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Y-kromosomi.

X-kromosomiin kytkeytynyt sairaus. Perinndllinen sairaus, joka
johtuu  X-kromosomissa sijaitsevan geenin mutaatiosta
(muutoksesta). X-kromosomiin kytkeytyneitd sairauksia ovat mm.
hemofilia, Duchennen lihasdystrofia seka fragile-X —oireyhtyma.
Lisatietoa saat X-kromosomiin kytkeytynyt periytyminen -
vihkosesta.

XX. Tavalliset naisen sukupuolikromosomit. Naisilla on yleensa
kaksi X-kromosomia, joista toinen on peritty didilta ja toinen isalta.

XY. Tavalliset miehen sukupuolikromosomit. Miehilld on yleensa
yksi X- ja yksi Y-kromosomi. Mies perii X-kromosominsa
aidiltdan ja Y-kromosominsa isaltaan.

Y-kromosomi. Toinen sukupuolikromosomeista. Miehilla on
yleensa yksi Y- ja yksi X-kromosomi. Naisilla on yleensa kaksi X-
kromosomia.

Muita perinndllisyyteen liittyvid sanastoja I6ydat osoitteesta:

Vaestoliitto
Sanastot
www.vaestoliitto. fi/kirjastot/tietolinkit/sanastot/

Muokattu London IDEAS Genetic Knowledge Parkin julkaisemasta sanastosta.
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Tata tyota tuki EuroGentest, joka on Euroopan yhteisén tutkimuksen kuudennen
puiteohjelman rahoittama verkosto.

Kaantanyt Tiina Lund-Aho vyhteistydossa Véaestoliiton perinndllisyysklinikan
kanssa. (=in cooperation with the Department of Medical Genetics, Vaestdliitto)
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Perinndllisyyssanasto

Alkio. Ihmisen varhainen kehitysvaihe. Alkio kehittyy
ensimmaisestad solusta raskauden varhaisvaiheessa, kun siittié on
hedelméittanyt munasolun. Alkio ei vield nayta lapselta, mutta se
sisaltaa lapsen kehitykseen tarvittavat solut.

Autosomaalinen. Autosomeja koskeva.

Autosomaaliset peittyvdsti periytyvat (resessiiviset) sairaudet.
Tauteja, joihin sairastuakseen on perittdvd kummaltakin
vanhemmaltaan sama muuttunut (mutatoitunut) geeni. Henkild,
jolla on vain yksi muuttunut geenikopio, on oireeton kantaja.
Lisatietoa saat Peittyva periytyminen —vihkosesta.

Autosomaaliset vallitsevasti periytyvat (dominantit) sairaudet.
Tauteja, joissa vyksi peritty muutos (mutaatio) toisessa
geenikopiossa riittdd aiheuttamaan sairauden, tai sen
puhkeamisen myéhemmalld idlld. Muuttunut geeni siis dominoi
normaalia geenid. Lisatietoa saat Vallitseva periytyminen -
vihkosesta.

Autosomit. |hmiselld on 23 kromosomiparia. Pareja nro 1-22
kutsutaan autosomeiksi, ja ne ovat samanlaiset miehilla ja naisilla.
Pari nro 23 on miehilld ja naisilla erilainen, ja niitd kutsutaan
sukupuolikromosomeiksi.

Balansoitunut, tasapainoinen translokaatio. Translokaatio,
jossa kromosomimateriaalin maaréd ei ole muuttunut, vaan
ainoastaan uudelleenjarjestynyt. Tasapainoinen translokaatio ei
yleensa vaikuta kantajaansa milldan tavoin.

de novo. On latinaa ja tarkoittaa “uudesta”. Kaytetdan geeni- tai
kromosomimuutoksesta, joka on “uusi’, eli henkilén molemmilla
vanhemmilla on normaalit geenit tai kromosomit.

Deleetio. Perimaaineksen osan irtoaminen. Termid kaytetdan joko
kromosomin tai geenin osan puuttumisesta. Lisatietoa saat
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munasolun yhtyessa syntyy kokonainen solu. Lapsi kehittyy tasta
ensimmaisesté solusta.

Sikié. Lapsen kehitysvaihne alkiovaiheen lopusta eli 9.
hedelmdityksen jalkeisesta viikosta syntymaan.

Solu. Ihmiskeho muodostuu miljoonista soluista, jotka ovat kuin
rakennuspalikoita. Solut ovat erindkdisia eri ruumiinosissa, ja niilla
on erilaisia tehtdvid. Jokaisessa solussa (paitsi naisten
munasoluissa ja miesten siittidissd) on jokaista geenid kaksin
kappalein.

Sukupuoleen kytkeytynyt sairaus. Katso X-kromosomiin
kytkeytynyt sairaus.

