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Innehallet i den har presentationen:

= Rod-gron fargblindhet och blédarsjuka ar konsbundna/X-
lankade recessiva sjukdomar.

= RoAd-gron fargblindhet.

=  Man drabbas oftare an kvinnor av kdnsbundna/
X-lankade recessiva sjukdomar.

= Vad kravs det for att drabbas av rod-gron fargblindhet?
= Kbnsbunden nedarvning av blédarsjuka.

= Vad kravs det for att drabbas av blédarsjuka?

= Behandling av blédarsjuka.

= Fargblindhet och blddarsjuka arvs vanligtvis fran morfar till
dotterson.




Rod-gron fargblindhet och blodarsjuka ar
konsbundna/X-lankade recessiva sjukdomar

Konsbundna/X-lankade sjukdomar: Sjukdomarna beror pa gener/anlag som sitter pa X-kromosomerna.

Recessiva sjukdomar: De flesta genetiska sjukdomar ar recessiva. Recessiva sjukdomar beror pa recessiva
alleler/genvarianter (anlag), vilket innebar att man maste ha dubbel uppsattning av dessa recessiva alleler for att
sjukdomen ska visa sig. Av den anledningen maste man arva den sjuka allelen fran bagge foraldrarna.

OBS: For pojkar racker det dock med en recessiv allel om det handlar om en kdnsbunden/X-lankad sjukdom
(eftersom de bara har en X-kromosom).

Konsbundna/X-lankade recessiva sjukdomar: Sjukdomarna beror pa recessiva alleler som sitter pa X-
kromosomerna.




Rod-gron fargblindhet

v' Rod-gron fargblindhet dr en kénsbunden recessiv egenskap/sjukdom: Rod-gron fargblindhet (defekt
fargseende) orsakas av en defekt, recessiv gen, pa X-kromosomen. Defekt= fungerar inte som den ska. Den
defekta genen innebar att det protein som bildas och som behdvs for fargseendet ocksa ar defekt och inte
fungerar som det ska. Detta innebar att individen oftast far svart att skilja mellan vissa roda och grona nyanser.

Defekt recessiv Defekt Defekt fargseende

targseende-allel fargsegn’c’zle- D
pa X-kromosomen protein

OBS: Flickor har tva X-kromosomer och eftersom fargblindhet ar en
recessiv sjukdom/egenskap sa maste bada X-kromosomerna béara pa en
defekt gen for att de ska bli fargblinda




Man drabbas oftare an kvinnor av konsbundna/
X-lankade recessiva sjukdomar

v' Man drabbas oftare dn kvinnor av kdnsbundna/X-ldnkade recessiva sjukdomar, vilket beror pa att en kvinna
som har en sjuk recessiv allel pa den ena X-kromosomen kan ha en frisk dominant allel pa den andra X-
kromosomen som kompenserar for den sjuka allelen. | Sverige ar t.ex. ca 8 % av alla man fargblinda medan
samma siffra for kvinnor ar enbart ca 0,5 %.

v' " Man som har en sjuk recessiv allel pa den ena X-kromosomen har ingen frisk allel pa den andra
kdnskromosomen som kan kompensera for den sjuka allelen, detta eftersom man enbart har en enda X-
kromosom. De fa gener som finns pa Y-kromosomen ar inte samma gener som finns pa X-kromosomen.

XY XY XX XX

Frisk man Sjuk man Frisk anlagsbarande kvinna Sjuk kvinna

X=X-kromosom med en sjukdomsallel (sjukdomsanlag).




Vad kravs det for att drabbas av rod-gron
fargblindhet?

Om man ar man: En man har enbart en X-kromosom och da racker det att “fargseende-allelen” pa denna
kromosom ar defekt for att mannen ska bli fargblind.

Om man ar kvinna: En kvinna har tva X-kromosomer och darfor kravs det att bada X-kromosomerna har en
defekt “fargseende-allel” eftersom allelen som paverkar detta ar recessiv.

XY XY XX XX

Frisk man Sjuk man Frisk anlagsbarande kvinna Sjuk kvinna

X=X-kromosom med en sjukdomsallel (sjukdomsanlag).




Losning: Vi gor ett
korsningsschema for att
|6sa uppgiften. Vi anvander
oss av bokstaverna X och Y
eftersom det aren
kdnsbunden nedarvning
och for att lattare halla reda
pa vilket kon resp. barn far.
Ett streck under X far
symbolisera en defekt gen.
X-kromosomen skrivs forst.
Ar det tva X-kromosomer s
skrivs den med ett
dominant anlag/gen forst.

Mammans aggceller:

Uppgift 1:
En man har rod-gron fargblindhet och ska skaffa barn med en
kvinna som inte ar fargblind och som inte heller bir pa anlaget. Hur
stor ar risken att deras barn blir fargblinda?

Pappans spermier:

° X=X-kromosom med

en sjukdomsallel

@ (sjukdomsanlag).

Svar: Inget barn kommer
kunna bli fargblind.




Uppgift 2:
En kvinna har rod-gron fargblindhet och skaffar barn med en man
som inte dr firgblind. De far en son. Ar sonen firgblind?

Losning: Vi gor ett
korsningsschema for att [6sa
uppgiften. Vi anvander oss
av bokstaverna X och Y
eftersom det aren
kdnsbunden nedarvning och
for att lattare halla reda pa
vilket kon resp. barn far. Ett
streck under X far
symbolisera en defekt gen.
X-kromosomen skrivs forst.
Ar det tva X-kromosomer s
skrivs den med ett dominant
anlag/gen forst.

