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Algeng oro og hugtok
i erféafraedi

Upplysingar fyrir sjuklinga og
fiolskyldur



Algeng ord og hugtok i erfdafradi.

i fyrri hluta baeklingsins er islenska ordié fyrst og hid enska a eftir. |
seinni hlutanum er petta 6fugt, p.e. enska ordid er fyrst og hid islenska
a eftir.

Arfberi (Carrier)

Einstaklingur sem ber eitt breytt sjukdémsvaldandi gen. begar um er ad
raeda A-litnings vikjandi sjukdéma er arfberi ad jafnadi ekki med einkenni
um sjukdoéminn. Ef um er ad raeda A-litnings rikjandi sjukdéma, geta
einkenni komid fram snemma eda seint a aevinni eftir pvi hver sjukdémurinn
er.

Arfberi fyrir jafna yfirfaerslu (Carrier of a chromosome translocation)
Einstaklingur med jafna yfirfeerslu a litningum. Hann hefur ad 6llu jéfnu ekki
einkenni vegna pess.

Arfgengt astand (Hereditary condition)
Einkenni eda astand sem erfist.

DNA
Efnasamband sem genin eru buin til dr og inniheldur upplysingar sem
likaminn parf til ad starfa rétt.

Egg

Hluti médurinnar i fyrstu frumu barnsins. Eggid inniheldur 23 litninga,
annan ur hverju pari af litningum médurinnar. Eggié sameinast
sadisfrumunni og ur verdur fruma med 46 lithingum. Barnid proskast ur
pessari fyrstu frumu.

Eggjastokkar (Ovary / ovaries)
Liffeeri sem framleida egg i likama konunnar.

Erféatengt (Genetic)
Hefur med gen ad gera eda orsakast af genum.

Erféaraogjof (Genetic counselling)
Upplysingar og studningur fyrir folk sem hefur ahyggjur af astandi
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erfdaefninu/litningum. Eda jafnvel hvorutveggja. bad getur gerst t.d. pegar
foreldri med jafna yfirfaerslu eignast barn.

Uterus (Leg.)
Leeknisfraedilegt heiti legsins.

Vagina (Leggdéng)
Tenging legs vid ytri kynfeeri. Faedingarvegur.

Womb (Leg)
Sa hluti kvenlikamans sem barn proskast i 8 medgéngu.

X-chromosome (X lithingur)
Annar tveggja kynlitninga. Konur hafa tvo X litninga. Karlar hafa ad
jafnadi einn X litning og einn Y litning.

X-linked conditions (Kynbundnar erfdir eda X-litnings tengdar erfdir)
sjukdéma eda astands)

Arfgengur sjukdémur sem orsakast af stokkbreytingu (breytingu) i geni a
X litningi. X-litnings tengdir sjukdémar eru t.d. hemophilia, Duchenne
muscular dystrophy og fragile X heilkenni.

XX (Kynlitningar konu)
Konur hafa ad jafhadi tvo X litninga. Hun hefur erft einn fra hvoru foreldri.

XY (Kynlitningar karls)
Karlar hafa einn X litning og einn Y litning. Karl hefur erft X litning sinn
fra modur og Y litning sinn fra fédur.

Y chromosome (Y litningur)

Annar tveggja kynlitninga. Karlar hafa einn Y litning og einn X litning.

Konur hafa tvo X litninga.

(sjukdémi) sem hugsanlega er vegna breytinga i geni, genum eda
litningum.

Erfdaradgjafi (Genetic counsellor)
Sérfraedingur sem veitir upplysingar og studning peim sem ahyggjur hafa
af astandi (sjukdémi) sem hugsanlega er erfdatengt.

Erfdarannsokn (Genetic test)

Rannsokn sem getur leitt i [jos hvort um er ad reeda breytingu a
akvednum litningi eda geni. Oftast er um ad raeda blédrannsdkn eda syni
ur likamsvef. Frekari upplysingar er ad finna i baeklingnum Hvad er
erfdaranns6kn?

Erféasjukdomur, erfdavandamal (Genetic condition) Sjukdomur eda
einkenni (astand) sem orsakast af breytingu a litningi eda geni.

