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| korthet

Robertsonsk (13;14) translokation &r en strukturell kromosomavvikelse dar
kromosomerna 13 och 14 har fogats samman och bildat en rekombination och
darmed har en kromosomtranslokation uppkommit. Pa grund av detta ar antalet
kromosomer hos en barare av en Robertsonsk translokation 45 istéllet for det
normala antalet 46. Barare av en Robertsonsk translokation ar sjalv frisk men
translokationen kan paverka den reproduktiva hadlsan. Hos man kan translokationen
orsaka infertilitet, den 6kar risken fér missfall och kan leda till att barnet som féds ar

sjukt. Risken for att barnet ar sjukt ar dock valdigt liten, ungefar 1 procent.

Arvsanlagen ar packade i kromosomer och manniskan har 23 kromosompar i varje

cell, vilket betyder att det finns sammanlagt 46 kromosomer. Den ena kromosomen i
ett kromosompar nedarvs fran pappan och den andra frdn mamman. Kromosomerna
bestar av den korta p-armen och den langa g-armen som férenas vid en central punkt

som kallas centromeren. Vissa kromosomer har en valdigt kort p-arm och dessa



kromosomer kan bilda Robertsonska translokationskromosomer. Benamningen
Robertsonsk translokation gavs av insektforskaren W.R.B Robertson, som ar 1916
var forst med att beskriva kromosomer som fogats samman pa ett dylikt satt hos
grashoppor. Robertsonska translokationer forekommer hos ungefar 1 av 1 000
personer. Av dessa ar en Robertsonsk translokation vanligast mellan kromosomerna

13 och 14 och forekommer pa befolkningsniva hos en av 1 300 personer.

Beskrivning

Bérare av en Robertsonsk (13;14) translokation ar sjalva friska och 16per ingen hogre
risk for att bli sjuka pa grund av translokationen. Det kan dock uppsta problem vid
forsok att skaffa barn. Det hander att translokationen inte nedérvs i nagon form alls
av translokationsbararens barn, den kan nedarvas i en balanserad, symtomfri form,
men ibland nedarvs den i en obalanserad form som orsakar symtom. Om
translokationen nedarvs i balanserad form finns det varken for mycket eller for lite
genetiskt material och barnet ar en frisk barare av translokationen. Om
translokationen daremot nedarvs som obalanserad och det finns antingen for mycket
eller for lite genetiskt material, leder det till missfall eller till att ett sjukt barn fods.
Risken ar valdigt liten for att ett sjukt barn fods, ungefar 1 procent, men ett barn kan
ha trisomi 13-syndromet pa grund av translokationen. Det dr ocksa mojligt att barnet
drabbas av ett mer sallsynt syndrom, uniparental disomi av kromosom 14, det vill

saga UPD14-syndromet.

Trisomi 13

Trisomi 13 ar en kromosomavvikelse som orsakar flerfunktionsnedsattning och beror
pa att barnet har en extra kromosom 13. | ungefar halften av fallen avbryts
graviditeten pa grund av missfall eller fosterddd. Storsta delen av de barn som fods
levande dor under sitt forsta levnadsar och i medeltal &r 6verlevnadstiden mindre &n
en vecka. Det finns flera mekanismer bakom trisomi 13. Nar den ena foraldern ar
barare av en Robertsonsk 13;14 translokation har barnet fran denna foralder arvt en
translokationskromosom och en vanlig kromosom 13, samt en vanlig kromosom 13
fran den andra foraldern. Sdledes har barnet, trots sin normala mangd kromosomer

46, tre stycken av kromosom 13 medan de andra kromosomerna ar tva till antalet.



UPD fér kromosom 14

| en uniparental disomi har bada kromosomerna i ett kromosompar kommit fran
samma foralder vilket, nar det géller vissa kromosomer, orsakar sjukdom. En
uniparental disomi kan uppsta fran en Robertsonsk translokation om det fran bérjan
har funnits en obalanserad trisomi i den befruktade aggcellen och cellen i ett foérsék
att radda situationen gor sig av med en extra kromosom. Om da "fel” kromosom
faller bort aterstar tva kromosomer fran samma foralder. Med UPD14 avser man en

situation dar barnets bada kromosomer i par 14 kommer fran samma foralder.

| ungeféar 80 fall har man beskrivit att patienten fatt bada kromosomerna i
kromosompar 14 fran mamman, situationen kallas fér maternal UPD14 eller Temples
syndrom. Typiska drag redan hos den nyfddda ar kortvaxthet, muskelslapphet som
avtar med aren, problem att dta under de forsta manaderna men senare en tendens
till bukfetma. Dessutom &r det vanligt med langsammare motorisk utveckling och
utveckling av talet, tidigare pubertet &n vanligt, dverrorliga leder samt sma hander
och fatter. Over hélften av de patienter som har beskrivits har befunnit sig inom
normalvariationen for intellektuell utveckling. Andra har haft inlarningssvarigheter
eller lindrigare forsening i utvecklingen. Syndromet k@nnetecknas ocksa av vissa
typiska ansiktsdrag. En liten del av patienterna drabbas av skolios och i vissa fall

forekommer medfédda missbildningar sdsom vattenskalle eller gomspalt.

