AR e
G
¥l | n
1 atio
o s by

oy

ner

ey

til patienter og familier
™ ',.'*-'f:,rgr. ,:;r*_‘;‘\;r.- o . ;




Kromosomtranslokationer

Den felgende information er en beskrivelse af kromosomtrans-
lokationer, hvorledes de nedarves og hvornar dette kan medfarer
problemer. Denne information supplerer den samtale du har haft
med den kliniske genetiske laege.

Hvad er en kromosom translocation?

For at forstd hvad kromosom translokationer er og hvad de med-
forer, er det nyttigt med baggrundsinformation om gener og
kromosomer.

Hvad er gener og kromosomer?

Kroppen bestar af millioner af celler. De fleste celler indeholder
et komplet saet af gener. Der er tusindvis af gener, som
indeholder information, der kontrollerer vores vaekst og kroppens
funktioner. Generne er ansvarlige for mange af de karaktertraek
vi besidder, eksempelvis vores gjenfarve, blodtype og hgjde.
Figur 1: Gener, kromosomer og DNA
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Gener er arrangeret i tynde tradlignende strukturer, der kaldes

—En celle

.Kromosomer - 23 par

Kromosomet bestar
af gener
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kromosomer. Normalt har vi 46 kromosomer i de fleste celler.
Man arver kromosomerne fra forzeldrene, 23 fra vores mor og 23
fra vores far. Vi har saledes to saet af 23 kromosomer eller 23
"par”. Da kromosomerne er opbygget af gener, arver vi derfor to
kopier af de fleste gener, en kopi fra hver foraelder. Det er derfor
vi ofte har treek feelles med vores foreeldre. Kromosomerne og
dermed generne er opbygget af en kemisk substans, der kaldes
DNA.

Figur 2: 23 par kromosomer arrangeret efter storrelse;
kromosom 1 er det storste. De sidste to kromosomer er
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Kromosomerne (Figur 2) nummer 1 til 22 er ens hos maend og
kvinder. Disse kromosomer kaldes autosomer. Par nummer 23
er forskellig hos maend og kvinder og udgar k@gnskromosomerne.
Der er to slags kenskromosomer, det ene kaldes X kromosomet
og det andet kaldes Y kromosomet. Kvinder har normalt to X
kromosomer (XX). En kvinde arver ét X kromosom fra sin mor og
ét X kromosom fra sin far. Maend arver normalt et X og et Y
kromosom (XY). En mand arver ét X kromosom fra sin mor og ét
Y kromosom fra sin far. Pa figur 2 ses kromosomerne fra en
mand idet det sidste par kromosomer er XY.

Generne (instruktionerne til kroppens celler) findes i
kromosomerne. Det er derfor vigtigt, at vi har den rette maengde
kromosom materiale. Hvis der mangler eller er ekstra kromosom
materiale, kan det medfgre indleeringsvanskeligheder, forsinket
udvikling og helbredsproblemer for barnet.



Hvad er en translokation?

En translokation betyder, at der er afvigende sammensaetning af
kromosomerne. Denne situation kan opsta hvis:

a) der nyopstar en forandring ved dannelsen af aegcellen eller
sadcellen eller ved befrugtningen af aegget

b) en eendret kromosomsammenseetning er nedarvet fra enten
mor eller far

Der er to hovedtyper af translokationer: En RECIPROK trans-
lokation og en ROBERTSONSK translokation

Reciprok translokationer

En reciprok translokation opstar, nar to fragmenter braekker af fra
to forskellige kromosomer og bytter plads. Dette er illustreret i
Figur 3.

Figur 3: Hvordan opstar reciprok translokation

To normale Dele af to ....0g heefter sig
kromosompar kromosomer pa to andre
breekker af.... kromosomer



6

Robertsonsk translokation

En Robertsonsk translokation opstar, nar et kromosom heefter
sig fast pa et andet kromosom. Figur 4 viser en Robertsonsk
translokation, der involverer to kromosompar.

Figur 4: Hvordan opstar Robertsonsk translokation

To normale kromosompar Robertsonsk translokation:
Et kromosom fra ét par har
haeftet sig pa et kromosom
fra et andet par

Hvorfor opstar translokationer?
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Ca. 1 ud af 500 personer beerer en translokation og det vides ikke
ngjagtigt, hvordan de opstar. Det vides, at kromosomer braekker
og forenes forholdsvis hyppigt under dannelsen af saedcelle og
2gcelle eller ved selve befrugtningen. Der kan af og til opsta
forandringer, der har betydning for fosterets udvikling. Disse
forandringer opstar uden for menneskets kontrol.

Hvornar kan det medfere problemer?

Ved de to former for translokation (fig. 3 og 4) er kromosomerne
blevet rearrangeret sa der ikke er tab eller tilfersel af kromo-
sommateriale. Dette kaldes en balanceret translokation.

En person, der beerer en balanceret translokation, er seedvan-
ligvis ikke pavirket heraf og er ofte uvidende om at bzere den.
Det bliver fgrst af betydning, nar han eller hun skal have bgrn.
Det skyldes, at et kommende barn kan arve en sakaldt ubalan-
ceret translokation.