Forsparrannsokn (Predictive testing)

Erfdarannsdkn vegna sjukdéms sem hugsanlega kemur fram seinna a
avinni. begar erfdarannsdkn er gerd vegna sjukdéms sem mun naestum
orugglega koma fram i framtidinni, sé einstaklingur arfberi, er hin stundum
kéllud forsparrannsokn.

Fosturgreining (Prenatal diagnosis)
Rannsokn sem gerd er a medgdngu til ad akvarda hvort fostur sé med
erfoasjukdom eda ekki.

Fosturlat (Miscarriage)
Pegar medganga endar med fosturlati snemma a medgéngu, adur en
barnid getur lifad utan médurlifs.

Fosturvisir (Embryo)

Fyrsta stig fésturproskans. Fosturvisirinn verdur til ur fyrstu frumunni a
fyrstu stigum medgdngunnar, eftir ad saedisfruman frjdovgar eggid.
Fésturvisir litur ekki ut eins og barn en frumurnar munu proskast i barn
med timanum. Fosturvisar geta vaxid utan legsins fyrstu dagana.

Frjévgun (Conception)
Samruni eggs og sa@disfrumu sem myndar fyrstu frumu fostursins.
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Fruma (Cell)

Likami mannsins er gerdur ur milljéréum frumna. Frumur likamans eru
mismunandi ad gerd og utliti og hafa mismunandi hlutverk. Allar frumur
(nema egg hja konum og sadisfrumur hja korlum) innihalda tvé einték af
hverju geni.

Fylgja (Placenta)

Fylgjan liggur vid vegg legsins a medgdéngu. Féstrid faer naeringu
gegnum fylgjuna. Fylgjan verdur til ur sama frjdvgada egginu og féstrid
og hefur pvi ad 6llu j6fnu samskonar gen og pad.

Fylgjusynataka (Chorionic villus sampling — CVS)
Rannsékn sem gerd er 8 medgéngu. Tekid er litid syni ur fylgjunni til ad
rannsaka litninga eda gen fosturs vegna akvedinna erfdasjukdéoma.

Gen (Gene)
Upplysingar sem likaminn parfnast til ad starfa rétt eru geymdar sem
efnasambdnd a litningunum.

Gagnkvam yfirfaersla (Reciprocal translocation)
betta heiti er notad um yfirfaerslu par sem tveir butar brotna af tveim
mismunandi litningum og vixla stadsetningu sinni hver vid annan.

Hnakkapykktarmaeling (Nuchal translucency test)
Gerd er dmskodun og meeld staerd a vokvafylltu svaedi a hnakka

Innskot (Insertion)
Pegar aukabutur af erfdaefni er til stadar a litningi eda geni.

Jakvad nidurstada (Positive result)
Nidurstada ur rannsékn sem synir ad vidkomandi hefur pa breytingu i geni
eda litningi sem leitad var ad.

Jofn yfirfeersla (Balanced translocation)

Yfirfeersla par sem ekkert erfdaefni a litningunum virdist hafa baest vié eda
tapast en bygging litninga er breytt. Einstaklingur med jafna yfirfaerslu hefur
ad 6llu j6fnu ekki einkenni vegna pess.
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Ring chromosome (Hringlitningur)
Petta heiti er notad pegar litningur limist saman a endunum og hringur
myndast.

Robertsonian translocation (Samrunayfirfaersia)
Petta heiti er notad pegar einn litningur festist vid annan.

Sex chromosomes (Kynlitningar)

X-litningur og Y litningur. Kynlitningar akvarda hvort einstaklingur veréur karl
eda kona. Konur eru med tvo X litninga. Karlar eru med einn X litning og
einn Y litning.

Sex linked condition (Kynbundnar erfdir)
Astand sem erfist kynbundid.

Smear test (Strok)
Rannsékn sem meelt er med fyrir allar konur. Kannad er hvort breytingar
finnast i frumum i leghalsi.