Sukupuolikromosomit. X-kromosomi ja Y-kromosomi.
Sukupuolikromosomeista riippuu, tuleeko yksiléstd mies vai
nainen. Naisilla on kaksi X-kromosomia, miehilld puolestaan yksi
X- ja yksi Y-kromosomi.

Sukupuu. Kaavio, johon on merkitty sukulaisesi, heidan
sukulaisuussuhteensa sinuun ja toisiinsa, sekd onko heilla
perinndllinen sairaus vai ei.

Translokaatio. Kromosomimateriaalin uudelleenjarjestyminen.
Syntyy, kun kromosomista irtoaa pala, joka Kkiinnittyy uuteen
kromosomiin. Lisatietoa saat Kromosomitranslokaatiot -
lehtisesta.

Ultradanitutkimus (kaikukuvaus). Raskaudenaikainen kivuton
tutkimus, jossa kehittyvastd sikidstd muodostetaan kuvia
daniaaltojen avulla. Tutkimus tehdaan kuljettamalla
ultradanianturia vatsanalueen iholla, tai emattimen kautta.

Uterus. Kohdun ld&ketieteellinen nimi (latinaa).

X-kromosomi. Toinen sukupuolikromosomeista. Naisilla on
yleensa kaksi X-kromosomia. Miehilld on yleensa yksi X- ja yksi
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solumuutosten tutkimus.

Perinndllinen sairaus. Sairaus, joka periytyy sukupolvelta toiselle.

Perinnéllisyysneuvonnan antaja. Perinndllisyyteen erikoistunut
terveydenhuollon ammattilainen, tavallisimmin
perinndllisyyslaaketieteen erikoisladkari, joka antaa tietoa ja tukea
ihmisille, jotka ovat huolissaan mahdollisesti geneettisesta
sairaudesta.

Perinnéllisyysneuvonta. Tietoa ja tukea ihmisille, jotka ovat
huolissaan mahdollisesti geneettisesta sairaudesta.

Positiivinen tulos. Tutkimustulos, joka osoittaa, ettd tutkitulla
henkildlla on se geenimuutos (mutaatio), jota tutkittiin.

Prenataalidiagnostiikka. Raskaudenaikaiset tutkimukset, joilla
selvitetdan, onko syntyvalla lapsella geneettinen sairaus.

Presymptomaattinen geenitestaus. Katso ennustava
geenitestaus.

Rengaskromosomi. Kromosomi, jonka p&at ovat liittyneet yhteen
muodostaen rengasmaisen rakenteen. Lisatietoa saat
Kromosomimuutokset —|ehtisesta.

Resiprokaalinen translokaatio. Resiprokaalisessa eli
vastavuoroisessa translokaatiossa kahdesta eri kromosomista
irtoaa pala, ja nama palat vaihtavat paikkaa. Lisatietoa saat
Kromosomitranslokaatiot —|ehtisesta.

Robertsonin translokaatio. Robertsonin translokaatiossa kaksi
kromosomia liittyy yhteen. Lisadtietoa saat
Kromosomitranslokaatiot —lehtisesta.

Siittié. Uuden ihmisyksilén ensimmaisen solun syntymiseen
osallistuva osapuoli, joka on peraisin isalta. Siittibssd on 23
kromosomia, yksi kustakin isdn kromosomiparista. Siittion ja

Kromosomimuutokset —vihkosesta.
DNA. Kemiallinen yhdiste (deoksiribonukleiininappo), josta geenit
muodostuvat, ja joka sisaltaa elimistén toimintaohjeet.

Duplikaatio. Geenin tai kromosomin o0san epanormaali
toistuminen. Lisatietoa saat Kromosomimuutokset —vihkosesta.

Ei-balansoitunut, epéatasapainoinen translokaatio.
Translokaatio, jossa kromosomimateriaalin
uudelleenjarjestymiseen liittyy geeniaineksen lisdantymista tai
haviadmista, tai molempia. Jos vanhemmalla on balansoitunut
translokaatio, se voi periytyd lapselle ei-balansoituneena.
Lisatietoa saat Kromosomitranslokaatiot —lehtisesta.

Emaétin (vagina). Synnytyskanava, yhteys kohdusta naisen
ulkopuolelle.

Ennustava (prediktiivinen) geenitestaus. Geenitutkimus, joka
selvittdd henkilén riskin sairastua myéhemmalla ialla puhkeavaan
tautiin. Kun tutkimus koskee sairautta, joka puhkeaa lahes
varmasti ihmisen elinaikana, puhutaan joskus
presymptomaattisesta geenitestauksesta (ennen oireiden
puhkeamista tehtava tutkimus).

Geeni. Kemiallisessa muodossa (DNA) kromosomeissa sailytetty
elimistén toimintaohje.

Geenitutkimus. Tutkimus, jolla selvitetddn, onko tietyssa
geenissa tai kromosomissa tapahtunut muutos. Tutkimus
tehddan yleensd veri- tai kudosnaytteestd. Lisatietoa saat
Geenitutkimuksista —vihkosesta.

