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Einstoék born Haaleitisbraut 11-13
108 Reykjavik. Simi: 568 2661
einstok@einstok.com
www.einstok.com

EuroGentest Eurogentest er med heimasidu par sem haegt er
ad fa areidanlegar upplysingar um erfdarannséknir og hlekki i
studningshopa um alla Evrépu. www.eurogentest.org

Orphanet Heimasida med 6keypis upplysingum um sjaldgeefa
sjukdéma og lyf sem verid er ad profa. Einnig eru hlekkir i
studningshopa vida i Evropu. www.orpha.net

Unique - Studningshopur fyrir pa sem eru med sjaldgafa
litningagalla

Petta er heimasida par sem haegt er ad fa greinagédar
upplysingar um ymis konar lithningafravik. Pad parf ad skra sig inn
til pess ad hafa adgang ad upplysingabasklingum og spjallrasum.
www.rarechromo.org
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Yfirfaersla litninga

i pessum bzeklingi eru upplysingar um yfirfeerslu litninga. Hvernig
yfirfaerslur erfast og hvenaer méguleiki er a ad slikt valdi
heilbrigdisvandamalum. Pessar upplysingar er best ad nota sem
studningsefni pegar raett er vid sérfraeding, t.d. erfdaradgjafa eda
erfdalaekni.

Hvad er yfirfeersla litninga?
Til ad skilja betur hvad yfirfeersla litninga er, getur verid gott ad
vita eftirfarandi um litninga og gen.

© Clinical Skills Ltd

Mynd 1: Litningar, gen og DNA.
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Hvar er haegt ad nalgast frekari upplysingar um
mismunandi litningagerdir?

Hér ad ofan hefur verid stiklad a stéru vardandi
litningayfirfaerslur. Frekari upplysingar er m.a. ad fa a eftirfarandi
stodum:

Landspitali

v/Hringbraut

101 Reykjavik

Simi: 543 5070 — 543 5032
www.landspitali.is/esd

Gen.is Gagnagrunnur med upplysingum um erfdasjukdéma og
ordalista i erfdafraedi. www.gen.is

Lifvisir Lifvisir er med sama gagnagrunn og gen.is.
www. lifvisir.hi.is

Doktor.is Doctor.is er vefur um margt sem snyr ad laeknisfraedi
og lyfjum. bar er ad finna margar ahugaverdar greinar og

upplysingar.
www.doktor.is
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litningayfirfeerslur. beir hafa hugsanlega ahyggjur af pvi ad valda
folki i fislskyldunni kvida. | sumum fjélskyldum er pad svo ad litil
tengsl eru a milli eettingja og erfidleikum bundid ad hafa samband.
Erféaradgjafar hafa reynslu af pvi ad vinna med fjélskyldum pegar
svona stendur a og geta gefid god rad og adstodad vid ad utskyra
malid fyrir 66rum i fjélskyldunni.

Atridi sem parf ad hafa i huga

Einstaklingar sem eru meé jafna litningayfirfeersiu eru
yfirleitt heilbrigdir.

Litningayfirfeersla getur annad hvort erfst fra foreldri eda
ordid til i kynfrumum.

Litningayfirfeerslu er ekki haegt ad leidrétta (breyta) — hun
er til stadar alla aevi.

Pad er ekki haegt ad “smitast” af litningayfirfeerslu. Sa sem
er med litningayfirfaerslu getur t.d. gefid bl6d.

Stundum finnur félk fyrir
sektarkennd vegna t.d. pess
ad vera med arfgenga
litningayfirfaerslu.

pad er mikilvaegt ad muna ad
huan er einskis manns s6k og
ad ekkert sem einstaklingur
gerir eda hefur gert getur
orsakad litningayfirfaerslu.

Litningar og gen

Likamar okkar eru settir saman ur milljgréum frumna. | flestum
frumum eru 46 litningar og a peim eru pusundir gena sem stjérna
stérfum likamans. Litningarnir eru gerdir ur akvednu erfdaefni
sem kallast DNA (deoxyribésakjarnsyra eda a ensku:
deoxyribonucleic acid). Gen eru leidbeiningar eda fyrirmaeli um
voxt og starfsemi likamans. Pau eru abyrg fyrir ymsum
einkennum okkar svo sem augnlit, bl6dflokki og haed.