Sperm (Sadisfruma)

Framlag f6éur til frumunnar sem mun vaxa og mynda nyja fostrid. Hver
sadisfruma hefur 23 litninga, annan litning i hverju litningspari hja
fédurnum. Saedisfruman sameinast egginu og Ur verdur frijbvgud fruma
med 46 litningum. Féstrid proskast ur pessari fyrstu frumu.

Translocation (Yfirfaersla)
Umrédun a erfdaefni litninga. Yfirfeersla verdur pegar hluti eda hlutar af
litningi/um brotna af og tengjast litningum a nyjum staé.

Ultrasound scan (Omskodun)

Sarsaukalaus rannsékn par sem hljodbylgjur eru notadar til ad skapa mynd
af fostrinu 4@ medgéngu. Omskodun er framkvaemd med pvi ad renna haus
omtaekisins yfir kvid modurinnar eda med pvi ad setja pad i leggdng.

Unbalanced translocation (Ojofn yfirfersla
Yfirfeersla par sem umrédun litninga hefur baett vid eda tynt hluta af
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Mutation (Stékkbreyting)

Breyting & geni. Sumar breytingar a genum geta breytt upplysingunum
sem pau veita og orsaka ad genid starfar ekki rétt. Pad getur svo
orsakad erfdoasjukdom (astand?)

Negative result (Neikvaed nidurstada)
Nidurstada sem synir ad einstaklingur sem for i rannsékn hefur ekki
breytinguna sem préfad var fyrir.

Nuchal translucency test (Hnakkapykktarmaeling)

Gerd er 6mskodun og maeld steerdin & vokvafylltu svaedi a hnakka
barnsins. Ef barni® er med feedingargalla (t.d. Downs heilkenni), getur
hnakkapykktin verid éedlileg.

Ovary / ovaries (Eggjastokkar)
Liffeeri sem framleidir egg i likama konunnar.

Placenta (Fylgja)

Fylgjan liggur vid vegg legsins a medgdéngu. Fostrid faer naeringu sina ur
fylgjunni. Fylgjan verdur til ur sama frjévgada egginu og féstrid og hefur
pvi ad éllu j6fnu samskonar gen og pad.

Positive result (Jakvad nidurstada)
Nidurstada ur rannsékn sem synir ad vibkomandi hefur pa breytingu i geni.

Predictive testing (Forsparrannsoékn)

Erfédarannsdkn vegna sjukddéms sem hugsanlega kemur fram seinna a
avinni. begar erfdarannsokn er gerd vegna sjukdéms sem mun naestum
6rugglega koma fram i framtidinni, er stundum kallad forsparrannsokn.

Prenatal diagnosis (Fésturgreining)
Rannsokn sem gerd er a medgdéngu til ad akvarda hvort fostur sé med
erfdasjukdom eda ekki.

Reciprocal translocation (Gagnkvam yfirfarsla)
petta heiti er notad um yfirfaerslu par sem tveir butar brotna af tveim
mismunandi litningum og vixla stadsetningu sinni hver vid annan.
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fostursins. Ef fostrid er med feedingargalla (t.d. Downs heilkenni), getur
hnakkapykktin verid aukin.

Kynbundnar erfdir (Sex linked condition)
Astand sem erfist kynbundié.

Kynbundnar erfdir (X-litnings tengdar erfdir) sjtkdéma eda astands
(X-linked conditions)

Arfgengur sjukdémur sem orsakast af stokkbreytingu (breytingu) i geni a
X litningi. Sjukdémar sem erfast kynbundié eru t.d. Hemophilia, Duchenne
muscular dystrophy og Fragile X heilkenni.

Kynlitningar (Sex chromosomes)

X-litningur og Y litningur. Kynlitningar akvarda hvort einstaklingur verdur
karl eda kona. Konur eru meé tvo X litninga. Karlar eru med einn X litning
og einn Y litning.

Kynlitningar karls XY
Karlar hafa einn X litning og einn Y litning. Karl hefur erft X litning sinn
fra modur og Y litning sinn fra fédur.

Kynlitningar konu XX.
Konur hafa ad jafnadi tvo X litninga. Hun hefur erft einn fra hvoru foreldri.

Leg (Uterus)
Leeknisfraedilegt heiti legsins.

