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Kromosomdelesjon gir forsinket utvikling
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En delesjon på kromosom 12 kan forklare forsinket psykomotorisk utvik-

ling og dårlig vekst hos noen barn.

I en nylig publisert artikkel utgått fra Avde-
ling for medisinsk genetikk ved Universi-
tetet i Oslo beskrives en gutt med forsinket 
psykomotorisk utvikling og dårlig vekst 
i løpet av sitt andre leveår (1). Pasientens 
karyotype ble undersøkt for å se om det 
fantes strukturelle endringer i kromoso-
mene. Artikkelen er førsteforfatter Ellen Ø. 
Carlsens første forskningspublikasjon.

Det viste seg at gutten hadde en trans-
lokasjon mellom kromosom 7 og 8. Med 
såkalte FISH-analyser fant man at brudd-
punktene på begge kromosomene var loka-
lisert i områder hvor det ikke er kjente 
gener. Man antar derfor at translokasjonen 
ikke bidrar til pasientens forsinkede utvik-
ling, selv om dette ikke kan utelukkes. 
Undersøkelse med aCGH-teknikk viste at 
ikke noe genmateriale var gått tapt i ombyt-
tingen, men at han uavhengig av dette 
hadde en delesjon på kromosom 12.

– Det er tidligere beskrevet fire pasienter 
med tilsvarende delesjon, sier Ellen Ø. 
Carlsen. – Disse fire hadde noen av de 
samme dysmorfe trekk som vår pasient, slik 
som strabisme, store og lavtstående ører, 
nedskrående øyespalter, skjelettdefekter, 
forsinket utvikling, hypotoni og sen vekst. 
Men gendelesjonene var større enn hos den 
norske pasienten, sier hun.

– Hos den norske pasienten var det kun 
tre gener innenfor det deleterte området. 
Mutasjoner i det ene, DBX2, gir vanskelig-
heter med diagonalgang hos mus og flyge-
vansker hos fluer. I tillegg har en defekt 
i genet NELL2, som uttrykkes i store deler 
av hjernen under utvikling, vist å gi nedsatt 

hukommelse hos rotter. Vi foreslår dermed 
at tapet av en kopi av NELL2 og DBX2 er 
involvert i den forsinkede psykomotoriske 
utviklingen og den nedsatte intellektuelle 
funksjonen hos vår pasient, sier Carlsen.
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Ordforklaringer1120

Fluorescens in situ-hybridisering (FISH): Cyto-
genetisk metode der man bruker DNA-prober 
som er merket med fluorescens til å visualisere 
om områder av kromosomer mangler eller har 
en annen posisjon enn normalt. Probene fester 
seg til komplementære sekvenser og visuali-
seres ved hjelp av fluorescensmikroskop.

Array comparative genomic hybridization 
(aCGH): Metode for påvisning av kopitallsvaria-
sjoner i DNA. DNA fra pasienten og en kontroll-
person merkes med fluorescens og fester seg 
til komplementære sekvenser på en matrise 
av prober på et spesialisert objektglass (2). 
Gjennom avlesing kan DNA-mengden i prøven 
måles for hver probe, slik at man kan oppdage 
om pasienten har flere eller færre kopier av et 
DNA-segment sammenliknet med kontrollper-
sonen, noe som kan indikere en delesjon eller 
en duplikasjon.

Translokasjon: Endring av posisjonen til et 
DNA-segment. Dette endrer ikke DNA-inn-
holdet i cellen, men det kan påvirke om et 
gen blir avlest eller måten det avleses på.

Artikkelen ble e-publisert i American 
Journal of Medical Genetics 6.4. 2015
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