Vid erfum eitt sett af 23 litningum fra médur okkar og eitt sett af
23 litningum fra fé6dur okkar. Pannig héfum vid 46 litninga, tvo
sett af 23 litningum eda 23 por. Vid erfum tvd eintdk flestra gena
fra foreldrum okkar, a peim litningum sem vid fengum fra fédur
og modur. bess vegna erum vid lik badum foreldrum okkar.

Mynd 2: 1,4 2 L
Litningaporin 23 S ALY BN R Y Y
sem radad er eftir 11 £ AN L
staerd. Litningur nr. 1
er sterstur. Sidustu

tveir litningarnir eru . :
kynlitningar, X og Y. AL A

19 20 22
21 X >3

13 14 15 16 17 18



Litningarnir (sja mynd 2) eru nameradir eftir staerd fra 1 til 22.
Peir eru eins hja konum og kérlum. Peir heita A-litningar.
Sidasta parid, 23. parid, er mismunandi hja kérlum og konum.
Peir heita kynlitningar. Annar peirra heitir X-litningur og hinn
heitir Y-litningur. Konur hafa ad jafnadi tvo X-litninga (XX).
Kona erfir einn X litning fra médur sinni og einn X litning fra
fodur sinum. Karlar hafa ad jafnadi einn X-litning og einn Y-
litning.

Karl erfir X-litning fra médur sinni og Y-litning fra fééur sinum
(XY). Mynd 2 synir litninga hja karli eins og sést af sidasta
parinu, XY.

Pad er mikilvaegt ad hafa rétt magn af lithningaefni par sem
genin (sem gefa frumunum fyrirmaeli um pad hvernig peer
eiga ad starfa) eru 4 lithningunum. Ef hluta af litningi vantar
eda ef til stadar er aukalega hluti af litningi, getur pad orsakad

skodadir til ad kanna fjélda peirra og byggingu. bessi rannsdkn
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er koéllud litningarannsékn eda rannsékn til ad skoda litningagerd.

Pad er heegt ad gera slika ranns6kn a medgdngu til ad kanna
hvort fostrid s& med litningayfirfeerslu. St rannsékn er oft kéllud
fésturgreining og ef pu hefur ahuga a ad vita meira um hana
skaltu raeda vid laekni, ljosmodur eda erfdaradgjafa. bad er lika
haegt ad fa frekari upplysingar i baeklingum um fylgjusyni og
legvatnsastungu.

Hvad med adra fjolskyldumedlimi?

Ef yfirfeersla & litningum finnst hja einhverjum i fidlskyldu vill sa
hinn sami vaentanlega raeda pad vid adra fjolskyldumedlimi. Pad
gefur aettingjum faeri a ad fara i blédrannsoékn til ad kanna hvort
beir hafi sému yfirfaerslu, éski peir pess. Slik rannsékn gaeti verid
sérstaklega mikilvaeg fyrir pa sem pegar eiga bérn, eda eru
liklegir til pess ad eignast bérn
i framtidinni. Ef nidurstada
rannséknarinnar er su ad
litningayfirfaerslan finnst ekki
hja einstaklingi, eru engar
likur til pess ad bérn hans hafi
erft hana. Ef hins vegar
litningayfirfaerslan finnst hja
einhverjum, er haegt ad bjoda
peim hinum sama
fésturgreiningu a medgongu il
ad skoda litninga féstursins.

Sumum finnst erfitt ad reeda
vid adra i fjdlskyldunni um
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Ef einstaklingur er med jafna yfirfeerslu, munu 6li

bérn hans erfa hana?
Ekki endilega. | hvert sinn sem barn verdur til eru nokkrir
maoguleikar fyrir hendi:

e Barnid erfir edlilega litninga fra badum foreldrum.

e Barnié erfir samskonar yfirfaerslu og foreldri® er me#. |
faestum tilfellum hefur pad nokkra pydingu fyrir heilsu
barnsins

e Barnid erfir 6jafna yfirfaerslu og getur verid med
einhvers konar proskaskerdingu, att vid namsdéréugleika
eda heilbrigdisvandamal ad strida.

e bungunin endar med fésturlati.

