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Kun kromosomia venytetaan,
tulee siita DINA-kaksoiskierre.
Geenit ovat aina pala DNA:fa.

Liséd aiheesta Leivotaan ihminen irjassa.
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Muutkin perheenjésenet tulevat ihastelemaan uutta,
ensimmdisen kokonaisen kurssipdivén aamua ja
tervehtim@&n mékkinaapureita.

- Miké& t&dmé kurssi olikaan? kysyy Emma.

- Tédmé on kurssi perheille, joissa lapsella on
perinnéllinen, harvinainen sairaus. Niin kuin
. Joonaksella meiddn perheessamme, diti kertoo.

- Mitd se harvinaisuus tarkoittikaan? miettii
* puolestaan Joonas.
= Se tarkoittaa sitd, ettd tietty sairaus on vain

- Herdtkad, heratkad, vusi kurssipaivéa on taallal

huutaa Emma. Hé&n on noussut jo véhén ennen \:--
Joonasta, &itid ja iséd ja tullut terassille tarkistamaan, \

ettd aurinko paistaa ténadnkin.

‘enemmdn, mutta kuitenkin véhén. Erilaisia
@irauksia on kuitenkin yhteenséd tosi

skon, koska tadllékin on kaiken-
d kaikista edes huomaa, ettd olisi
ma toteaa.

- Tuolla nékyvét jo kaikki uudet kaveritkin!
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Aamun avauksessa kéaydéaén lapi
myds pdaivén ohjelma.

Aamupdivélla seikkaillaan metsé-
polkua pitkin laavulle, jossa jutel-
laan sairauksien periytymisestd.

lltapaivélla tehdadn retki kotieldin-
tilalle, mikda herattéad kurssilaisissa
paljon innostusta.




Emma ja Joonas kulkevat laavulle vusien ystévienséa
kanssa. Oliver liikkuu séhképyératuolilla ja hénen
veliensd Leo hyppdé sen taakse seisomaan. Se drsyttéd
Oliveria, varsinkin jos Leo ei edes kysy lupaa.

- Teist& voi Oliver ja Leo pédtellad kummalla se
harvinainen sairaus on, kun on tuo pyérétuoli. Meidén
perheestémme ehk& huomaa, ettd Joonas on lyhyt-
kasvuinen eli minua lyhyempi, vaikka onkin isoveli.
Sofia ja Saraq, teistd ei kylla sité née, mutta onko teillé
harvinainen sairaus? Emma kysyy uusilta ystavilté.
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- Minulla on harvinainen sairaus,
mutta ei se ndy padllepdin ollenkaan.
Meidan isélla on tédma sama, mutta ei
isdstdkédan huomaa, Sara selitté@a.

- Jannada. Mikéa on teidan lempielé&in?
Minun on hamsteri, meidén Manda, se
on nyt hoidossa meidédn Kanarianloman
ystévilld, Emma kertoo ja matka jatkuu
eldimistd jutellen.




Perheet kokoontuvat laavulle,
jossa odottaa perinnéllisyyshoitaja
Anne.

- Tietédks joku jo mité& tarkoit-
taa ihmisen perima? hén kysyy.

Emma ja Joonas nostavat heti
kétensd pystyyn, ja he saavat
kertoa.

- Ihminen koostuu soluista ja
jokaisessa solussa on tieto siitd,
millainen juuri siitd ihmisesta tulee.
Ja sité tietoa kutsutaan periméksi.
Kaikilla ihmisillé on ikéén kuin
oma reseptinsé, Joonas aloittaa.

- Niin ja joskus siihen reseptiin
voi tulla muutoksia, vahéan niin
kuin reseptin kirjoitusvirheitd, ja
siksi ihminen voi olla erilainen kuin
muut, Emma jatkaa.

- Te tiedattekin jo todella paljon,
perinnéllisyyshoitaja Anne sanoo
ja jatkaa: - Tosiaan me jokainen
koostumme soluista ja niissé&
soluissa on kromosomeja ja kro-
mosomeissa on geenejd. Yhdessé

kromosomissa on satoja, joskus
jopa tuhansia geeneja. Téanéadn
keskitymme geeneihin.