Leg, médurlif (Womb)
Sa hluti kvenlikamans sem barn proskast i 8 medgéngu.

Leggdng (Vagina)
Tenging legs vid ytri kynfeeri. Faedingarvegur.

Legvatnsastunga (Amniocentesis)

Rannsékn sem gerd er til pess ad rannsaka litninga eda gen fésturs.
Féstrid er umlukid legvatni. bad inniheldur frumur fra had fostursins.
Svolitié syni er tekid af legvatninu med pvi ad stinga grannri nal i gegn um
kvidvegg médurinnar. Synid er sent & rannsdknarstofu.
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Litningar (Chromosomes)

bradlaga stafir sem haegt er ad sja i smasja. A litningunum eru genin. Folk
hefur ad 6llu j6fnu 46 litninga i frumum sinum. Eitt sett af 23 litningum sem
erfist fra médur og eitt sett af 23 litningum sem erfist fra fédur.

Litningagerd (Karyotype)
Lysing a fjélda og gerd lithinga hja einstaklingi.

Neikvaed nidurstada (Negative result)
Nidurstada sem synir ad einstaklingur sem for i rannsékn hefur ekki
breytinguna sem préfad var fyrir.

Nytt (De novo)

Petta hugtak er komid ur latinu og merki “Ur nyju”. Pad er notad t.d. til ad
lysa breytingu a geni eda litningi sem er “ny” hja barni, p.e. badir foreldrar
pbess hafa edlilega lithninga og gen.

Ojofn yfirfarsla (Unbalanced translocation)

Yfirfaersla par sem umrédun litninga hefur beett vid eda tynt hluta af
erfdaefninu/litningum. Eda jafnvel hvorutveggja. Pad getur gerst t.d. pegar
foreldri med jafna yfirfeerslu eignast barn.

Omskodun (Ultrasound scan)

Sarsaukalaus rannsékn par sem hljodbylgjur eru notadar til ad skapa
mynd af fostrinu & medgoéngu. Omskodun er framkvaemd med pvi ad
renna haus dmtaekisins yfir kvid médurinnar eda med pvi ad setja pad i

leggdng.

Rikjandi A-litnings erfdir (Autosomal dominant genetic conditions)
Pa kemur sjukdémur eda astand fram pd einstaklingur erfi adeins eitt
breytt (stékkbreytt) gen fra 68ru hvoru foreldri sinna. Breytta genid rikir pa
yfir pvi ébreytta.

Samrunayfirfersla (Robertsonian translocation)
petta heiti er notad pegar einn litningur festist vid annan.

Sjalfslitningar (Autosomal)
i flestum frumum likamans eru 23 pér af litningum. Périn eru nimerud fra
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Genetic (Erfoatengt)
Hefur med gen ad gera eda orsakast af genum.

Genetic condition (Erféasjukdémur. Erfédavandamal) Sjukdémur
eda einkenni (astand) sem orsakast af breytingu a litningi eda geni.

Genetic counselling (Erfoaradgjof.)

Upplysingar og studningur fyrir folk sem hefur ahyggjur af astandi
(sjukddmi) sem hugsanlega er vegna breytinga i geni/genum/
litningum.

Genetic counsellor (Erfdaradgjafi)
Sérfraedingur sem veitir upplysingar og studning peim sem ahyggjur
hafa af astandi (sjukddémi) sem hugsanlega er erfdatengt.

Genetic test (Erfédarannsoékn)

Rannsokn sem getur leitt i [jos hvort um er ad reeda breytingu a
akvednum litningi eda geni. Oftast er um ad raeda blédrannsdkn eda
syni ur likamsvef. Frekari upplysingar er ad finna i beeklingnum Hvad
er erfdarannsékn?

Hereditary condition (Arfgengt astand)
Einkenni eda astand sem erfist.

Insertion (Innskot)
Pegar aukabutur af erfdaefni er til stadar a litningi eda geni.

Inversion (Umhverfa)
Breyting i r6d gena a akvednum litningi. R6din hefur snuist vid.

Karyotype (Litningagerod)
Lysing & fjélda og gerd litninga hja einstaklingi.

