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Kynbundnar erfoir
| pessum baeklingi eru upplysingar um kynbundnar erfdir.

Hugtakid og erfdamatinn eru utskyrd. Til ad skilja petta betur er

fyrst smakafli um gen og litninga.

Litningar og gen

Likamar okkar eru settir saman ur milljsréum frumna. | flestum
frumum eru 46 litningar og & peim eru pusundir gena sem
stjérna stérfum likamans. Litningarnir eru gerdir ur akvednu
erfdaefni sem kallast DNA (deoxyribdsakjarnsyra 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, blodflokki og haed.

Mynd 1: Litningar, gen og DNA

Litningarnir eru gerdir ur genum
(Genin sitja a litningum)
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Karlmadur mun aldrei arfleida son sinn ad breytta geninu.

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

¢ Breytt gen smitast ekki a milli einstaklinga. pPad er engin
astaeda til annars en ad folk med breytt gen geti gefid bléd.

e Stundum finnur félk til sektarkenndar vegna erféasjukdéma i
fidlskyldunni. bad er mikilveegt ad hafa i huga ad peir eru
einskis manns sdk og ad enginn i fidlskyldunni hefur gert neitt
sem orsakar erfdasjukddéminn.

Mynd 2: 23 litningapér. 22 fyrstu radad eftir staero.
Litningur nr.1 er staerstur. Sidustu tveir litningarnir eru

kynlitningar.
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Vid erfum eitt sett af 23 litningum fra médur okkar og eitt sett af
23 litningum fra f6dur okkar. Pannig héfum vid 46 litninga, tvo
sett af 23 litningum eda 23 por. Vid erfum tvo eintok flestra
gena fra foreldrum okkar, a peim lithningum sem vid fengum fra
fédur og mdédur. bess 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, 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-lithinga (XX). Kona
erfir einn X litning fra médur sinni og einn X litning fra fédur
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sinum. Karlar hafa ad jafnadi einn X-litning og einn Y-litning.
Karl erfir X-litning frd médur sinni og Y-litning fra fééur sinum
(XY). Mynd 2 synir litninga hja karli eins og sést af sidasta
parinu, XY.

Stundum verdur breyting (stékkbreyting) i einu eintaki gens. Su
breyting getur ordid til pess ad genid starfar ekki rétt. Breytingin
getur orsakad erfdasjukdém vegna pess ad genid gefur ekki rétt
fyrirmaeli um starfsemina i likamanum. Erféasjukdémar sem
erfast med kynbundnum erfdum orsakast af breytingu a geni a
kynlitningi.

Hvad eru kynbundnar erfdir?

X litningurinn inniheldur mérg gen sem eru mikilvaeg fyrir voxt
og proska. Y litningurinn er miklu minni en X litningurinn og
hefur feerri gen. Konur hafa tvo X litninga (XX). Vegna pess er
eitt dbreytt gen til stadar 68rum litningnum poé svo eitt gen sé
breytt & hinum. Obreytta geni® baetir upp fyrir ahrif
breytingarinnar. Kona sem hefur breytt gen a X-litningi er arfberi
fyrir kynbundid astand eda sjukdom. Ad vera arfberi merkir ad
han hefur nanast aldrei sjikdéminn pé hun hafi eitt breytt gen. |
einstaka tilfellum kemur fyrir ad konur sem eru arfberar fa
einkenni sjukdémsins. Af pvi peer hafa annad eintak af geninu
Obreytt, eru pau einkenni oftast mild.

Karlar hafa einn X litning og einn Y litning. Pegar karl er med X
litning sem hefur breytt gen, er enginn annar X litningur med
Obreytt gen til stadar til ad baeta upp fyrir breytta genid. Karl
sem hefur breytt gen sem veldur sjukdémi a X-litningi faer pvi

hvort féstur hefur erft breytt gen fra foreldri (meiri upplysingar
um paer rannsoknir er ad finna i baeklingum um fylgjusynatéku
og legvatnsrannsoéknir). Pad er gagnlegt ad raeda pessa
moguleika vid leekni eda erfdaradgjafa ef einhver grunur er um
sjukddma sem erfast kynbundid.

Adrir fjolskyldumedlimir

Ef einstaklingur hefur kynbundinn erfdasjukdém, getur verid gott
ad raeda pad vid adra i fidlskyldunni. Upplysingarnar geta verid
hjalplegar til ad haegt sé ad greina adra i fjdlskyldunni.

Pad geeti verid sérstaklega mikilvaegt fyrir fjélskyldumedlimi sem
hafa pegar eignast bérn eda eru liklegir til ad eignast born i
framtidinni.