Pad er liklegt ad foreldri med jafna yfirfaerslu eignist heilbrigd

bérn. b6 er ahaettan a pvi ad sa sem hefur jafna yfirfeerslu eignist
barn med einhvers konar vandamal
meiri en gengur og gerist. Pad fer
eftir gerd yfirfaerslunnar um hvers
konar vandamal getur verid um ad
reeda.

Rannsdékn par sem leitad er

ad yfirferslu litninga
Pad eru til rannsoéknir til ad kanna

hvort einstaklingur er beri fyrir
yfirfaerslu litninga. Paer rannsoknir
eru gerdar med pvi ad taka blédsyni.
| blédfrumum eru litningar og peir eru

namsoérdugleika, proskaskerdingu og sjukdéma hja barninu.

Hvao er yfirfaersla?
Yfirfaersla merkir ad til stadar sé dvanaleg upprédun eda
byggingu litninga (évanaleg litningagerd). bad getur gerst vegna
bess ad:
a) Breyting hefur oréid & lithingum pegar eggid og
saedisfruman urdu til eda vid frjovgun.
b) Breyting a litningager® hefur erfst annad hvort fra fédur
eda modur.
Til eru tvaer megingerdir yfirfaersla: Gagnkvaem yfirfeersla
(reciprocal translocation) — og samrunayfirfeersla
(Robertsonian translocation) .

Gagnkvaem yfirfersla
Gagnkvam yfirfeersla verdur pegar tveir butar brotna af tveim

mismunandi litningum og skipta um stad.
Petta er synt 8 mynd 3.

Mynd 3.

o Hlutar af tveim
Tvo edlileg litningum hafa stadi
lithingapor brotnad af...

...og skipt um



Samrunayfirfarsla: Litningur Gr einu pari
er fastur vid litning ur 60ru pari.

Mynd 4: Svona verdur samrunayfirfaersla.

Samrunayfirfaerslur
Samrunayfirfaersla verdur pegar einn litningur tengist 6&rum.

Tengingin gerist a endum litninganna. Mynd 4 synir
samrunayfirfeerslu tveggja litninga.

Hvers vegna verda yfirfaerslur?
Pad er ekki vitad hvers vegna yfirfaerslur verda a litningum pé

etlad sé ad 1 af hverjum 500—1000 einstaklingum sé med
einhvers konar yfirfaerslu. Vitad er ad litningar brotna oft og
endurtengjast a medan egg og sadisfrumur eru ad myndast og
svo vid frjdvgun. Pad veldur p6 adeins stéku sinnum
vandkvaedum. Ekki er mégulegt ad hafa ahrif a pessar breytingar
eda koma i veg fyrir peer.

Hvenzaer getur yfirfeersla litninga veridé vandamal?
| badum tilfellunum hér ad framan héféu ordid breytingar a

litningagerdinni an pess ad nokkud af litningunum hafi tapast
eda baest vid. bad er kallad jofn yfirfersla.

Einstaklingur med jafna yfirfeerslu hefur ad jafnadi engin
einkenni vegna pess og veit sjaldnast af pvi. Pad er ekki fyrr en
hann eda hun eignast bérn ad yfirfeerslan skiptir mali. bad er
vegna pess ad barnid getur pa hugsanlega fengid adra
litningagerd eda 6éjafna yfirfaerslu.

Ojofn yfirfarsla
Ef annad foreldra er beri fyrir jafna yfirfarslu er mégulegt ad
barn pess geti erft 6jafna yfirfeerslu. Pad merkir ad hja barninu
er til stadar annad hvort aukabutur af
litningi eda pad vantar but af litningi.
Pegar um samrunayfirfeerslu er ad reeda
hja foreldri, getur veri® ad barnid fai tvd
eintdk af sama litningi fra foreldri sinu eda
fai einum litningi of litid.

Barn med 6jafna yfirfaerslu getur verid
med namsodrdugleika eda
pbroskaskerdingu. Alvarleiki pess fer eftir
pvi hvada hluti hvers litnings er med
yfirfeerslu og hversu mikid vantar eda er
aukalega af litningum. Pad er vegna pess
ad starfsemi hina ymsu litningahluta er
mismunandi og mismikilvaeg fyrir
likamann.




