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Hvao er erfdarannsokn?

Upplysingar fyrlr s;ukilnga og
fjolskyldur 2



Hvad er erfdarannsokn?

| pessum baeklingi eru grunnupplysingar um erfdarannsoknir.
Raett er um hvad erfdarannsékn er, hvers vegna pu eaettir ad
fara i erfdarannsékn og kosti og galla erfdarannsékna.

Til ad skilja erfédarnnsoknir betur er gott ad vita meira um
litninga og gen.

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 (deoxirib6sakjarnsyra eda
deoxyribonucleic acid). Gen eru leidbeiningar eda fyrirmaeli um
voxt og starfsemi likamans. bau eru abyrg fyrir ymsum
einkennum okkar svo sem augnlit, bl6dflokki og haed.

Gen 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 lithingum fra fédur 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 fédur og hitt fra médur (hvort eintak fyrir sig er a
66rum af peim litningum sem vid fengum fra fé6dur og mddur).
Pess vegna erum vid lik badum foreldrum okkar.

Litningarnir (sja mynd 2) eru numeradir eftir staerd fra 1 til 22.
Peir eru eins hja konum og kérlum. Peir heita A-litningar.
Sidasta parid, hid 23. er mismunandi hja kérlum og konum. bPad

11

Doktor.is

Doctor.is er vefur um margt sem snyr ad laeknisfraedi og lyfjum.
par er ad finna margar ahugaverdar greinar og upplysingar.
www.doktor.is

Einstok born
Haaleitisbraut 11-13
108 Reykjavik

Simi: 568 2661
www.einstok.com

EuroGentest

Eurogentest er med heimasidu par sem heegt er ad fa
areidanlegar upplysingar um erfdarannsoknir og hlekki i stuén-
ingshépa um alla Evrépu.

www.eurogentest.org

Orphanet

Heimasida med okeypis upplysingum um sjaldgaefa sjukdéma
og lyf sem verid er ad préfa. Einnig eru hlekkir i studningshopa
vida i Evropu.

www.orpha.net
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betta er adeins stutt samantekt um rikjandi erfdir. Meiri
upplysingar ma fa t.d. a eftirfarandi st6dum:

Landspitali

v/Hringbraut

101 Reykjavik

Simi erféaradgjafar: 543 5070
www.landspitali.is

Gen.is
Gagnagrunnur med upplysingum um erfdasjukddma, ordalisti i
erfdafraedi og fleira.

WWW.gen.is

Lifvisir

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

www.lifvisir.hi.is
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eru 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 fédur sinum.
Karlar hafa ad jafnadi einn X-litning og einn Y-litning. Karl erfir
X-litning fra moédur sinni og Y-litning fra fédur sinum (XY). Mynd
2 synir litninga hja karli eins og sést af sidasta parinu, XY.

Mynd 1: Litningar, gen og DNA

Litningarnir eru gerdir ur genum
(Genin sitja a litningum)

© Clinical Skills Ltd

Stundum verdur breyting (stékkbreyting) i einu eintaki gens. Su
breyting getur ordid til pess ad genid starfar ekki rétt. Breytingin
getur orsakad erfdasjukom vegna pess ad genid gefur ekki rétt
fyrirmaeli um starfsemina i likamanum
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Daemi um erfdasjukdoma eru Downs heilkenni, cystic fibrosis
(slimseigjusjukdédmur) og muscular dystrophy
(v6dvaryrnunarsjukdomur).

Erfédarannsékn

Erfdarannsokn getur leitt i [jés hvort um er ad raeda breytingu i
akvednu geni eda litningi. Su rannsokn er yfirleitt gerd med pvi
ad taka syni ur bl6di eda vef. Pad geta verid ymsar asteedur
fyrir pvi ad einstaklingur vill fara i erfdarannsokn. Nokkrar peir-
rar eru hér ad nedan:

e bu eda maki pinn eigi® barn sem hefur proskavandamal,
er med namsordugleika eda heilbrigdisvandamal.
Laeknirinn telur ad um erfdavandamal geeti verid ad
reeda.

e Leeknirinn pinn telur ad pu sért med erfdasjukdém og vill
stadfesta sjukdémsgreininguna.

e pad er erfdasjukdomur i fidlskyldu pinni. bu vilt vita hvort
pu ert i aukinni ahaettu a pvi ad fa sjukddéminn einhvern
tima a lifsleidinni.

e PuU eda maki pinn erud med er-
fdasjukdém sem hugsanlegt er
ad pid getid gefid afram til barna
ykkar.

e PU hefur farid i rannsékn a
medgoéngu, t.d. sénar, hnak-

Breytingar a erféaefni erfast oftast milli kynsl6da i fjélskyldu.
Nidurstédur ur erfdarannsdkn sem pu ferd i getur pannig
upplyst um erfdaeiginleika annarra i fjélskyldunni, einkum
aheettu peirra a pvi ad fa pann sjukdom sem verid er ad
rannsaka. Munu adrir fiélskyldumedlimir vilja fa slikar
upplysingar?

Pad getur verid mikilveegt ad kanna fyrirfram hvernig paer
upplysingar sem fast vid erfdarannsoknir geta haft ahrif a
tryggingar pinar og atvinnumdéguleika.

Nidurstédur ur erfdarannsokn geta hugsanlega leitt i ljés annad
faderni en aetlad var og hugsanlega eettleidingu.

Pegar pu hefur einu sinni fengid nidurstédu ur erfdarannsokn,
er ekki haegt ad taka pa vitneskju fra pér.

