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Synonyymit: X- kromosomin pitk&n varren kahdentuma, duplication of the chromosome X long arm,

duplication Xq

Lyhyesti

Laaketieteellisessa kirjallisuudessa on
kuvattu parikymmenta henkilda, yhta usein
kumpaakin sukupuolta, joilla on ollut
X-kromosomin pitkan varren kahdentuma
(dup(Xq). Pojat ovat yleensa olleet vammai-
sia, kun taas naisilla ja tytéilla piirteistd on
vaihdellut t&ysin normaalista kehitys-
vammaisuuteen.

Kromosomit

Ihmisen perintétekijat on pakattu kromo-
someihin. Naité& perintétekijapakkauksia
ihmisella on kussakin solussaan 23 paria eli
46 kromosomista aina kaksi on samaa.

Parin toisen osapuolen henkild perii isaltaan,
toisen aidiltaan.

Kromosomit ovat muodoltaan sauvamaisia ja
niissa voidaan erottaa pitka ja lyhyt varsi ja
naitten valiin jaava "vyétard" eli sentromeeri.

Kromosomit 1-22 ovat ns. autosomeja ja X ja
Y sukukromosomeja.

Miehen sukukromosomipari on XY ja naisen
XX.

Erilaiset kromosomipoikkeavuudet ovat
suhteellisen yleisia, noin yhdella 200
henkilésté on jokin poikkeavuus. dup(Xq) on
naista eras. Sen yleisyyttad ei missdan
vaestdssa ole tutkittu, mutta esim.
kromosomitutkimuslaboratorioitten
havaintojen perusteella sen voidaan olettaa
olevan suhteellisen harvinainen.

X-kromosomin "sammuminen"

Normaalisti ihmisen kussakin solussa on vain
yksi toimiva, aktiivinen X-kromosomi, pojalla
ja miehelld hanen ainoansa, tytéll4 ja naisella
toinen hanen kahdesta X:stéan.

Jo hyvin varhaisessa alkiovaiheessa tytdn X-
kromosomeissa naet tapahtuu ns. inaktivaatio
eli lyonisaatio, milla tarkoitetaan sita, etta
kuhunkin soluun jaa vain yksi toimiva X-
kromosomi toisen "sammuessa" pysyvasti.

"Sammuminen" tapahtuu sattumanvaraisesti,
joten noin puolessa soluista toimii lopulta se
X-kromosomi, jonka nainen on perinyt isal-
tdan ja noin puolessa aidilta peritty X-kromo-
somi.

X-kromosomin kahdentuma pojalla

Jos pojan ainoa X on osittain kahdentunut, se
merkitsee ettd hdnen kaikissa soluissaan on
aktiivisena kaksikertainen maara kahden-
tuma-alueen perintétekijoitd. Tama ylimaara
iimeisesti johtaa pojan vammautumiseen,
kehittyva elimistd ei "siedd" liian suurta X-
kromosomista geeniannosta.
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X-kromosomin kahdentuma tytélla

Jotta tyttd tai nainen pysyisi liian suuresta X-
kromosomisesta geeniannoksesta huolimatta
terveend, pitda edelld kuvatun X:n inaktivaa-
tion tapahtua valikoivasti, misté kaytetédan
my®&s nimitystd epétasainen inaktivaatio.

Jos kussakin solussa dup(Xq) valikoituu
sammumaan, jaa jéljelle normaali geeni-
maara.

Terveena pysymisen edellytys on lisaksi, etta
kahdentumattoman ja aktiivina pysyvan X:n
geeneissé ei ole taudinaiheuttajamutaatioita.
Tavallisessa tilanteessa naet naisen toisen
X:n virheiden voidaan ajatella kumoutuvan
kun toisessa X:ssa vastaavassa kohdassa on
normaalisti toimiva geeni ja X:ien inaktivaatio
on tapahtunut sattumanvaraisesti.

Dup(Xq)-tytdn tai -naisen kasvu- ja kehitys-
hairiét voivat johtua siitd, ettd ainakin osassa
h&nen solujaan dup(Xq)-kromosomi onkin
valikoitunut aktiiviksi ja geenien yliannos on
haitannut kehitysta.

Jos taas akfiiviseksi nayttasi aina valikoitu-
neen normaali X, saattaa oireilu johtua
geenivirheista tdssa normaalin nakdisessa
X:sséa.

Kromosomipoikkeavuudella saattaa olla myés
vaikutusta laajemmin geenien saately-
mekanismeihin. Tarkat selitykset odottavat
kuitenkin vield 16ytajaénsa.

Oirekuva

Dup(Xq)-pojat ovat olleet yleensé vaikeasti
kehitysvammaisia ja pienikasvuisia, heidan
kasvonpiirteissdén on pientéd omaleimai-
suutta, dysmorfiaa ja elimissa on ollut
vaihdellen erilaisia rakennepoikkeavuuksia.

Osa dup(Xq)-tytoista ja -naisista on taysin
terveitd ja normaaleja. Osa on ollut lyhyt-
kasvuisia ja heilld on saattanut olla
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kuukautishairi6ita tai hedelmallisyyspulmia
munasarjojen vajaakehityksen vuoksi.

Osalla on ollut edellisten liséksi oppimis-
vaikeuksia tai asteeltaan vaihtelevaa kehitys-
vammaisuutta, pienia erikoisuuksia ulko-
nakopiirteissd, yleensa lievia luuston ja
nivelten poikkeavuuksia, kuten hiukan kayra
pikkusormi tai taipuisat nivelet, muutamalla
on ollut epilepsia, parilla heikkonakdisyytta.

Oirekuva on kaiken kaikkiaan niin kirjava,
ettei yksittdisen dup(Xq)-lapsen kohdalla voi
pelkan kromosomitutkimuksen perusteella
kertoa ennustetta. Kunkin osalta on aina
yksildllisesti selvitettdva ongelmat, hoito- ja
kuntoutustarpeet ja arvioitava tilannetta
uudelleen ian myoéta tapahtuvan kehityksen
valossa.

Onko Dup(Xq) perinnéllinen?

Osa dup(Xq):sta on perinndllisia ja osa on
ilmaantunut ensimmaisen kerran lapselle,
jolta se on todettu.

Periytyvissa tapauksissa kromosomi-
muutoksen oireeton tai niukkaoireinen
kantaja on aiti; dup(Xq) aiheuttaa pojalle niin
vaikean vamman ettei hén kykene isaksi.
Siksi on perusteltua tutkia dup(Xq)-lapsen
aidin kromosomit.

Jos aidilla todetaan muutos, hanen kullakin
lapsellaan on yksi mahdollisuus kahdesta
saada poikkeava kromosomi.

Kromosomimuutokset voidaan todeta luotet-
tavasti raskauden aikana istukka- tai lapsi-
vesitutkimuksella.

Periytymisen askarruttaessa mielta voi
hakeutua perinnéllisyyslaakarin vastaanotolle
keskustelemaan omasta tilanteestaan.
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Ainutlaatuiset- sdhkdpostilista vanhemmille, joiden lapsilla on harvinainen kromosomipoikkeama.
http://health.groups.yahoo.com/group/ainutlaatuiset/
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