Om barnets bada kromosomer i kromosompar 14 kommer fran pappan kallas detta
for paternal UPD14, eller Kagami-Ogata syndrom. Det finns beskrivningar pa éver
trettio fall och sjukdomssymtomen ar betydligt svarare &@n vid maternalt UPD14-
syndrom. Typiska symtom ar ett 6verskott av fostervatten, liten, klockformad
brostkorg, stelhet i lederna, muskelslapphet, karaktaristiska ansiktsdrag och
intellektuell funktionsnedséttning. Till ansiktsdragen hor bl.a. 6kad harvaxt i pannan,
fylliga kinder, l&g nasrygg och liten haka. Okad risk for att insjukna i levercancer
foreligger. UPD14 kan leda till missfall eller fosterddd och den férvantade livslangden

ar betydligt forkortad.

Inverkan pa fertilitet
For de man som &r béarare av en Robertsonsk 13;14 translokation forekommer i de

flesta fall inte problem med fertiliteten, men for en del kan den orsaka infertilitet.



Halten av spermierna ar ofta lagre an hos genomsnittet. Orsaken till lagre halt av
spermier beror sannolikt pa att translokationskromosomen stér mognaden av
kdnscellernas stamceller. Manga av mannen far dock barn med hjalp av konstgjord
befruktning. Kvinnliga barare |6per snappet storre risk for missfall. Risken for att ett
sjukt barn fods ar dock valdigt lag, de facto inte namnvart hogre hos barare av en

Robertsonsk 13;14 translokation an hos befolkningen dverlag.

Fosterdiagnostik, pre-implantatorisk diagnostik och NIPT

Nar den ena foréldern ar barare kan de blivande foréldrarna, om de sa onskar, via
radgivningen eller en gynekolog soka sig till fosterdiagnostiska undersékningar.
Kromosomavvikelser hos fostret kan pa ett tillforlitligt satt upptackas i
graviditetsvecka 11 med ett placentaprov, prov fran moderkakan, och i vecka 15
genom ett fostervattenprov. Bada ingreppen okar risken for missfall med en knapp
procent. Med hjalp av provet kan man underscka bade om translokationen och
UPD14-syndromet har nedarvts. UPD14-tester ar nodvandiga bara om fostret i
kromosomundersokningen visat sig vara barare av en balanserad translokation. For

UPD14-undersdkningen behdvs ocksa ett blodprov fran bada foraldrarna.

| vissa fall kan man ocksa Overvdga pre-implantatorisk genetisk diagnostik; en
kromosomundersokning pa det befruktade embryot fore det inplanteras i livmodern.
Storsta nyttan av pre-implantatorisk diagnostik far man i det skede da konstgjord

befruktning i vilket fall som helst blir aktuell.

| de fall dar foraldrarna upplever att risken for en kromosomavvikelse kanns liten kan
man med ultraljud undersoka situationen. Under veckorna 11-13 mater man
nackuppklarningen hos fostret och utover det foljer man med fostrets tillvaxt och den
strukturella utvecklingen. Invasiva fosterundersokningar gors forst om
ultraljudsundersokningarna ger anledning till det. Ett NIPT-test fran mammans
blodprov (Non-Invasive Prenatal Testing) kan ge klarhet i situationen utan att 6ka
risken for missfall. Med en NIPT-undersékning kan man se om det finns tecken pa
trisomi 13. Resultatet fran en NIPT-undersokning ar dock inte helt tillforlitlig,
eftersom den &r en form av sallningsundersokning och ingen egentlig diagnostisk

undersokning.



Bararstatusens betydelse for slaktingar

Sannolikheten for att barnet till en barare av en Robertsonsk 13;14 translokation sjalv
ar barare av translokationen ar ungefar 50 procent. Ibland uppkommer
translokationen som en ny férandring i ndgondera av de kdnsceller som béararen har
fatt sitt upphov av, men oftast har translokationen nedarvts i sldkten under flera
generationer. Sdledes kan detta ha betydelse ocksa for bararens syskon och
slaktingar. Om en slakting till bararen av en translokation vill undersdka sin egen
situation kan det géras med ett blodprov. Innan kromosomundersdkningen gors
erbjuds samtal med specialistlékare i medicinsk genetik. Med lakaren kan man
diskutera translokationens innebérd for egen del, fosterundersokningar och planer

kring att skaffa barn.

Véagledning, information, stéd och kurser

Da en diagnos nyligen stéllts, eller senare i livet, kan det finnas behov av att diskutera
kring den séllsynta sjukdomen, om arftlighet eller annat som ar aktuellt.

Kontakta Maria Hintze, sakkunnig i genetisk vagledning: tfn 044 788 1078.

En séallsynt diagnos innebér ofta en stor omstéllning férutom for den person som fatt
diagnosen ocksa for foraldrar, syskon och andra anhériga. Det kan kdnnas naturligt
att soka sig till andra som befinner sig i en liknande situation. Ta garna kontakt om
du vill hitta kamratstodd eller om du har fragor kring gruppverksamhet.

Kontakta Annika Nyman, handledare: tfn 050 400 2070

Webbplatser och litteratur

Pa var webbsida har hittar du lankar till information som pa olika satt beror fragor

kring sallsynta sjukdomar.
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