Sértu ad hugleida erfdarannsokn getur verid gott ad lesa baek-
linginn Algengar spurningar um erféarannsoknir. pPar eru
settar fram nokkrar af peim spurningum sem pu vilt hugsanlega
spyrja i sambandi vid erfédarannsoknir. Sa baeklingur var unninn
i samvinnu vid radpega og fjdlskyldur sem hafa gengid i geg-
num svipada reynslu og pu.
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upplysingar geta lika komid peim ad gagni ef peir eru ad skipu-
leggja barneignir.

Méguleg ahatta og takmarkanir

Pad getur verid erfitt ad fara i erfdarannsékn og bida eftir
nidurstddum. Ymsar tilfinningar s.s. 1éttir, hraedsla, kvidi eda
sektartilfinning geta komid fram. bPad er mikilvaegt ad vera buinn
ad hugleida mdgulega utkomu ur rannsdkninni og bua sig undir
ad fa baedi gddar og vondar nidurstodur.

P6 svo erfdarannsokn leidi i ljos ad sjukddmsgreining sé rétt, er
mogulegt ad engin medferd sé til vid sjukdomnum.

Pad er ekki alltaf haegt ad finna breytingu i geni eda a litningi
hja peim sem eru med einkenni. Pad merkir ekki ad engin
breyting sé til stadar. Sumar breytingar i genum er erfitt ad finna
med peirri taekni sem til er na. Pad getur verid mjog erfitt fyrir
pann sem er ad reyna ad
fa sjukdomsgreiningu. pPu
aettir ad raeda pessi mal vid
lzekninn pinn.

P6 svo breyting finnist i
geni eda a litningi og su
breyting sé sjukdéms-
valdandi er ekki alltaf heegt
ad segja til um hversu mikil
ahrif hun hefur.
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kapykktarmaelingu eda bléérannsokn, og nidurstada peir-
rar rannsoknar gefur til kynna ad fostrid sé med er-
fédavandamal.

e bu eda maki pinn hafid misst fostur oftar en tvisvar eda
eignast andvana barn.

e Akvednar tegundir krabbameina hafa greinst hja nanum
eettingjum.

Pad er ekki alltaf naudsynlegt ad gera erfdarannsokn til ad
stadfesta erfdasjukdém. Stundum er mégulegt ad greina erfdas-
jukddm med pvi ad framkvaema nakvaema laeeknisskodun. Ein-
nig getur erfdaahaetta pin verid azetlud med pvi ad skoda nak-
vamt aettartre pitt.
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Kostir og gallar erfédarannsékna

Akvérdunin um ad fara i erfdarannsokn getur verid erfid. bad er
alltaf val ad fara i erféarannsékn. bad val parf ad byggja a pek-
kingu og skilningi pinum. Pad pvi mikilvaegt ad pu hafir fengid
allar videigandi upplysingar um rannséknina og hafir skili® paer
vel. bad er lika mikilvaegt ad pu hafir haft méguleika a pvi ad
reeda vid laekninn um allar spurningar pinar og ahyggjur
vardandi rannsdknina.

Erfdarannsokn getur haft baedi kosti og galla i for med sér. bad
er mikilvaegt ad vita og skilja baedi kostina og gallana vid
rannséknina adur en akvoéréun um hana er tekin. Hér ad nedan
eru kostir og gallar skodadir en athuga parf ad petta er ekki
teemandi yfirlit. Sumt af pvi passar ekki vid pinar adstaedur.
Hinsvegar geta pessar upplysingar gefid pér hugmyndir um pad
sem pu vilt hugsanlega reeda vid laskninn eda
heilbrigdisstarfsmanninn sem kemur ad rannsékninni. Einnig
um pad sem pu vilt hugsa betur um.

Kostir

Erfdarannsokn getur hugsanlega gefid pér nakvaemar upplysin-
gar um pad hvort pu eda barn pitt erud i aukinni ahaettu med ad
fa dakvedna erfdasjukdéma. Sumum finnst |éttir ad fa slikar
upplysingar, jafnvel pé peer leidi i ljos ad vidkomandi sé i
aukinni ahaettu. Sé hinsvegar um ad raeda ad vidkomandi sé
ekki i aukinni ahaettu, er liklegt ad honum létti mikid.

Erfdarannsoéknir geta komid ad notum vid ad greina erfdasjuk-
doéma. begar gerd hefur veri® nakvaem sjukddémsgreining, er
haegt ad veita videigandi medferd eda eftirlit. Ef erféarannsokn
segir ad pu sért i aukinni aheettu med ad fa erfdasjukdom
seinna a avinni (t.d. brjéstakrabbamein), er mégulegt ad pu
getir fengid aukid eftirlit og minnkad med pvi ahaettuna a pvi ad
fa krabbamein.

Nidurstodur erfdarannsdékna geta veitt gagnlegar upplysingar
begar verid er ad skipuleggja barneignir. Ef pu veist ad pu eda
maki pinn erud med auknar likur a pvi ad eignast barn med er-
fdasjukdom, er mégulegt ad gera fésturgreiningu a medgdngu
til ad kanna pad. Vitneskjan um ad pu sért med auknar likur a
bvi ad eignast barn med erfdasjukdém getur gagnast pér vid ad
undirbua pig.

Vegna pess ad erfdasjukddmar eru oftast til stadar hja nokkrum
i fjdlskyldunni, getur verid gagnlegt fyrir adra i fjélskyldunni ad
fa upplysingar um erfdaeiginleika pina. Ef adrir fjdlskyldumedli-
mir vita af erfdéasjukddmi i fjélskyldunni, getur pad komid i veg
fyrir ranga sjukdémsgreiningu hja peim ef peir veikjast. Pessar



