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Rettip syndromiata genia nassaarinegarpoq

Amerikamiut ilisimatusagatigiit eqimattat 1999-imi paasivaat Rettip syndro-mianik, RTT-imik,
nappaatillit genimi MECP2-mik taaguutilimmi allannguuteqgartuusut.

Eqgimattat tamanna aaqgissuulluakkamik geninik ilisimanegartunik amerlasuunik misissu-inerisigut.
Allanngorneq taanna nassaarineqarpog X-kromosomip taliusaata takisuup nuuani sumiiffimmi
Xq28-mi. Tamanna paasineqgarpoq pissutigalugu ilaqutariit ikittut niviarsiagganik arlalinnik RTT-
eertunik meerallit DNA-isigut misissuiffiginegarneranni malunnarsimmat genikkut ajoqut
tassaniissasoq. Tassani immaga genit tuusintit "ikittuin-naat" immata, inuulli kingornuttagaasivii
tamarmik genit 100.000-it miss. amerlassuse-garlutik.

Niviarsiaggani 21-iusunit simasissumik, tassa pisarnertut RTT-iinngitsut, egimattat allan-ngornerit
assigiinngitsut tallimani nassaaraat. Aamma affarmik gatanngutigiit arnani mar-lunni niviarsiaggani
taakkunani assigiimmik allannguutillit paasinegarpog, arnaanili nas-saassaannani. Niviarsiaggani
RTT-eeqgartuni amerlanerni nutaamik allanngortogartarmat, ilimanarsinnaavoq allanngornernik
assigiinngitsogassaqisog. Tamatuma kingorna nunanit tamanit nalunaarutiginegartarpoq
napparsimasut Rettillit MECP2-mi misissuiffiginegar-simasut. Imaakkunarpoq napparsimasut 80%-
iisa missaat genimi ingerlatitseqqiffissatut immikkoortuini allannguuteqgartuusut. Allanngornerit
amerlasuut assigiinngitsut paasine-garnikuupput. llaanni napparsimasumi ataasiinnarmi, allat
amerlasuuni paasineqartarlu-tik.

MECP2-geni sumut atorpa?

Geni taanna aqutsisutut taaneqartarpoq, tassa proteini taanna genip kodelersugaa, methyl-CpG-
bindende protein 2, MeCP2 geninut allanut ikkussinnaagami taamaalillunilu genit takku
pissusisamisut atuussinnaajunnaarsittaramigit. Naartup ineriartornerani genit assi-giingitsorpassuit
akornanni piffissaq aalajangersimaqgissaartup ingerlanerani sunneeqati-giittarput, taamaalilluni
tamarmik immikkut aktiviusarlutik aktiviunerlu ajorlutik ineriar-tornermi piffissani
aalajangersimagqqissaartuni. MeCP2 pissusissamisut sulinngikkuni, genit ilaat
inaktiviusinnaanngillat uffa taamaattussaagaluarlutik. Taamaakkaangat piffis-sap
naleqquttussanngorluagaanera annaaneqartarpoq. Ingasaatilaarlugu assersuut: ataat-simiittuni inuit
ataasiakkaarlutik tulleriiaarlutik ogalukkaangata ganoq ogalunnersut paa-sinartarpoq. Tamarmilli
galeriiaarlutik ataatsikkut ogalulerpata paasinartogarneq ajorput. Geni MECP2 cellini tamani
atuuttarpoq, garatsamiittulli RTT-eertogartilluni ajoqusiiine-rusannguatsiarlutik.
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Sooruna niviarsiaggat kisimik Rettip syndromeqgartartut?

Kingornuttakkat kromosominiittuupput, cellitsinni tamani 46-uusarlutik. Inunni ataasiak-kaani cellit
ataasiakkaani, cellit kinguaassiuutiniittut (mannissat kinguaassisaatillu) pin-natik, kingornuttakkat
assigiimmik imagartarput. Niviarsiaggat marlunnik X-kromosome-gartarput, nukappiaqgganili X-
amma Y -kromosomegartarluni. X-kromosomi geninik ulik-kaarpoq Y -kromosomili
ikittunnguaannarnik pegarluni. Taakku ilaasa issuit pinngornis-saat akisussaaffigaat, tassa
nukappiaranngortussami.

Imaattoruna, niviarsiaggat tamarmik celliini X-kromosomip aappaana atuukkami aappaa-Iu
atuunnani. Sorleq cellit arlarpiaani atuunnersoq naartuulereernermi aalajangerneqartar-poq
inuunerullu sinnerani allanngortitassaanani. Nalinginnaavoq X-kromosomip arlaa timip celliisa
affaata missaaniittut atuuttarnera, aappaalu cellit affaasa sinnerini atuuttar-luni. Ogaatiginegartarpoq
atuuttussaannginneq nalaatsornerusartoq. X-kromosomiata ar-laani niviarsiarag geniluppat, celliisa
affaani kisimi taamaattarpoq, tassa X-kromosomi taanna atuuttuulluni. Cellit affaasa aappaani
pissusissamisoortumik X-kromosomit atuut-togassaaq. MeCP2-geni allangortoq pisuulluni
niviarsiaggani RTT-eertuni geniluut taan-na togqutiginngikkaluarlugu pigisinnaasarpaat.

