
Kromosomeista ja niiden merkityksestä ja 
muutoksista

Kromosomi on geenipakkaus

DNA:n replikaatio kahdentaa geneettisen aineksen

Mitoosi jakaa sen tasan 1:1 ja tässä kromosomit ovat tärkeitä.

Meioosissa pakkaus on myös keskeinen: gameetteihinhan pitää 
jakaa puolet kromosomeista (jako 1:1:1:1)

Mitoosin, meioosin ja kromosomien “tehtävä”:
annostella geenit tytärsoluille/gameeteille ja pitää annokset
vakioina



Meioosissa kromosomit segregoituvat 
tutun mallin mukaan, ensin 
vastinkromosomien kinetokorit omiin 
napoihinsa (halkeamatta) ja sitten 
sisarkromosomit omiinsa, siten että 
kinetokori halkeaa.

Jos kinetokori ei halkea toisessa 
jaossa, tulee gameettiin yhden sijasta 
kaksi edustajaa ao. kromosomista, eikä 
se ole mikään hyvä asia.

Yleissääntö “liian kanssa pärjää” ei 
päde tässä, se koskee vain rahaa ja 
tavaraa.



Näkyvällä kromosomilla on paljonkin käyttöä: 
metafaasikromosomien tyypityksellä päästään pitkälle 
(mihin?): 

karyotyypit 
evoluutio: kromosomit ovat lajispesifisiä
prenataalidiagnostiikka

http://www.pathology.washington.edu/galleries/Cytogallery/
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Metafaasi, pysäytetty myrkyllä (Colcemid) 
ennen kromatidien (tytärkoromosmien) 
erkanemista; värjätty Giemsalla

















Sukupuolikromosomien lukumäärän epäsäännöllisyydet:

XXY Klinefelterin syndrooma: koiras, kehityshäiriö
XYY Koiras, epäily erikoisesta agressiivisuudesta on esitetty
XO Naaras, kehityshäiriö (Turnerin syndrooma)
Sukupuoli määräytyy kyllä, mutta epäbalanssi aiheuttaa 
ongelmia

Autosomaaliset epäsäännöllisyydet ovat vakavampia:

Trisomia 13 Pätaun syndrooma
Trisomia 18 Edwardsin syndrooma (1960)
Trisomia 21  Down’in syndrooma

Kaikki muut trisomiat ovat mahdollisia, mutta varhaisletaaleja



Yhteenvetotilastot

61 % (892/1457) keskenmenoista kromosomeiltaan poikkeavia

Kymmenestä tuhannesta syntyvästä:
1.4 18-trisomia (Edwards kuvaajana)
2 13-trisomia (Patau)
14 21-trisomia (Down)





Epidemiologia: ryväs-esiintymä (aika tai paikka), missä syy?



Edwardsin syndrooma eli
trisomia 18 (triplo-18)

1.4/ 10 000



Edwards/ 10 000
(Ruotsi)

.......................
Edwards/ 10 000
(Ranska)

----------------
Down/ 1000
(Ruotsi)



Johtopäätöksenä kuitenkin oli, että tämä näennäinen 
lisääntyminen johtui vain parantuneesta diagnoosista (eli 
kromosomien laskeminen oli yleistynyt)

Pohjois-ruotsalaiset metallisulatot vapautettiin epäilystä

68 % 18-trisomiasikiöistä abortoituu spontaanisti



Downin oireyhtymä

21-trisomia (92.5%), tai
translokaatio 21-14, 21-15 tai 21-21

Trisomian syy 80% maternaalinen non-disjunktio

7 miljoonaa oosyyttiä on valmiiksi profaasi ykkösessä 
kun ihmisnaaras syntyy, joten meioosi voi kestää 50 
vuotta

spermatosyytin meioosi kestää vain 48 h



Liisa Vahtola teki 1983 gradun perinöllisyyslääketieteen 
klinikalla Oulussa Downin oireyhtymän epidemiologiasta 
Pohjois-Suomessa

Aineistona oli 1965-1979 Oulun ja Lapin lääneissä syntyneet 
152 235 lasta, joissa oli 256 Down-lasta (1.68 tuhannesta)









