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Gen.is Gagnagrunnur med upplysingum um erfdasjukdéma, ordalisti i
erféafreedi og fleira. www.gen.is

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

Doktor.is
Doctor.is er vefur um margt sem snyr ad leeknisfraedi og lyfjum. Par er ad finna
margar ahugaverdar greinar og upplysingar. www.doktor.is

Orphanet
Heimasida med okeypis upplysingum um sjaldgaefa sjukddma og lyf sem verid
er ad profa. Einnig eru hlekkir i studningshépa vida i Evrépu. www.orpha.net

Einsték bérn Haaleitisbraut 11-13, 108 Reykjavik
Simi: 568 2661 www.einstok.com

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

Unnid ad hluta til upp ur baeklingum sem gefnir eru ut af Guy’s and
St. Thomas Hospital i London.

Einnig baeklingum fra London IDEAS Genetic Knowledge Park, studst var
vid gaedastadla peirra.

Vinnan vi® baeklinginn var styrkt af EuroGentest, EU_FP6
styrkur samkvaemt NoE samningi nr. 512148.
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og sameindalaeknisfreedideild Landspitala.
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Rikjandi erfoir



Rikjandi erfdir
| pessum baeklingi eru upplysingar um pad hvad hugtakid rikjandi
erfdir merkir og um pad hvernig sjukdémar erfast med rikjandi haetti.

Litningar og gen
Likamar okkar eru settir saman ar 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 1
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
fodur okkar. bannig héfum
vid 46 litninga, tvo sett af 23
litningum eda 23 pér. Vid
erfum tvo eintdk flestra gena
fra foreldrum okkar, a peim
litningum sem vid fengum fra
fédur og mdédur. Pess vegna
erum vid lik badum foreldrum
okkar.

til ad haegt sé ad greina adra i fjdlskyldunni. bad geeti verid
sérstaklega mikilveegt fyrir fjdlskyldumedlimi sem hafa pegar
eignast bérn eda eru liklegir til ad eignast bérn i framtidinni.
Sumum finnst erfitt ad segja 68rum i fjdlskyldunni fra
erfdasjukddmi. beir hafa hugsanlega ahyggjur af pvi ad valda
kvida i fislskyldunni. | sumum fidlskyldum eru litil tengsl & milli
eettingja og pvi erfidleikum bundid ad hafa samband. Laeknar og
erfdaradgjafar hafa reynslu af pvi ad vinna med fjélskyldum
begar svona stendur & og geta gefid god rad og adstodad vid
ad utskyra malid fyrir 68rum i fjélskyldunni.

Mikilvaegt ad muna

¢ Einstaklingur parf adeins ad erfa eitt eintak af breyttu geni il
pbess ad einkenni komi fram (50% likur). bPaer erfdir eru
tilvijunum hadar. | hvert sinn sem barn verdur til, eru
likurnar peer sému fyrir straka og stelpur.

¢ Breytt gen er ekki haegt ad laga, pad er til stadar alla zevi.

¢ Breytt gen smitast ekki a milli einstaklinga. Félk med breytt
gen getur ad 6dru jofnu gefid bldad.

o Folk finnur oft til sektarkenndar vegna erfdasjukdéma sem
eru i fidlskyldu. Pad er mikilvaegt ad muna ad erfdasjukdémar
eru einskis manns s6k og ad enginn hefur gert neitt til pess
ad orsaka genabreytinguna.

betta er adeins stutt samantekt um rikjandi erfdir. Meiri
upplysingar ma fa t.d. a eftirfarandi stéoum:

Landspitali, erfda— og sameindaleeknisfraedideild:
Hringbraut, 101 Reykjavik. Simar: 543 5070 — 543 5032
www.landspitali.is/esd
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hafi ekki verid gerd.

Born geta pvi erft tilhneigingu til sjukddoms an pess ad vitad sé til
bess ad foreldrid hafi verid med hann.

Hvad ef barn er fyrsti einstaklingurinn i fjélskyldu til
ad hafa sjukdém?

Stundum faedist barn med rikjandi erfdasjukdém an pess ad
einhver annar hafi haft sama sjukdom i fjélskyldunni. Pad getur
gerst vegna pess ad ny breyting atti sér stad pegar barnid vard
til. Su breyting getur hafa ordid i egginu eda saedisfrumunni sem
urdu ad barninu. begar petta gerist, er hvorugt foreldra med
sjukddminn. pPad er 6liklegt ad pau muni eignast annad barn
med sama sjukddm en pad aetti alltaf ad raeda slikt vid laekni eda
erfdaradgjafa og fa nanari upplysingar. Oft er talid rétt ad
rannsaka foreldra sérstaklega til ad kanna hvort pau hafi mild
einkenni um sjukdéminn. Einstaklingur sem er med breytt gen
getur svo gefid® bérnum sinum pad a sama hatt og lyst er hér ad
ofan.

