremembe nimamo nobenega vpliva.
Lolimo dve vrst.i kromosomski h spr

Spremembe v
gtevilo Kopij
obil ajnega.

Spremembe v strukturi kromosoma.

gt evi | Quitehlgovarima kadamje v .
dol ol enega kr omos

O teh govorimo, kadar
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Eden od stargeyv I ma nenaveé
preureditev. Ali jo bo vedno prenesel na otroke?
Ni nujno, pri vsaki noselnosti o
1 Otrok lahko podeduje popolnoma normalno kromosomsko
ureditev.
1 Otrok lahko podeduje enako kromosomsko preureditev, kot
jo ima eden od stargev.
T Lahko se rodi otrok, K i bo ir
zaostanek in tegave z zdravj e
T Noselnost se |l ahko zakl juli s

Osebe, ki so nosilci kromosomske preureditve, imajo lahko
zdrave otroke, kar se pri mnogih tudi v resnici zgodi. Ker je vsaka
preureditev unikatna, je smiselno, da se nosilec preureditve o
specifilni situaci]j.i pogovori s
otrok S Kr omosomsko preuredituvi
struktura pri stargih normal na.
nastala na novo (Il at. ede novog,
ponovno rodil otrok z enako kromosomsko preureditvijo, je v tem
primeru zelo majhna.

Preiskave za kromosomskih

preureditev

ugotavljanje

Obstajajo genetske preiskave, S
posameznik nosilec kromosomske preureditve. Najprej
odvzamejo vzorec krvi in nato v laboratoriju pregledajo strukturo
kromosomov v krvnih celicah. Urejeno sliko vseh kromosomov

i menujemo kariotip. Preiskava | e
njo ugotovimo kromosomsko strukturo otroka. To imenujemo
prenatalna diagnosti ka, o | emer
geneti kom (vel I nfor maci j O prei
o biopsiji horionskih resic in 0 amniocentezi).
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Obr ol asti kKr omos o mi

Pojem o b r o | lramosom pomeni,

da sta se konca kromosoma zdrugi
in tak kromosom tvor.i obli ko obr
Najpogosteje nastane kot posledica

izgube materiala na obeh koncih

enega kromosoma. Konca tako

postaneta elepljivagc in se zdrug
tvorita obl i ko obrol a. Kakgne

posl edice obrolastega kromosoma z
posamezni ka, je odvisno od kol il

izgubljenega materiala (in s tem
informacije) na koncih kromosoma,
preden je nastal

obrolast kromoso

Inverzija

Pri inverziji gre za preureditev znotraj
kromosoma, ki nastane kot posledica

dveh lomov kromosoma in inverzije
(obrata za 180A) k
podrolja med obema |
da sekvence genov v tem predelu
potekajo v nasprotnao
primerov inverzija ne vpliva na
zdravje posameznika.

5

pride do prekinitve ali preur ed.
tem lahko pride do izgube ali dodatka kromosomskega materiala.

V tej zl ogenki bomo opisal:] Kr om
duplikacije, kromosomske insercije, kromosomske inverzije in
obrol aste kr omosome. Dodatne i n
transl okacijah | ahko poi gl ete
translokacije.

Spremembe v gtevilu kromoson
Praviloma vsaka celica v telesu
p a s e rodi otrok S premaj hnir

kromosomov. To pomeni, da ima otrok premajhno ali preveliko
gtevilo genov oziroma genetskih

Eden naj pogostejgih pri merov g
posledica dodatnega kromosoma, je Downov sindrom. Ljudje z
Downovim sindromom imajo v celicah 47 kromosomov namesto
46, in sicer tri kopije kromosom

Slika 3. Kromosomi deklice (zadnji par je XX) z Downovim
sindromom. Prisotne so tri kopije kromosoma 21 namesto
obilajnih dveh.



