Opgave 2
Makroorkidisme - Fragilt-X syndrom (FRAXA)

I de senere år er man blevet opmærksom på et syndrom, som giver sig udslag i mental retardering (oftest udtalte talevanskeligheder), abnormt store testikler (makro = stor, orchis = testikel), samt ofte et stort hoved og dårligt formede ører. Nedenfor vises en stamtavle for en familie, hvori dette syndrom forekommer:
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Anfør en sandsynlig arvegang for syndromet.
Ved undersøgelser af mitoser i hvide blodlegemer har man i nogle af cellerne fundet kønskromosomer med følgende udseende:
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Fra hvilke personer i stamtavlen vil du tro, at (a) og (b) stammer? Det er langt fra i alle celler hos de mentalt retarderede drenge/mænd, at man finder det specielle X- kromosom - faktisk oftest under 50 %. Yderligere har det vist sig vanskeligt, at påvise dette X-kromosom hos de retarderedes mødre, specielt hvis disse har været lidt ældre. Hvilke problemer giver disse forhold for den genetiske rådgivning? Hvilken kønskromosom - sammensætning har person nr. III-4? og nr. II-11? Kan du give en forklaring på, at II-4 bliver lettere retarderet, mens III-4 øjensynlig ikke er påvirket?