Rannsoéknir a medgéngu

Pad er haegt ad rannsaka a medgéngu hvort fostur hefur erft
suma rikjandi sjukdéma. Meiri upplysingar um slikar rannsoknir
er ad finna i baeklingum um fylgjusyni og legvatnssyni. betta er
nokkud sem aetti ad raeda vid laekni eda erfdaradgjafa.

Adrir fjolskyldumedlimir
Ef einhver hefur rikjandi erfdasjukdém, getur verid gott ad raeda
pbad vid adra i fidlskyldunni. Upplysingarnar geta veri® hjalplegar

Mynd 1: Litningar, gen og DNA
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Stundum verda breytingar (stékkbreytingar) i 68ru eintaki gens.
Su breyting getur ordid til pess ad genid starfi ekki rétt.
Breytingin getur orsakad erfdasjukdém vegna pess ad genid
gefur ekki rétt fyrirmaeli um starfsemina i likamanum.

Hvad eru A-litnings rikjandi erfoir?

Sumir sjukdémar eda eiginleikar erfast i fjdlskyldu med rikjandi
erfoum. Pad merkir ad einstaklingurinn erfir eitt dbreytt eintak og
eitt breytt eintak af sama geni. begar um er ad raeda rikjandi
erfdir, eru ahrif breytta gensins sterkari en pess ébreytta. Pad
getur ordid til pess ad vidkomandi einstaklingur faer
erfdasjukdom. Pad er misjafnt hvers konar sjukdém eda
eiginleika er um ad raeda. bad fer eftir pvi hvada gen a i hlut
hverju sinni og hvada fyrirmaeli pad gefur um starfsemi
likamans.



Mynd 2: Svona erfast rikjandi gen fra foreldri til barns.
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Hvernig erfast rikjandi gen?

Sum rikjandi gen hafa ahrif alveg fra fosturstigi. Onnur hafa
eingéngu ahrif eftir ad vidkomandi er ordinn fullordinn.
Daemi um seint tilkomna sjukdéma sem koma fram a
fullordinsarum eru t.d. Huntington sjukdémur og
fullordinsblédrunyrnasjukdémur.

Pegar annad foreldra hefur eitt breytt gen, faer bamid annad hvort
breytt eda dbreytt eintak af geninu fra pvi. | hvert sinn sem foreldrié
eignast barn, eru 50% likur (1 af 2 méguleikum) til pess ad barni®
erfi breytta eintakid af geninu.

Pad eru lika 50% likur (1 af 2 méguleikum) til pess ad til pess ad
barnid fai 6breytta eintakid af geninu. ba feer barnid ekki
sjukddminn og pegar pad sjalft eignast bérn mun pad adeins
gefa bérnum sinum ébreytt eintak.

Mogulegar nidurstéour eru alltaf tilviljunarkenndar.
Moguleikarnir eru hinir sému i hvert sinn sem barn verour til
og eru hinir sému hvort sem um er ad ra0da straka eda
stelpur.

Hvers vegna virdist erfdasjukdémur stundum
hlaupa yfir eina kynsl66?

Sumir rikjandi erfdasjukdomar geta haft mismunandi ahrif a
einstaklinga innan fjélskyldunnar. Pad er kallad mismunandi
tjaning. ba getur i sumum tilfellum virst sem sjukdémurinn sleppi
ur kynsléd. bPad er po6 ekki raunin heldur heldur hafa sumir i
fidlskyldunni mjég mild einkenni. Svo mild ad peir virdast ekki
hafa sjukdéminn. | sumum tilvikum er einstaklingurinn med breytt
gen an pess ad nokkur einkenni komi fram og veit stundum ekki
af pvi.

Pegar um er ad raeda sjukdéma sem koma fram a
fullordinsarum, svo sem arfbundi® brjéstakrabbamein eda
Huntington sjukdom, er hugsanlegt ad einhverijir i fjilskyldunni
hafi daid adur en sjukdémurinn kom fram og pannig virdist hann
hlaupa yfir kynsl6d. Einnig er mégulegt ad rétt sjukdémsgreining