Geenit ovat aina pareittain

siten, ettd samaa geenia on kaksi
kappaletta. Saamme toisen niista
isdltédmme ja toisen &idiltdmme.
Me niin sanotusti perimme
vanhemmiltamme monia erilaisia
ominaisuuksia, esimerkiksi hiusten
ja ihon vérin.

Joskus geeneissé voi olla sellaisia
muutoksia, jotka muuttavat ihmisen
reseptid ja aiheuttavat esimerkiksi
harvinaisia sairauksia, niin kuin
osalla teistd lapsista nyt taalla.
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Perheet jaetaan pieniin ryhmiin
kolmen eri periytymistavan
mukaan ja jokainen perhe saa
tehtévakseen rakentaa lammen-
rantaan sukupuun erilaisista
luonnonmateriaaleista.
Sukupuuhun laitetaan oma perhe
ja sukulaisia. Kuinka hauskaal

Lukija, voit vierailla
valintasi mukaan kaikissa

ryhmissd fai vain sinua

eniten kiinnostavassa.




- Téssd ryhmdssé aiheena on Te lapset, joilla on harvinainen - Kun molemmat vanhemmat ovat saman sairauden

peittyvasti eli resessiivisesti peittyvésti periytyva sairaus, olette aiheuttavan geenimuutoksen kantaijia, jokaisella lap-
periytyvat sairaudet. Jokainen  saaneet kummaltakin vanhemmal- sella on 25 prosentin mahdollisuus saada molemmilta
meistd ihmisisté kantaa perimés- ta sen geenin, jossa on sairauden vanhemmilta se geeni, jossa on muutos. Jokaisella
séién joitakin geenimuutoksia, aiheuttava muutos. Vanhemmat lapsella on siis 25 prosentin mahdollisuus, ettd on
jotka voivat aiheuttaa sairauksia.  eivét ole voineet vaikuttaa siihen, se sairaus. Jos geenimuutoksen saa vain toiselta
Peittyvésti periytyvissd sairauksissa  ettd niin on kdynyt. Se muutos vanhemmalta, tulee lapsesta sairauden kantaja. Osa
molemmat vanhemmat kantavat, muuttaa sité geenid niin, teistd sisaruksista on siis todenndkdisesti kantajia
yleensé sattumalta ja tietdmét- etté ihmisen resepti ja osa taas ei ole.

tddn, samaa sairauvtta aiheuttavaa  ei toimi ihan

geenimuutosta, perinnéllisyyshoi-  niin kuin Peittyvésti periytyvien sairauksien kantaijilla
taja Anne kertoo. yleensd. ei ole oireita ja me kaikki tosiaan olemme

useammankin eri geenimuutoksen kantajia
ilman, ettd meilla olisi sairaudesta mitéén
oireita.

Emmaa naurattaa ajatus kantami-
sesta. lhan kuin geeneja kannet-
taisiin repussa, mutta eihdn se niin
ole, sillé ne geenit ovat ihmisen
sisdlla.
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Anne jatkaa: - Niin kuin aiemmin
sanoin, geenit ovat aina pareittain
ja foisen ndistd geeneistd saa
aidilta ja toisen isalté.




- Tassé ryhméssé puhutaan
vallitsevasta eli dominantista
periytymisestd, perinnéllisyys-
hoitaja Anne kertoo.

- Osalla teista perheistd seka
vanhemmalla etté lapsella on
sama harvinainen sairaus. Oireet
voivat kuitenkin olla erilaisia.
Geenit ovat tosiaan aina pareit-
tain ja toisen ndistd geeneistd saa
isdltd ja toisen didilta. Vallitsevasti
periytyviss& sairauksissa ihmisen
reseptin muuttumiseen riittada, etta
saa toiselta vanhemmaltaan gee-
nin, jossa on sairauden aiheuttava
geenimuutos. Jos vanhemmalla
on vallitsevasti periytyvé sairaus,
hénen lapsellaan on 50 prosentin
todenndkdisyys saada sama
sairaus, Anne kertoo.

Joskus vallitsevasti periytyvissé
sairauksissa sairauden oireet
alkavat vasta aikvisena, vaikka
muutos onkin ollut siellé geenissa
jo syntyméstd asti, Anne selittad.