Miscarriage (Fésturlat)
Pegar medganga endar med fosturlati snemma a medgéngu, adur en
barni® getur lifad utan moédurlifs.
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De novo (Nytt)

petta hugtak er komié ur latinu og merki “Ur nyju”. bad er notad t.d. til ad
lysa geni eda litningi sem er “ny” hja barni, p.e. badir foreldrar pess hafa
edlilega litninga og gen.

DNA.
Efnasamband sem genin eru buin til ur og inniheldur upplysingar sem
likaminn parf til ad starfa rétt.

Duplication (Tvoéféldun)
Oedlilegar endurtekingar & erfdaefnisrédun i geni eda 4 litningi.

Egg

Hluti médurinnar i fyrstu frumu barnsins. Eggid inniheldur 23 litninga,
annan ur hverju pari af litningum médurinnar. Eggid sameinast
sa@0disfrumunni og Ur verdur fruma med 46 lithingum. Barnié proskast ar
bessari fyrstu frumu.

Embryo (Fésturvisir)

Fyrsta stig fésturproskans. Fésturvisirinn verdur til ur fyrstu frumunni
a fyrstu stigum medgdéngunnar, eftir ad saedisfruman friévgar eggio.
Fosturvisir litur ekki Ut eins og barn en frumurnar munu proskast i
barn med timanum. Fosturvisar geta vaxi® utan legsins fyrstu dagana.

Family tree (Attartré)

Teikning sem synir hverjir i fjdlskyldu hafa og hafa ekki pann
erfdasjukdom (astand?) sem um raedir. Einnig sést hvernig skyldleika
er hattad innan fjélskyldunnar.

Fetus (Féstur)
Notad um timabili® fra pvi fésturvisirinn verdur ad barni. b.e. fra 9. viku
eftir frjovgun ad feedingu.

Gene (Gen)
Upplysingar sem likaminn parfnast til ad starfa rétt eru geymdar sem
efnasambdnd a lithingunum.
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1-22. Af pérunum 23, eru 22 pér eins hja kérlum og konum og beir litningar
eru kalladir A-litningar eda sjalfslitningar. Sidasta litningapari®, nr. 23, er
hinsvegar mismunandi hja kérlum og konum. beir litningar eru kalladir
kynlitningar.

Stokkbreyting (Mutation)

Breyting & geni. Sumar breytingar a genum geta breytt upplysingunum
sem pau veita og orsaka ad genid starfar ekki rétt. Pad getur svo
orsakad erfoasjukdom.

Strok (Smear test)
Ranns6kn sem meelt er med fyrir allar konur. Kannad er hvort breytingar
finnast i frumum i leghalsi.

Sadisfruma (Sperm)

Framlag fédur til frumunnar sem mun vaxa og mynda nyja féstrié. Hver
saodisfruma hefur 23 litninga, annan litning i hverju litningspari hja
fédurnum. Sadisfruman sameinast egginu og ur verdur friovgud fruma
med 46 litningum. Fostrid proskast ur pessari fyrstu frumu.

Tvoéféldun (Duplication)
Oedlilegar endurtekingar & erféaefnisrédun i geni eda 4 litningi.

Umhverfa (Inversion)
Breyting i r6d gena a akvednum litningi. R6din hefur snuist vid.

Urfelling (Deletion)
Pegar hluti af erfdaefni hefur fallid ut og vantar. betta hugtak er notad
baedi um pad pegar hluta vantar af geni eda litningi.

Vikjandi A-litnings erfoir (Autosomal recessive genetic conditions)
Pa kemur sjukdémur eda astand einungis fram ef einstaklingur erfir sama
breytta genid fra badum foreldrum sinum. Einstaklingur sem hefur adeins
eitt breytt gen er arfberi sem ekki hefur nein einkenni.

Yfirfaersla (Translocation)
Umrédun a erfdaefni litninga. Yfirfaersla verdur pegar hluti eda hlutar af
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litningi/um brotna af og tengjast litningum & nyjum stad.

X litningur (X-chromosome)
Annar tveggja kynlitninga. Konur hafa tvo X litninga. Karlar hafa aé jafnadi
einn X litning og einn Y litning.

