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Einsték born
Haaleitisbraut 11-13
108 Reykjavik

Simi: 568 2661
einstok@einstok.com
www.einstok.com

EuroGentest

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

Orphanet

Heimasida med ékeypis upplysingum um sjaldgaefa sjukdoma og lyf sem
verid er ad préfa. Einnig eru hlekkir i studningshopa vida i Evropu.
www.orpha.net

Unique - Studningshépur fyrir pa sem eru med sjaldgeefa litningagalla
betta er heimasida par sem haegt er ad fa greinagddar upplysingar um ymis
konar litningafravik. Pad parf ad skra sig inn til pess ad hafa aégang ad
upplysingabeeklingum og spjallrasum.

www.rarechromo.org

Vinnan vi® baeklinginn var styrkt af EuroGentest, EU_FP6
styrkur samkvaemt NoE samningi nr. 512148.
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Litningagallar

Upplysingar fyrir sjuklinga og
fidlskyldur



Litningagallar

| pessum baeklingi eru upplysingar um litningagalla
(litningafravik), m.a. hvernig lithingagallar erfast og hvernig peir
geta valdid sjukddmum. Upplysingar pessar eru settar fram sem
hjalpartaeki i samraedum vid erfdaradgjafa eda erfdalaekni. Til
pess ad geta betur skilid litningagalla getur verid gott ad vita
meira um gen og litninga.

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 efni sem
kallast DNA (deoxiribésakjarnsyra eda deoxyribonucleic acid). |
genum er ad finna leidbeiningar eda fyrirmaeli um voxt og
starfsemi likamans. Pau eru abyrg fyrir ymsum einkennum okkar
svo sem augnlit, bl66flokki og haed.

f e Fruma
#gﬁ%"‘\\i“‘
&
Mynd 1. Gen, o f?;\ Litningar — 23 por
litningar og « 4
DNA

Litningarnir eru gerdir Ur genum
(Genin sitja a litningum)
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Hvar fae ég meiri upplysingar um breytingar a litningagero?
Hér ad ofan er adeins lauslega farid yfir pad hvad breytt
litningagerd er. Frekari upplysingar er haegt ad fat.d. a
eftifarandi st6dum:

Landspitali

v/Hringbraut

101 Reykjavik

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

Gen.is
Gagnagrunnur med upplysingum um erfdasjukdéma, ordalisti i erfdafreedi og

fleira. www.gen.is

Lifvisir

Lifvisir er med sama gagnagrunn og gen.is. Par eru upplysingar um
sjukdéma, erfdafraedi er kynnt og vidamikid ordasafn i

erfdafraedi. 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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pbegar eiga bérn og pa sem mogulega eetla ad eignast born.

Sa sem ekki hefur breytingu a litningagerd getur ekki borid hana
afram til barna sinna. Ef hins vegar breyting a litningagerd er til
stadar hja einstaklingi, er haegt ad bjéda vidkomandi rannsokn a
medgobngu til ad kanna litninga fostursins.

Sumum pykir ef til vill erfitt ad tala vid adra fjélskyldumedlimi um
breytingar 4 litningagerd sinni. beir hafa hugsanlega ahyggjur af
bvi ad valda kvida i fiplskyldunni. | sumum fiélskyldum er pad
svo ad litil tengsl eru a milli aettingja og pad er pvi erfidleikum
bundid ad hafa samband. Erféaradgjafar og laeknar hafa reynslu
af pvi ad vinna med fjdlskyldum og geta gefid gdd rad og
adstodad vid ad utskyra malid fyrir 8drum i fjdlskyldunni.

Til umhugsunar

e Breyting a litningagerd hefur annad hvort ordid til vid
fridbvgun eda er erfd fra 6ru hvoru foreldrinu.

e Breyting a lithingagerd er ekki heegt ad laga. Hun er til
stadar alla eevi.

e Breytt litningagerd smitast ekki milli manna. pvi getur
einstaklingur med yfirfeerslu t.d. gefid bldd.

e Folk finnur oft til sektar vegna pess ad i fjdlskyldunni eru
einstaklingar med breytta litningagerd. Pad er mikilvaegt
ad hafa i huga ad pad er einskis manns s6k og ad ekkert
sem vidkomandi gerdi, orsakadi breytingarnar.

e Langflestir sem eru med breytta litningagerd eignast
heilbrigd bérn.
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Genin eru a litlum pradum sem kallast litningar. Venjulega eru 46
litningar i hverri frumu. Vid erfum eitt sett af 23 litningum fra
modur okkar og eitt sett af 23 litningum fra fodur okkar. Pannig
héfum vid 46 litninga, tvo sett af 23 litningum eda 23 por. Vid
erfum tvo eintdk flestra gena fra foreldrum okkar, annad eintakid
fra f6Our og hitt fra modur (hvort eintak fyrir sig er a 68rum af
peim lithingum sem vid fengum fra f6dur og médur). bess vegna
erum vid lik badum foreldrum okkar.