1975

Neljännesvuosisata sitten 
kromosomiaberraatiot tunnettiin 
yhtä hyvin kuin tänään, ja niiden 
osuus geneettisestä tietämyksestä 
oli paljon suurempi kuin nykyisin

Onko hyvä havaintoesimerkki se, 
että yhtään kromosomiaberraatiota 
ei voida parantaa, eikä yhtään niistä 
johtuvaa sairautta tai oireyhtymää 
voida yhtään helpottaa

Prenataalidiagnostiikka ja 
prevention ovat ainoat keinot





Opettavainen kertomus

Eräässä unkarilaisessa kylässä naiset keksivät oivan 
salakalastuskonstin

Menivät kalalammelle ja kaatoivat sinne Trichlorfon- nimistä 
hyönteismyrkkyä, joka tainnuttaa kalat

Keräsivät kalat, keittivät tulisen keiton ja söivät 
perhekunnittain

Seuraus: paikallinen keskenmeno- ja epämuodostumaryväs, 
jossa myös Downin syndroomaa oli paljon

EXTOXNET

http://pmep.cce.cornell.edu/profiles/extoxnet/pyrethrins-ziram/trichlorfon-ext.html


Sama tuote kelpaa myös hanhenpyyntiin, kun liottaa jyviä 
valmisteessa. Tämä kiljuhanhi on Kiinasta



Dear Collegue,

GENDIA has another new test available that can be viewed by clicking on NEW TEST.
The latest test is a fast prenatal test for the most common aneuploidies by Quantitative Fluorescent PCR (QF-PCR).

Rapid prenatal diagnosis of Chromosome X, Y, 21, 13 and 18 by Quantitative Fluorescent PCR (QF-PCR) amplification of highly polymorphic Short Tandem 
Repeats (STRs) is an assay designed to detect common chromosome aneuploidies.
In the last few years the clinical utility of QF-PCR and advantages over FISH have repeatedly been demonstrated.

GENDIA now offers QF-PCR for prenatal Chromosome X, Y, 21, 13 and 18 aneuploidy detection at 200 euro. The results are available within 5 working 
days after arrival of the samples at GENDIA.
If combined with conventional cytogenetics the total price is 400 euro.

As you may know, GENDIA is a network of GENetic DIAgnostic laboratories aimed to facilitate diagnosis for genetic diseases. The network now offers close 
to 500 different genetic tests, which may be viewed on our website at www.GENDIA.net or by visiting the links to the individual tables below :

01. Molecular Tests Ordered by Disease
02. Molecular Tests Ordered by Gene
03. Molecular Screening Tests
04. Mitochondrial Tests
05. Molecular Tests in Leukemia and Lymphoma
06. Risk Factor Tests
07. Uniparental Disomy(UPD) Tests
08. Chromosome Analyses
09. FISH Analyses
10. Customised Molecular Diagnostic Tests
11. HLA Typing Tests
12. Maternal Screening Test for Down Syndrome
13. At Home Paternity Tests
14. Official Paternity Tests
15. Twin Zygosity Tests
16. New Tests

Please feel free to contact me if you require further information. 

We look forward to being of service.

With kind regards, 

Patrick Willems, MD, PhD 
Medical Director GENDIA 
etc etc

Myös: mistä totuus alkaa?

http://www.gendia.net/new_tests.html
http://www.gendia.net/
http://www.gendia.net/tests_tab01.html
http://www.gendia.net/tests_tab02.html
http://www.gendia.net/tests_tab03.html
http://www.gendia.net/tests_tab04.html
http://www.gendia.net/tests_tab013.html
http://www.gendia.net/tests_tab09.html
http://www.gendia.net/tests_tab06.html
http://www.gendia.net/tests_tab14.html
http://www.gendia.net/tests_tab15.html
http://www.gendia.net/tests_tab05.html
http://www.gendia.net/tests_tab07.html
http://www.gendia.net/tests_tab08.html
http://www.gendia.net/tests_tab010.html
http://www.gendia.net/tests_tab011.html
http://www.gendia.net/tests_tab012.html
http://www.gendia.net/new_tests.html
http://www.paternity-answers.com/