8
Ubalanceret translokation

Hvis en af foreeldrene beerer en translokation, er der en risiko for,
at parrets barn kan arve translokationen i ubalanceret form.
Her er tilfgrt et ekstra stykke af et kromosom og/eller der
mangler et stykke af et andet kromosom.

Barn kan fedes med en translokation, selv om begge foreeldre
har normal kromosomsammensaetning. Det kaldes en nyopstaet
translokation eller en "de novo” (latin).

Et barn der har en ubalanceret translokation kan have indleerings
-vanskeligheder, forsinket udvikling og helbredsproblemer.
Sveaerhedsgraden af disse handicaps afhaenger af hvilke dele af
kromosomerne, der er involveret i ubalancen samt hvor meget
manglende eller ekstra kromosom materiale, der er. Dette
skyldes at dele af kromosomerne har forskellig betydning.

Kan en foralder videregive en balanceret translokation?

Ja, men det sker ikke ngdvendigvis. Der er flere forskellige
muligheder for hver enkelt graviditet.

e Barnet kan arve et helt normalt seet kromosomer.

¢ Barnet kan arve den samme balancerede translokation
som foraelderen. | de fleste tilfaelde vil barnet ikke have
problemer som fglge af den balancerede translokation.

e Barnet kan arve en ubalanceret translokation og kan
fedes med grader af udviklingsforstyrrelse,
indleeringsvanskeligheder og helbredsproblemer.

e Graviditeten kan ende i spontan abort.

e Parret kan have fertilitetsproblemer.

Beerere af balancerede translokationer har mulighed for at fa
raske bgrn. Sandsynligheden herfor afhaenger af den enkelte



translokation.
yderligere.

En Kklinisk genetisk lezege kan uddybe dette

Test for kromosomtranslokationer

Det er muligt at undersagge for, om en
person beerer en translokation. Der
tages en enkelt blodprove og pa cel-
lerne fra blodet fastslds kromosom-
sammenseetningen. Dette kaldes en
karyotype. Det er ogsa muligt at fore-
tage genetisk test under en graviditet
for at undersgge, om det kommende
barn baerer en kromosomtranslokation.
Dette kaldes fosterdiagnostik og
muligheden herfor kan drgftes med en
klinisk genetik laege.

Hvad med andre familiemedlemmer?

Nar der pavises en translokation, kan
der veaere behov for at drgfte det med

andre familiemedlemmer. De gvrige familiemedlemmer har
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dermed mulighed for at fa undersggt, om de ligeledes bazerer
translokationen. Dette kan iseer veere af betydning for
familiemedlemmer, der allerede har bgrn eller som evt.
planlzegger bern i fremtiden. Hvis de ikke baerer en translokation
kan de ikke videregive den til deres bgrn, men hvis de beaerer
translokationen, kan de ligeledes tilbydes test under graviditeten
mhp. at undersgge fosterets kromosomsammensaetning.

Det kan veere vanskeligt at forteelle andre familiemedlemmer om
translokationer. Man g@nsker maske ikke at skabe ungdig
bekymring hos familiemedlemmer. | nogle familier har man tabt
kontakten til sleegtninge og kan finde det vanskeligt at kontakte
dem. Laeger i klinisk genetik har erfaring med radgivning af disse
familier og kan evt. tilbyde hjeelp til at drgfte problemstillingen.

Vard at huske

e Personer, der beerer en balanceret translokation, er
sadvanligvis raske. Translokationen kan fa konse-
kvenser, nar beerere gnsker at fa barn.
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En translokation kan enten arves fra den ene foraelder
eller nyopsta.

En translokation kan ikke korrigeres — den er tilstede hele
livet.

En translokation er ikke noget, der “smitter”. Derfor kan en
translokationsbaerer eksempelvis vaere bloddonor.

Nogle personer kan fgle skyld over at der forekommer
balancerede translokationer i familien. Det er vigtigt at
understrege, at ingen baerer skyld for dette og det kunne
ikke veere forebygget.
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Hvor kan jeg finde mere information?

Dette er kun en kort beskrivelse af dominant arvegang.

Yderligere information kan fas ved kontakt til den klinisk genetiske
afdeling i din region pa felgende adresser:

https://socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldne-handicap

Kobenhavn

Klinisk Genetisk Klinik
Rigshospitalet 4062
TIf: 35 45 40 62
www.rigshospitalet.dk

Roskilde

Klinisk Genetisk Enhed
Region Sjeelland

TIf. 47 32 42 07
www.regionsjaelland.dk

Odense

Odense Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling
TIf: 6541 17 25
www.ouh.dk

Aalborg

Aalborg Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling
TIf. 97 66 49 99
www.aalborguh.rn.dk

Aarhus

Aarhus Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling
TIf: 78 455510
www.auh.dk

Vejle

Sygehus Lillebeelt

Klinisk Genetik

TIf: 79 40 65 56
www.sygehuslillebaelt.dk
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