Jos te harvinaista sairautta
sairastavat lapset paatéatte hank-
kia omia lapsia sitten, kun olette
aikuisia, teidén lapsillanne on
50 prosentin mahdollisuus saada
sama sairaus ja 50 prosentin mah-
dollisuus olla saamatta.
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Sara muistaa, ettd prosenteista
on puhuttu koulussa, mutta
Annen puhe kuulostaa silti
hankalalta ja hén pyytéa
Annea kertomaan liséd.

- Esimerkiksi Sara siné olet saa-
nut iséltési sen geenin, jossa on
uutos eli
tissdsi

"n saa-

sairauden aiheuttava
se aiheuttaa sinun res
muutoksen, vaikka ole
nut didiltasi tavallisee
tapaan toimivan
geenin. Sofia sind
taas olet saanut
molemmilta
vanhemmiltasi
tavalliseen

tapaan toimivan
geenin ja siksi

sinulla ei ole tata
sairautta, eikd se

voi mydskadn periy-
tyé sinun lapsillesi.
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- Me emme pysty vaikuttamaan
omaan perim&&dmme ja siihen
mité ominaisuuksia lapset perivét
vanhemmiltaan ja siksi sairaus
ei ole koskaan kenenkddn vika.
Osalla teistd perheistd vanhem-
malla ei ole harvinaista sairautta,
vaan lapselle on tullut se niin
sanotusti uutena mutaationa. Se
on harvinaisissa sairauksissa aika
yleisté. Sairauden aiheuttavaan
in on siis tullut muutos ihan
alta, Anne selventdd.

VALLITSEVA PERIYTYMINEN

UUSI GEENIMUUTOS ELI MUTAATIO
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- Tassé ryhmdssé aiheena on
X-kromosomissa periytyva
sairaus. Tiesitteko, ettd naisella
on sukukromosomit XX ja mie-
hellé XY?2 perinnéllisyyshoitaja
Anne kysyy ja osa ryhmaldisisté
nydkkailee.

Anne jatkaa: - X-kromosominen
periytyminen tarkoittaa sitéd, etté
sairauden aiheuttava geenimuutos
on X-kromosomissa. Ndiss& saira-
uksissa &iti on geenimuutoksen
kantaja ja hénen poikalapsillaan
on 50 prosentin mahdollisuus
saada sairaus tai toki yhté lailla
50 prosentin todennékaisyys olla
saamatta.

Esimerkiksi Oliver, sinulla on suku-
kromosomit XY ja olet sattumalta
saanut didiltdsi sen X-kromosomin,
jossa on sairauden aiheuttava
geenimuutos ja siksi sinulla on
harvinainen sairaus.

Sinullakin on Leo sukukromosomit
XY, mutta olet sattumalta saanut
aidiltasi sen X-kromosomin, jossa
ei ole geenimuutosta eli siksi sinul-
la ei ole sairautta.

Teiddn aitinne ei ole voinut vaikut-
taa téhén milléan tavalla. Tytsilla
eli téssé ryhmdassa teilla tytts-
sisaruksilla on sukukromosomit XX.
Teilléd on 50 prosentin todennéksi-
syys olla geenimuutoksen kantajia
ja 50 prosentin mahdollisuus,
ettette ole. Kantaijillakin voi

joskus olla lievia oireita, mutta
useimmiten niitd ei ole. Sen, onko

kantaja vai ei, voi halutessaan
selvittéd aikuisena. l ;
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Valkean asian kuunteleminen alkaa jo vuvuttaa v o=
lapsia, mutta onneksi nyt saa pulahtaa vimaan &
lammen virkistavédn veteen ja kokeilla

lammelle tuotuja erilaisia

toimintavélineitd.

' yhmun jakautumisen |q|keen u an taas

kaikki yhteen porukkaan. Anne kertoo vielé kaikille
yhteisesti, ettd periytymistapoja on liscksi mU|tqk|n,
sellaisia hyvin harvinaisia.