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

sinni og Y-litning fra n i
fodur sinum (XY). L .'__ L
Mynd 2 synir { M
litninga hja karli v

eins og sést af _ )
sidasta parinu, XY. 1 || i YAV { PP
"B § 'I s 4 o ks
Mynd 2. 6 7 8 .9 10 11 1
Litningaporin 23, : ] 2 M
radad eftir staero. /' e ; :
e 13 14 15 16 17 18
Litningur nr. 1 er "
starstur. Sidustu T TN
. g - . ooy
tveir litningarnir 19 20 51 22 %

eru kynlitningar.
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Litningagallar eda litningafravik
Pad er mikilvaegt ad hafa rétt magn af lithingaefni par sem genin

(sem gefa frumunum fyrirmeeli um pad hvernig pzer eiga ad
starfa) eru a litningunum. Ef hluta af litningi vantar eda ef til
stadar er aukalega hluti af litningi, getur pad orsakad
namsordugleika, proskaskerdingu og heilbrigdisvandamal hja

barninu.

Breytingar a lithingum geta erfst fra foreldrum. Flestar breytingar
a litningum verda annad hvort pegar eggié eda saedid myndast
eda pegar frjdvgun a sér stad. Ekki er heegt ad hafa ahrif a
pessar breytingar.

Tvenns konar meginbreytingar geta ordid:
Breytingar a fjélda litninga. Annad hvort geta litningar verid of
margir eda of fair.

Breytingar a byggingu litninga. Pegar erféaefni hefur ordid
fyrir skada eda endurradast, getur hluti af litningi tapast eda
tvofaldast.

| pessum baeklingi munum vid skoda brottfall og tvéfaldanir &
litningum, innskot erfdaefnis a lithningum og umhverfu (hluti af
litningnum brotnar a tveim st6dum og snyst vid). Einnig litninga
sem tengjast saman i hring. Upplysingar um yfirfaerslur (pegar
efni af einum litningi faerist yfir a annan litning) er ad finna i
baeklingi um litningayfirfaersiu.

annad foreldra hafi slikar breytingar. Pad er kallad “de
novo” (latina) eda ny breyting. i peim tilfellum eru likur til pess ad
foreldrarnir eignist annad barn med sému breytingar mjog litlar.

Rannsoknir til ad kanna breytingar a lithingum
Erfédarannsokn getur skorid ur um pad hvort einstaklingur er med
breytta litningagerd. bad er gert med pvi ad tekid er blodsyni og
frumur ur pvi skodadar til ad kanna hvort litningarnir eru af réttum
fislda og I6gun. Ukoman er litningagerd einstaklings. Pad er
einnig haegt ad rannsaka lithingagerd fésturs a medgéngu. bad
er kallad fésturgreining. Gott er ad raeda fosturgreiningu vid
laekni eda sérfraeding. Enska heitid yfir litningagerd er
“karyotype”. Frekari upplysingar um rannsoknir a medgongu er
ad finna i baeklingum um fylgjusyni og legvatnssyni.

Hvad med adra fjdélskyldumedlimi?

Ef breyting a gerd eda fjélda litninga finnst i einum einstaklingi
innan fjdlskyldu, getur purft ad raeda pad vid adra i fidlskyldunni
og kynna peim malid. Pad gefur peim taekifeeri til ad lata gera hja
sér blodrannsoékn til ad kanna hvort peir hafi sému breytingar a
litningum. Pad gaeti verid sérstaklega mikilvaegt fyrir pa sem
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Umhverfur

Umhverfa lithings merkir ad hluti
litningsins hefur snuist vid. ba er r6d
genanna & peim hluta 6fug. | faestum
tilfellum breytir petta nokkud fyrir
pann sem hefur umhverfuna.

Ef foreldri hefur 6venjulega
lithingagerd, munu bérn pess
alltaf erfa hana?

Nei, pad parf ekki ad vera. | sumum tilfellum hefur lithingagerd

foreldrisins pau ahrif ad barnid er med adrar breytingar a
litningum. [ hverri me&gdngu eru nokkrar utkomur mogulegar.

e Barnid erfir edlilega litningagerd.

e Barnid erfir breytta lithingagerd foreldrisins nakvaemlega
eins og hun er og hefur engin vandamal vegna pess
frekar en foreldrid.

e Barnid verdur med einhver
proskavandamal sem verdur vegna
breytinga a lithningum.