Pappans spermier:

X= X-kromosom med
en sjukdomsallel
(sjukdomsanlag).

g Svar: Ja, sonen ar fargblind.
ar. jke

Mammans aggceller:




Losning: Vi gor ett
korsningsschema for att
|6sa uppgiften. Vi anvander
oss av bokstaverna X och Y
eftersom det ar en
kdnsbunden nedarvning
och for att lattare halla reda
pa vilket kon resp. barn far.
X-kromosomen skrivs forst.
Ar det tva X-kromosomer s
skrivs den med ett
dominant anlag/gen forst.

Mamman aggceller:

Uppgift 3:
En man har rod-gron fargblindhet och skaffar barn med en kvinna
som bar pa anlaget. Hur stor andel av barnen riskerar att bli

fargblinda?

Pappans spermier:

X= X-kromosom med
en sjukdomsallel
(sjukdomsanlag).

Féﬁka

Svar: 50 % av barnen
riskerar att bli fargblinda




Konsbunden nedarvning av blodarsjuka

Klassisk blodarsjuka beror pa en defekt allel pa X-kromosomen: En allel som finns pa X-kromosomen férorsakar
sjukdomen klassisk blodarsjuka (hemofili). Vid klassisk blédarsjuka saknas en s.k. antihemofilfaktor (ett specifikt
protein) i blodet som gor att blodet inte kan koagulera pa ett normalt satt. Aven sma yttre och inre blédningar
kan fa allvarliga konsekvenser. Den obehandlade riskerar standigt att utsattas for mycket smartsamma spontana
invartes blodningar. Detta var tidigare en dodlig sjukdom men nu finns det mediciner som gor att man kan
kontrollera sjukdomen.

Defekt recessiv Defekt eller inget

koaguleringsprotein Blodarsjuka
(antihemofilfaktor)

”koagulerings-allel”
pa X-kromosomen

OBS: Flickor har tva X-kromosomer och eftersom blédarsjuka ar en
recessiv sjukdom/egenskap sa maste bada X-kromosomerna béara pa en
defekt allel for att de ska bli blédarsjuka.




Vad kravs det for att drabbas av blodarsjuka?

v" Om man ar man: En man har enbart en X-kromosom och da racker det att "koagulerings-allelen” pa denna
kromosom ar defekt for att mannen ska fa bloédarsjuka.

v Om man ar kvinna: En kvinna har tva X-kromosomer och darfor kravs det att bada X-kromosomerna har en
defekt “koagulerings-allel” eftersom allelen som paverkar detta ar recessiv.

v' Nastan inga flickor fods med sjukdomen: Sjukdomen &r recessiv och nedérvs via X-kromosomen. Flickor
drabbas darfor mycket mer sallan jamfort med pojkar eftersom flickor har tva X-kromosomer och darmed en
reservallel pa den andra X-kromosomen som ev. kan “radda situationen”. Om ett flickfoster mot formodan har
rakat fatt tva defekta alleler sa leder det dock ofta till missfall. Av dessa anledningar ar det valdigt ovanligt att
det fods blodarsjuka flickor.

XY XY XX XX

Frisk man Sjuk man Frisk anlagsbarande kvinna Sjuk kvinna

X=X-kromosom med en sjukdomsallel (sjukdomsanlag).




Behandling av blodarsjuka

Sjukdomen behandlades forut med vila, smartstillande medel och blodtransfusioner for att forsoka ersatta det
blod som patienten forlorade.

Numera har transfusioner ersatts med preventiv, regelbunden intravends injicering av det protein
(antihemofilfaktorn) som personen saknar. Behandlingen ar ofta livslang.




Uppgift 4:

Visa med ett korsningsschema hur tva friska foraldrar kan fa en
blodarsjuk pojke.

Pappans spermier:

Losning: Vi anvander oss av
bokstaverna X och Y eftersom
det ar en kdnsbunden

nedarvning och for att lattare
halla reda pa vilket kon resp.
barn far. Mamman maste
bara pa anlaget, annars kan

X= X-kromosom med
en sjukdomsallel
(sjukdomsanlag).

inte deras pojke fa
sjukdomen. Skulle pappan
bara pa anlaget sa skulle dven
pappan vara sjuk.

Mammans aggceller:




Fiargblindhet och blodarsjuka arvs vanligtvis fran
morfar till dotterson

v En man med en X-lankad recessiv sjukdom (eller egenskap) ger alltid anlaget vidare till sina déttrar (en flicka far
alltid sin ena X-kromosom fran sin pappa), som da blir friska barare. Dottrarna kan sedan ge det vidare till sina barn,

varav pojkarna da kommer bli sjuka. Av den anledningen ar det vanligt att denna typ av sjukdomar/egenskaper arvs
fran morfar till dotterson.

1. Pappa (morfar):
Generation 1: En blédarsjuk man far barn
med en frisk kvinna. De far en dotter och en

son tillsammans. Varken sonen eller dottern
ar sjuk men dottern bar pa sjukdomsanlaget.

Mamma
(mormor):

X= X-kromosom med
en sjukdomsallel

(sjukdomsanlag). 2. Generation 2: Dottern vaxer upp och skaffar tillslut
5 barn med en frisk man. De far en son och 4 déttrar
S tillsammans. Sonen insjuknar, men daremot ingen
§ av dottrarna. Sonen blir sjuk eftersom han har fatt

det sjuka anlaget fran sin mamma (som fran borjan
harstammade fran hans morfar).
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