- - Perimd&én ja geenelhln liittyy my®s asioita, joita
me emme vield heda, mutta tulevaisuudessa ehkd
~ tieddmme, silléd opimme koko ajan lisdd. On myss
hyvq muistaa, ettéd me kaikki ihmiset olemme erilaisia
- ja ainutlaatuisia. Namé perlyrymlstapolhln liittyvait
e asiat voivat tuntua vaikeilta ja heré&ttééd myés N
' hyvin monia erilaisia tunteita, joista kaikki ovat yh’ra F
oikeita. Kaikista mielessé olevista kysymyksista ja
ajatuksista on térke&d puhua vanhemplen tai meiddn

~ ammattilaisten kqnssq, Annqcﬁhkdlsee
*
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- Emma ja Joonas pydréilevét - ot
tandem-pydréllé ja paasevét

istumaan maastopyérétuoleihin,

joita diti ja isa tydntavét. Niilla péasee

menemd&dn myds metsdpoluilla. Emma ja Joonas

nauravat, kun &iti ja isé spurttaavat juoksuun.
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Oliverin séhképyératuolia ei voi viedd _f_

- mutta Oliver nostetaan maastopyérétuoliin, jolla
voi mennd myds veteen |a ystqukset padise
yhdessa vimaan! ar.s..ﬁ'v—s -




- Tuntuuko susta koskaan epé- - No kyllad mé& vélilla silleen
reilulta, ettd sun veljellé on se mietin, ettd Joonaksesta ois var-
sairaus ja sulla ei2 Sofia kysyy. maan kivempaa olla ihan yhté pit-
ké kuin muutkin. Ja sit vélillé mua
arsyttéd, kun se padsee kaikkiin
tutkimuksiin ja saa kauheasti
huomiota ja mé en,
Emma vastaa.

Lounaan ja lepohetken jélkeen on
aika léhted kotielgintilalle. Sinne
on matkaa kymmenen kilometrid,
mutta se taitetaan bussilla.

Emma ja Sofia istuvat bussissa
vierekkdin.

)
o - Joo mulla on toi
sama, mutta on se sitten
taas kivakin, etta siskon takia
padsee kaikille tallaisille kivoille
leireille, Sofia jatkaa.



Kotieldintilalla on monenlaisia
el@imié ja monia niistd saa kaydé
rapsuttelemassa.

- Onko eldinten perimaé tutkittu
ja miten ihmisten perim&d voidaan
tutkia? kysyy Joonas perinnélli-
syyshoitaja Annelta.

- Se riippuu vdhén eldimistd,
ainakin joidenkin el&inten perima
tunnetaan, Anne vastaa ja jatkaa:
- lhmisten perim&é voidaan tutkia
esimerkiksi ihan tavallisesta
verindytteesta.

4

/







- Tanddn me opittiin geeneistd
ja periytymistavoista ja kéytiin
kotieldintilalla. Joonaksen sairaus
periytyy peittyvésti eli resessiivisesti.
Meillé molemmilla oli 25 prosentin
mahdollisuus saada se, mutta
Joonas sai ja mind en, eiké sité
voinut mitenk&dn valita itse, Emma
kertoo.

- Meillé on taallé myss kavereita
ja niiden sairaudet on periytyneet
vallitsevasti tai X-kromosomissa,
mutta voi geenimuutokset tulla ihan
sattumaltakin ilman, eftd niita

~ peritéaén vanhemmilta. Sitten me
saatiin pitdd sylissé kaninpoikasia
ja sydttad lehmial

Manda tyéntéd kuononsa kameraan
ja kaikki nauravat.

Olipa hauska péivéa!



X-KROMOSOMISSA
PERIYTYMINEN

Vanhemmat

Vanhempien
sukusolut
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Tervetuloa mukaan harvinaista, perinnéllisté sairautta sairastavien lasten
perheiden kurssille! Kauniissa luonnossa, uusien ystévien kanssa pohditaan
yleisimpi& periytymistapoja ja harvinaisia sairauksia. Leivotaan ihminen ja

Ihmetellédén kromosomeja -lastenkirjoista tutut lapset Emma ja Joonas oftavat
ilon irti kurssin ohjelmasta, mutta my8s vertaisuudesta. Pohdintaan nousevat
periytymistapojen liséksi sisaruus, eri tavoin ndkyvét tai ndkymattémat
sairaudet seké niiden heréttémat tunteet.

Kirja soveltuu keskustelun herattdjéksi kaiken ikdisille lapsille
ja aivan erityisesti heille, joita aihepiiri koskettaa.

Kirja on tehty asiantuntijatydryhméssé harvinaisiin ja
perinnéllisiin sairauksiin keskittyneessé Harvinaiskeskus Noriossa.
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