S e Medgangan endar med fosturlati.

Félk med breytta lithingagerd eignast
oftast heilbrigd bérn en vegna pess ad
hver slik breyting er sérstok, er aeskilegt
ad raeda vid erfdaradgjafa eda erfdalaskni
um mogulega utkomu. Stundum faedast
bérn med breytta litningagerd an pess ad

Breytingar a fjélda litninga

Ad 6llu j6fnu eru 46 litningar i hverri frumu likamans. Stundum
getur barn faedst med annad hvort of marga eda of faa litninga.
Pa eru jafnframt of fa eda of mérg eintdk gena til stadar.

Algengasta heilkennid par sem um er ad raeda aukalitning, er
Downs heilkenni. beir sem hafa petta heilkenni hafa 47 litninga i
frumum sinum i stad 46. bad eru prju eintdk af litningi nr. 21 i
stad tveggja.

t : Mynd 3: Litningar
j e 4 EERY {7 stulkubarns (sidasta
P T 8w HL 7% litningaparid er XX)
__ med Downs heilkenni.
v w{ i1 17 parsem 6rin bendir ma
" sja prja eintdk af
T : ¢ litningi nr. 21 i stad
A l w 17 1 beirra tveggja sem eiga
i ad vera.

19 20 21 22

Breytingar a byggingu litninga

Breytingar a byggingu litninga verda pegar peir brotna og
endurradast a einhvern annan hatt. Pad er mégulegt ad hluti
litnings tapist pegar petta gerist. Svona breytingar geta oréid a
nokkra vegu eins og lyst er hér ad nedan.

Breytingarnar geta verid mjog litlar og erfitt ad greina paer a
rannsoknarstofu. bad getur lika verid erfitt ad spa fyrir um ahrif
breytinganna a einstaklinginn, pé svo heegt sé ad finna paer med



6

rannséknum. Petta getur verid erfitt fyrir einstaklinga sem
gjarnan vilja fa sem mestar uppplysingar um ahrif pessara
breytinga a framtidarhorfur.

Yfirfarslur

Upplysingar um yfirfeerslu (pegar hluti litnings eda heill litninur
festist vid annan litning) er ad finna i baeklingi sem heitir
Yfirfersla litninga.

Urfellingar

Hugtakid urfelling litnings merkir ad hluti af
litningi hafi tapast. Urfelling getur ordié a
hvada litningi sem er og hvar sem er a
litningi. Urfellingin getur veri® af hvada
steerd sem er. Ef mikilveeg gen eru a peim
hluta sem tapadist getur pad orsakad ymis
proskavandamal hja vidkomandi
einstaklingi. Alvarleiki pess er hadur pvi
hversu stor hluti litningsins hefur tapast og
hvar & honum
urfellingin er.

Tvoéfoldun

Hugtakid tvéfoldun a litningi merkir ad
litningurinn hafi tvéfaldast ad hluta eda
Ollu leyti. Pegar pad gerist er of mikid
erfdaefni til stadar. Aukaerfdéaefnid
orsakar ad of mérg gen eru til stadar og
fyrirmaeli um starfsemi likamans raskast.
Tvoféldun litnings getur orsakad

broskavandamal af ymsu tagi. Alvarleiki pess er hadur pvi
hversu stér hluti litningsins er tvéfaldadur og hvar @ honum
tvéféldunin er.

Innskot

Innskot i litninga merkir ad hluti eins
litnings hefur farid yfir & annan litning
eda 4 annan stad & sama litningi. Ef
innskotid er pannig ad erfdaefnid er i
jafnveeqi, p.e. ekkert erfdaefni tapast
eda beaetist vid, er vibkomandi ad dllu
j6fnu heilbrigdur. Hins vegar, ef
erfdaefni annad hvort tapast eda
baetist vid, getur pad orsakad
proskavandmal a sama hatt og lyst
er ad ofan.

Hringir
Hugtakid hringlitningur merkir ad
endar litnings hafa tengst saman i

litnings falla brott. P4 verda

hvort og hversu miki® erfdaefni

hringinn.

hring i stad pess ad vera lausir. Pad
gerist stundum ef badir endar sama

brotstadirirnir “limkenndir” og festast
saman i hring. Ahrif pess er had pvi

tapadist adur en litningurinn myndadi