Nukappiaggani ataasiinnarmik X-kromosomeqartuni geniluutigalugu nappaat taanna cellini tamani
sunniuttarpoq amerlanernilu sivisuumik inuunissamut naleqquttuunani. Nukappiaqgat ataasiakkaat
MECP2-mik allanngortumik naammattoorneqartarpog. Ataaseq ataatsimik ukiogarluni toquvoq
ineriartornermigut ajoqusersimagaluni, aku-likitsumik gilusoortagaluni apngmillu atugagartarluni.
RTT-eertutut aatsaat paasinegar-poq najaa aamma taassuminnga nappaateqartuummat. RTT
nukappiagganiittarpoq X-kromosomimik sipporuttumik taanna pegaraangat. Aammattaaq
nukappiaragarpog RTT-imik pissusissamisoortumik pilimmik, pisarnertut kromosemarluni
immagalu aamma "annikitsumik™ allannguutegartumik. llisimaqgqgissaarneganngilag nukappiagqat
RTT-eer-tut naartuullutik katatsinnegartarnersut imaluunniit sivikitsuinnarmik inuusarnersut nivi-
arsiagganit allaanerusunik ersiutegarlutik. Qularnaatsorli tassaavoq nappaat taanna nu-kappiagganit
niviarsiagganit sakkortunermik atugaasarpoq.

Peqqittuulluni RTT-eeqarlernissamut ingerlatitseqgittogarsinnaava?

Pisuni ikittuni tamanna uppernarsinegarnikuuvog. Ingerlatitseqqgittartog nalinginnaasoq
anaanaasinnaavoq marlunnik (marluliaangitsunik) RTT-eertunik panilik, imaluunniit arnaq RTT-
eertunik arnamik gatannguteqarlunilu panilik.

Peqqittuulluni RTT-eeqalernissamut ingerlatitsisinnaanerit assigiinngitsut marluugunar-put:

1. Ingerlatitseqqittartuni nalinginnaasuni ataasiakkaani equngasumik X-imik atorun-naarsitsineq
naammattuugassaavoq. Allatut ogaatigalugu X-kromosomi allan-nguutilik atorunnaartoq arnat
celliini tamangajanni nassaassaavoq, X-illi ajunngit-sut atuullutik. Taamaattumik allannguut
malunniulluarneq ajorpog. Nunani tama-ni ingerlatitseqqittartut assigiinngitsut pingasut taamaattut
naammattuugaapput. Ataaserli silassorissuuallaanngilag nukiminik aalatitsiniarnerminik ajoqutilik,
arnarli taanna RTT-iimik nassataqgartut allat assigalugit nappaateganngilag.

2. Allannguut arnap celliini tamani atuunneq ajorpoq, soorlu aammi, timilli celliini allani
ikittunnguaniilluni, mosaikernermik taaguutilimmi. Allannguut soorlu mannissagarfinni
allannguuteqarpat, taanna inuk nammineq peqgissuu-sarpoq nappaateqgartunilli arlalinnik



meerartaarsinnaavog. Tamanna uppernar-sagaanngilag, tassami mannissaqgarfiit
piiginnarnegarsinnaanngillat misissor-niaraanni, taamaattorli X-imik atorunnaarsitsineq
ingerlatitseqqittumi peqqis-sumi nalaatsornerusarneranut nassuiaataalluarsinnaavog.

Paasinninneq ganoq isumagarpa?

RTT-iimik suussusuliinermi takussutissatut atorsinnaavoq. RTT nakorsamit suussusiliuti-tut suli
atornegarnerusarpog, tamatuma kingornatigut geni allannguuteqgarfiunersoq misis-
sornegarsinnaammat. Niviarsiaggami RTT-eertumi allannguut aalajangersimasoq naam-
mattoorneqarpat naartoqqittogalerpallu naartog allannguummik assigisaanik pegarnersoq
misissornegarsinnaavog. Qaqutikkut taama pisogartarpog, RS tamatigut tamaanna saq-
gummerajuttarnera pissutigalugu, nalunegaangippallu RS-inngitsumik panissaartussaallu-ni
toqqissiallannartarpoq.

Niviarsiaggami RTT-eertumi allannguummik genimi soorlu ogaatiginegareersutut

naammatuuisoganngippat imaanngilaqg niviarsiarag RTT-iinngitsoq. Genit RTT-eeqa-taasinnaasut
arlagarunarput .

Ungasinnerusoq isigalugu geninik ilegquusumik pissuseganngitsut kingunerinik nakor-saaniarneq
siusinaarluni aallartinnegarsinnaanissaa naatsorsuutiginegarsinnaavoq