Sumum finnst erfitt ad segja 68rum i fidlskyldunni fra
erfdasjukddmi. beir hafa hugsanlega ahyggjur af pvi ad valda
kvida i fidlskyldunni. | sumum fidlskyldum er pad svo ad litill
tengsl eru a milli eettingja og pad er pvi erfidleikum bundid ad
hafa samband. Erfdaradgjafar hafa reynslu af pvi ad vinna med
fidlskyldum pegar svona stendur a og geta gefié g6 rad og
adstodad vid ad utskyra malid fyrir 5drum i fidlskyldunni.

Mikilvaegt ad muna

e Konur sem eru arfberar hafa 50% likur a pvi ad gefa barni
sinu breytta genid. Ef sonur erfir breytta genid fra médur
sinni, mun hann fa sjukdéminn. Ef déttir erfir breytta genid
verdur hun arfberi likt og médir hennar.

e Karlmadur sem er med kynbundinn sjukdém mun alltaf
arfleida déttur sina ad breytta geninu. Hun verdur pa arfberi.
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Hvaod ef barn er fyrsti einstaklingurinn i
fijolskyldu med sjukdéminn?

Stundum faedist drengur med kynbundinn sjukdém en
enginn annar i fjdlskyldunni er med sama sjukdém.
Breytingin i geninu getur hafi ordid i egginu eda
saedisfrumunni sem barnié vard til ar. | 68rum tilvikum er
moadirin arfberi an pess ad vita af pvi.

Drengurinn sem hefur sjukdéminn getur pé gefid bérnum
sinum breytta genid.

Arfberarannsékn og rannsoknir a medgongu
Folk sem er med fjdlskylduségu um kynbundna sjukdéma
getur gert ymislegt til ad kanna pad frekar. Haegt er ad
gera arfberarannsoknir hja konum til ad athuga hvort paer
séu med breytta genid. Upplysingar um pad eru gagnlegar
til deemis pegar verid er ad skipuleggja barneignir. Pad er
haegt ad gera sérstaka rannsékn a medgoéngu til ad kanna

sjukddminn. Sjukdémar sem erfast a pennan veg eru sagdir
hafa kynbundnar erfdir. Daemi um slika sjukdéma eru t.d.
Duchenne védvaryrnun og dreyrarsyki A (blaedarar).

Mynd 3: Svona erfast kynbundnir eiginleikar
(sjakdomar) gegnum konur sem eru arfberar.

kona sem karl an
er arfberi sjukdoms

~

Edlilegt gen
(6breytt gen)

Meinen
(breytt gen)

konasem kona an karl an karl med
er arfberi sjukdoms sjukdoms sjukdém
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Ef kona sem er arfberi fyrir kynbundinn sjukdém eig-
nast son, gefur hun honum annad hvort X litninginn sem er
med Sbreytta geninu eda pann sem er med breytta geninu.
hvert sinn sem hun eignast son, eru 50% likur (helmings
likur eda 1 af 2) til pess ad hann erfi breytta genid og fai
sjukddminn. Pad eru pa um leid helmings likur til pess ad
hann erfi ébreytta genid. Ef svo er, mun hann ekki fa
sjukdéminn.

bessar likur eru hinar sému i hvert sinn sem konan
eignast son.

Ef kona sem er arfberi fyrir kynbundinn sjukdém
eignast doéttur gefur hun henni annad hvort X litninginn
sem er med Obreytta geninu eda pann sem er med breytta
geninu. | hvert sinn sem hun eignast déttur eru 50% likur
(helmings likur eda 1:2) til pess ad daéttirin erfi breytta genid.
Ef pad gerist, verdur déttirin arfberi alveg eins og modir
hennar. Pad eru pa um leid helmings likur til pess ad déttirin
erfi 6breytta genid. Ef svo er, mun hun ekki verda arfberi og
algerlega laus vid sjukdéminn.

bessar likur eru hinar sému i hvert sinn sem konan
eignast dottur.

Ef karimadur sem er med kynbundinn (X-lithings
tengdan) sjukdom eignast dottur, gefur hann henni
alltaf breytta genid. bad er vegna pess ad karlar eru bara
med einn X-litning. Pess vegna eru allar daetur manns med
sjukddminn arfberar. baer daetur syna yfirleitt engin merki
sjukddmsins sjalfar en paer eru i ahaettu med ad eignast
syni med hann.

Mynd 4: Svona erfast kynbundnir sjukdémar fra karli.

kona an
sjukdoms

karl med
sjukdéom

Edlilegt gen
(obreytt gen)

Meingen
(breytt gen)

kona kona karl an karl an
s?f? er sem er sjuk- sjuk-
artberi arfberi doms doms

Ef karimadur sem er med kynbundinn sjukdém (a X-
litningi) eignast son, mun hann aldrei gefa honum breytta
genid a X-litningi. bad er vegna pess ad karlar gefa sonum
sinum alltaf Y-litning.



