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Kromosomférandringar

Denna informationsskrift berattar om vad
kromosomfdrandringar ar, hur de nedarvs och nar de skapar
problem. Denna &r utformad att anvandas tillsammans med den
diskussion du har med Din lakare eller genetiska specialist.

For att forstd vad en kromosomforandring &ar, kravs lite
bakgrundskunskap om gener och kromosomer.

Gener och kromosomer?

Vara kroppar ar uppbyggda av miljontals celler. De allra flesta
cellerna innehdller en komplett uppsattning av gener som
fungerar som instruktioner som reglerar var tillvaxt och hur vara
kroppar ska fungera. Generna &r ocksa ansvariga for manga av
vara arftliga egenskaper sasom 6gonfarg, blodgrupp och langd.
| varje cell finns det tusentals gener och vi arver alltid tva kopior
av varje gen, en fran var mor och en fran var far. Det ar darfor
vi ofta har drag fran bada vara foraldrar.

Generna ar organiserade i sma tradlika strukturer som kallas
kromosomer. Vanligtvis s& har vi 46 kromosomer i varje cell. En
uppséttning av 23 kromosomer arver vi fran var mor och den
andra uppsattningen av 23 kromosomer arver vi fran var far.
Detta far till foljd att vi har dubbla uppsattningar av 23 olika
kromosomer, kallade de 23 kromosomparen. Kromosomerna
och darfor generna bestar av en kemisk substans kallad DNA.
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har god erfarenhet av att arbeta med familjer i denna typ av
situationer och kan erbjuda hjalp med att diskutera med andra
famillemedlemmar.

Att komma ihag

! En kromosomférandring arvs antingen fran foraldrarna
eller uppstar vid befruktningen.

! En kromosomférandring kan inte paverkas i den finns
hela livet.

1 En kromosomférandring &ar inte nagot som smittar.
Barare kan till exempel vara blodgivare.

! Manniskor kanner ofta skuld eller skam Gver att nagot
som en kromosomférandring gar i slakten. Det ar viktigt
att komma ih&g att det inte ar nagons fel och att ingen
har gjort nagot fér att denna situation har uppstatt.

! Den stora majoriteten av de som bar pa balanserade
kromosomforandringar kan fa helt friska barn.

Detta &ar endast en kortfattad information om
kromosomforandringar. Mer information kan du fa pa
Socialstyrelsens hemsida, om sma och mindre kéanda
handikappgrupper eller fran din regionala genetiska enhet.
Dessa finns pa Universitetssjukhusen enligt nedan:

Sodra sjukvardsregionen:

Genetiska kliniken
Universitetssjukhuset i Lund

221 85 Lund

Tel: 046-17 33 62; Fax: 046-13 10 61

Syddstra sjukvardsregionen:

Kliniskt genetiska avdelningen
Universitetssjukhuset i Linkdping
581 85 Link®°ping
Tel: 013-22 31 27; Fax: 013-22 31 60
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Undersokningar av
kromosomférandringar

Det finns genetiska
undersokningsmetoder for att ta reda pa
om en person bar pa en
kromosomforandring. Fran ett vanligt
blodprov understks cellerna vid ett
genetiskt speciallaboratorium som
analyserar kromosomuppsattningen. Detta
kallas karyotypering. Det ar ocksa mojligt
att under en graviditet understka om
fostret bar pa en kromosomforandring. Detta kallas
fosterdiagnostik och ar kanske nagot du skall diskutera med en
genetisk specialist (mer information om detta finns broschyren
Vad &r en genetisk undersokning?).

Hur &r det med andra familjemedlemmar?

Ifall man finner en kromosomférandring, s& kan bararen eller
dess foraldrar vilja diskutera detta med andra
familiemedlemmar. D& finns det mojlighet for dessa att lamna
ett blodprov och ta reda pa om de ar barare av forandringen.
Detta kan vara speciellt viktigt for familjemedlemmar som redan
har barn, eller planerar att skaffa barn i den nara framtiden. Ifall
deinteb@r p-=- en
arva den. Bar de pa forandringen sa kan de bli erbjudna
fosterdiagnostik under graviditeten for att ta reda pa om fostret
bar pa samma forandring. Bar de inte & forandringen sa kan de
inte heller fda den vidare till sina barn.

Det ar inte ovanligt att man tycker att det ar svart att beratta for
andra familjemedlemmar att man bar pa en
kromosomforandring. Man kan oroa sig Over att de orsakar
problem i familien. | vissa familier har det gatt sa langt att
manniskor har forlorat kontakt med sina slaktingar och kanner
att det ar jobbigt att kontakta dem. Specialister i Klinisk Genetik
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Bild 1: Gener, kromosomer och DNA
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Kromosomerna bestar
av gener
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Kromosompar nummer 1 till 22 ser likadana i bade kvinnor och
man, och kallas autosomer (Bild 2). Det 23:e paret,
kénskromosomerna, skiljer sig at mellan man och kvinnor. Det
finns tva typer av konskromosomer: X-kromosomen och Y-
kromosomen. Kvinnor har tva X-kromosomer (XX) och man har
en X-kromosom och en Y-kromosom (XY). En kvinna &rver
saledes en X-kromosom fran sin mor och en fran sin far. En
man lamnar alltid sin enda X-kromosom till sin dotter, och Y-
kromosomen till sin son..

En man arver en X-kromosom fran sin mor och sin Y-kromosom
fran sin far. Pa bilden ovan kan du séledes se att
kromosomuppsattningen harstammar fran en man, da
kénskromosomerna ar XY.
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Bild 2: De 23 kromosomparen uppradade i storleksordning:
Kromosom 1 ar den storsta. De tva sista kromosomerna &ar
kdnskromosomerna, X och Y.
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Kromosomforandringar

Det ar viktigt att vi har ratt mangd kromosommaterial i cellen,
eftersom generna (som instruerar cellerna i kroppen) sitter i
kromosomerna. Varje férandring i antal, storlek eller struktur av
kromosomerna paverkar mangden eller organisationen av
genetisk information. Detta kan resultera i
inlarningssvarigheter, utvecklingsférsening och andra
funktionshinder hos den som béar pa forandringen.

Kromosomforandringar kan arvas fran en foralder men mer
vanligt ar att kromosomforandringar sker vid bildandet av agg

Inversioner

Inversioner innebér att en del av
kromosomen har vant pa sig att
generna har kommit pa motsatt hall. |
majoriteten av fallen innebéar inte detta
nagra problem hos bararen av det
inverterade kromosomsegmentet.

Om en foralder har en ovanlig
kromosomforandring, arver alltid barnen den?

Inte nddvandigtvis, det finns flera olika mojligheter for varje
enskild graviditet:

1 Barnet far en helt normal kromosomuppsattning.

1 Barnet kan far samma kromosomférandring som
foraldern.

1 Barnet aven fa en avvikande kromosomuppsattning som
kan leda till inlarningssvarigheter, utvecklingsforsening
eller andra funktionshinder och halsoproblem.

1 Graviditeten slutar i missfall.

Det ar darfor fullt mojligt for en person att ha en
kromosomforandring och samtidigt fa helt normala barn.
Eftersom varje kromosomforandring &ar unik sa bor varje barare
diskutera sin situation med en genetisk specialist. Ett barn kan
ocksa fodas med en kromosomforandring aven om foraldrarnas
har normala kromosomer . Dde nowvaa

(fr=n l atinet) el | er ny ferand

sannolikhet att foraldrarna far ytterligare barn med samma
kromosomfoérandring.