Geneettinen sairaus. Geeni- tai kromosomimuutoksen
aiheuttama sairaus.

Geneettinen. Geenien (periman) aiheuttama, geeneihin liittyva.

Hedelméitys. Tapahtuma, jossa munasolu ja siittié yhtyvat
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muodostaen uuden ihmisyksilén ensimmaisen solun.

Insertio. Ylimaaraisen periméaineksen liittyminen geeniin tai
kromosomiin. Lisatietoa saat Kromosomimuutokset -
vihkosesta.

Inversio. Geenien jarjestyksen muutos tietylla
kromosomialueella. Lisatietoa saat Kromosomimuutokset —
vihkosesta.

Istukka. Raskaana olevan naisen kohdun sisdpintaan Kkiinittynyt
elin, jonka kautta siki® saa ravintonsa. Istukka kehittyy samasta
hedelmdittyneestd munasolusta kuin sikié, joten istukassa on
yleensa samat geenit kuin syntyvalla lapsella.

Istukkandytetutkimus. Raskaudenaikainen tutkimus, jossa
istukasta otetaan soluja, joista voidaan tutkia sikibn geeneja tai
kromosomeja tiettyjen sairauksien varalta. Kehittyvasta istukasta
otetaan pieni maard soluja, jotka I|ahetetddn tutkittavaksi
laboratorioon. Lisatietoa saat Istukkanaytetutkimus —vihkosesta.

Kantaja. Henkild, jolla ei yleensd ole sairauden oireita (silla
hetkelld), mutta joka kantaa yhtda muuttunutta geenikopiota. Kun
on kyse peittyvasti periytyvastd sairaudesta, henkild ei yleensa
sairastu, sen sijaan vallitsevasti periytyvan sairauden ollessa
kyseessa henkild saattaa sairastua myéhemmalla ialla.

(kromosomitranslokaation) Kantaja. Henkild, jolla on
balansoitunut, tasapainoinen translokaatio, eli hanen
kromosomimateriaalinsa maaréd ei ole muuttunut, eika
translokaatiosta yleensa ole hanelle haittaa.

Karyotyyppi. Henkilon kromosomiston rakenteen kuvaus, joka
kertoo kromosomien lukumaaran, sukupuolikromosomien tyypin
(XX tai XY) ja kaikki poikkeamat normaalitilanteesta.

Keskenmeno. Raskauden ennenaikainen péaattyminen niin
varhaisessa vaiheessa, ettei lapsi voi selvitd hengissd kohdun

ulkopuolella.
Kohtu. Naisen ruumiinosa, jossa lapsi kehittyy raskauden aikana.

Kromosomit. Rihmamaisia rakenteita, jotka voidaan nahda
mikroskoopilla ja joissa geenit sijaitsevat. lhmisen soluissa on
tavallisesti 46 kromosomia. Yksi 23 kromosomin sarja periytyy
isélta ja toinen 23 kromosomin sarja aidilta.

Lapsivesindytteenotto. Toimenpide, jolla lapsivedestd otetaan
nayte sikion geenien tai kromosomien tutkimista varten. Siki6 ui
kohdussa lapsivedessa, joka sisédltdd hieman sikién ihosoluja.
Ohut neula ujutetaan aidin vatsanpeitteiden lapi kohtuun ja
lapsivedestd imetdan neulalla pieni nayte, joka |ahetetdan
tutkittavaksi laboratorioon. Lisdtietoa saat Lapsivesitutkimus —
vihkosesta.

Munasarjat. Naisen elimet, joissa munasolut muodostuvat.

Munasolu. Uuden ihmisyksilén ensimmaisen solun syntymiseen
osallistuva osapuoli, joka on perdisin aidiltd. Munasolussa on 23
kromosomia, yksi kustakin &idin kromosomiparista. Munasolun ja
siittion yhtyessa syntyy kokonainen solu. Lapsi kehittyy tasta
ensimmaisesté solusta.

Mutaatio. Geenin muutos. Kun geeniin tulee muutos, sen
informaatio voi muuttua niin, ettei se enda toimi oikealla tavalla.
Tama saattaa johtaa perinndllisen sairauden syntyyn.

Negatiivinen tulos. Tutkimustulos, joka osoittaa, ettei tutkitulla
henkilolla ole sitd geenimuutosta (mutaatiota), jota tutkittiin.

Niskaturvotustutkimus. Ultradaanitutkimus, jolla mitataan sikién
niskan turvotusta. Alkuraskaudessa sikiébn niskassa on nesteen
tayttama tila, joka voi olla tavallista suurempi joidenkin
synnynnaisten hairiéiden (esim. Downin oireyhtyman) yhteydessa.

Papa-koe. Kaikille naisille suositeltava kohdunkaulan