Y litningur (Y chromosome)
Annar tveggja kynlitninga. Karlar hafa einn Y litning og einn X litning.
Konur hafa tvo X litninga.

Attartré (Family tree)

Teikning sem synir hverjir i fjdlskyldu hafa og hafa ekki pann
erfdasjukdom (astand?) sem um raedir. Einnig sést hvernig skyldleika
er hattad innan fjélskyldunnar.

Hér a eftir eru ensku ordin fyrst.

Amniocentesis (Legvatnsastunga)

Rannsokn sem gerd er til pess ad rannsaka litninga eda gen fosturs. Féstrid
er umlukid legvatni. Pad inniheldur frumur fra hud féstursins. Svolitié syni er
tekid af legvatninu med pvi ad stinga grannri nal i gegn um kvidvegg
moédurinnar. Synid er sent a rannsoknarstofu.

Autosomal (Sjalfslitningar)

i flestum frumum likamans eru 23 pér af litningum. Périn eru nimerud fra
1-22. Af pérunum 23, eru 22 pdr eins hja kérlum og konum og peir litningar
eru kalladir A-litningar eda sjalfslitningar. Sidasta litningaparid, nr. 23, er
hinsvegar mismunandi hja kérlum og konum. beir litningar eru kalladir
kynlitningar.

Autosomal dominant genetic conditions. (Rikjandi A-litnings erfdir.)
Pa kemur sjukdémur eda astand fram p6 einstaklingur erfi adeins eitt
breytt (stékkbreytt) gen fra 6dru hvoru foreldri sinna. Breytta genid rikir pa
yfir pvi 6breytta.

Autosomal recessive genetic conditions (Vikjandi A-litnings erfdir)
Pa kemur sjukdémur eda astand einungis fram ef einstaklingur erfir sama
breytta genid fra badum foreldrum sinum. Einstaklingur sem hefur adeins

eitt breytt gen er arfberi sem ekki hefur nein einkenni.

Balanced translocation (J6fn yfirfeersla)

Yfirfeersla par sem ekkert erfdaefni a litningunum hefur baest vid eda tapast
en bygging litninga er breytt. Einstaklingur meé jafna yfirfeerslu hefur ad 6llu
j6fnu ekki einkenni vegna pess.

Carrier (Arfberi)

Einstaklingur sem ad éllu jéfnu hefur ekki einkenni en ber eitt breytt
sjukdémsvaldandi gen. begar um er ad reeda A-litnings vikjandi sjukdéma,
er einstaklingurinn ad jafnadi ekki med einkenni. Ef um er ad raeda A-litnings
rikjandi sjukdéma, munu einkenni koma fram seinna a gvinni.

Arfberi fyrir jafna yfirfaerslu (Carrier of a chromosome translocation)
Einstaklingur meé jafna yfirfaerslu a litningum hefur ad 6llu jéfnu ekki
einkenni vegna pess.

Cell (Fruma)

Likami mannsins er gerdur ur milljéréum frumna. Frumur likamans eru
mismunandi ad gerd og utliti og hafa mismunandi hlutverk. Allar frumur
(nema egg hja konum og sadisfrumur hja korlum) innihalda tvé einték af
hverju geni.

Chorionic villus sampling (Fylgjusynataka — CVS)
Rannsékn sem gerd er 8 medgéngu. Tekid er litid syni ur fylgjunni til ad
rannsaka litninga eda gen fosturs vegna akvedinna erfdasjukdéma.

Chromosomes (Litningar)

bradlaga stafir sem haegt er ad sja i smasja. A litningunum eru genin. Folk
hefur ad 6llu j6fnu 46 litninga i frumum sinum. Eitt sett af 23 litningum sem
erfist fra médur og eitt sett af 23 litningum sem erfist fra fédur.

Conception (Frjévgun)
Samruni eggs og sa@disfrumu sem myndar fyrstu frumu fostursins.

Deletion (Urfelling)
Pegar hluti af erfdaefni hefur fallid Ut og vantar. bPetta hugtak er notad baedi
um pad pegar hluta vantar af geni eda litningi.



