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Einstok 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 f4 areidanlegar
upplysingar um erfdarannsoknir og hlekki i studningshépa um alla Evropu.
www.eurogentest.org

Orphanet

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

Unigue - Studningshopur fyrir pA sem eru med sjaldgeefa lithingagalla
petta er heimasida par sem heegt er ad fa greinag6dar upplysingar um ymis
konar litningafravik. Pad parf ad skra sig inn til pess ad hafa adgang ad
upplysingabeaeklingum og spjallrasum.

www.rarechromo.org

Vinnan vid baeklinginn var styrkt af EuroGentest, EU_FP6
styrkur samkvaemt NoE samningi nr. 512148.

bytt og stadfeert af Vigdisi Stefansdottur erfdaradgjafa, Reyni Arngrimssyni
sérfraedingi i erfdasjukdomum og Jéni J6hannesi Jonssyni yfirleekni a erfoa-

og sameindalaeknisfreedideild Landspitala.
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Litningagallar

Upplysingar fyrir sjuklinga og
fiolskyldur


mailto:einstok@einstok.com
http://www.orpha.net/
http://www.rarechromo.org/

Litningagallar

[ pessum baeklingi eru upplysingar um litningagalla
(l'itningafr8vi k) m. a. hverni
geta valdid sjukddomum. Upplysingar pessar eru settar fram sem
hjalparteeki i samraedum vid erfdarddgjafa eda erfdaleekni. Til
pbess ad geta betur skilid litningagalla getur verid gott ad vita
meira um gen og litninga.

Litningar og gen

Likamar okkar eru settir saman tr milljiorodum f r u milestum €
frumum eru 4 6
storfum likamans. Litningarnir eru gerdir ar akvednu efni sem
kallast DNA (deoxiribosakjarnsyra e H deoxyribonucleic acid).
genum er ad finna leidbeiningar eda fyrirmaeli um voxt og
starfsemi likamans. bPau eru abyrg fyrir ymsum einkennum okkar
svo sem augnlit, bléoflokki og haed.

Mynd 1. Gen,
litningar og
DNA

L|tn|ngar 23 por
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Hvar fae €g meiri upplysingar um breytingar a lithingagerd?
Hér ad ofan er adeins lauslega farid yfir pad hvad breytt
litningagerd er. Frekari upplysingar er haegt ad fa t.d. &
eftirfarandi stodum:

Landspitali

v/Hringbraut

101 Reykjavik

Simi: 543 50701 543 5032
www.landspitali.is/esd

Gen.is
Gagnagrunnur med upplysingum um erféasjukddma, ordalisti i erféafraedi og

fleira. www.gen.is

Lifvisir

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

erfdafreedi. www.lifvisir.hi.is

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
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http://www.gen.is/
http://www.lifvisir.hi.is/
http://www.doktor.is/
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begar eiga bérn og pa sem mogulega aetla ad eignast born.

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

Sumum pykir ef til vill erfitt ad tala vid adra fjolskyldumedlimi um
breytingar a litningagerd sinni. beir hafa hugsanlega ahyggjur af
bvi ad valda kvida i fjdlskyldunni. i sumum fjdlskyldum er pad
svo ad litil tengsl eru & milli aettingja og pad er pvi erfidleikum
bundid ad hafa samband. Erfdaradgjafar og leeknar hafa reynslu
af pvi ad vinna med fjélskyldum og geta gefid god rad og
aostodad vio ad utskyra malid fyrir 6drum i fjdlskyldunni.

Til umhugsunar

1 Breyting a litningagerd hefur annad hvort ordid til vio
frjovgun eda er erfd fra 6dru hvoru foreldrinu.

9 Breyting a litningagerd er ekki haegt ad laga. Hun er til
stadar alla eevi.

1 Breytt litningagerd smitast ekki milli manna. bvi getur
einstaklingur med yfirfeerslu t.d. gefid blod.

1 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 sk og ad ekkert
sem viokomandi gerdi, orsakadi breytingarnar.

1 Langflestir sem eru med breytta litningagerd eignast
heilbrigd born.
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Genineru 8 |l itlum ITr8HuUmM sem kall a

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 lithingum eda 23 por. Vid
erfum tvo eintok flestra gena fra foreldrum okkar, annad eintakio
fr& fodur og hitt fra modur (hvort eintak fyrir sig er & 6drum af
beim litningum sem vid fengum fra fodur og modur). Pess vegna
erum vid lik bAdum foreldrum okkar.

Litningarnir (sja mynd 2) eru niameradir eftir steerd fra 1 til 22.
Peir eru eins hja konum og kdrlum. beir 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-litninga (XX). Kona erfir
einn X litning frA mAdur sinni og einn X litning fra fodur sinum.
Karlar hafa ad jafnadi einn X-litning og einn Y-litning. Karl erfir X-
litning fra modur

sinni og Y-litning fra % ; 5, y i i
f6dur sinum (XY). LN WA [ ¥
Mynd 2 synir R ud '
litninga hja karli : | /
eins og sést af il « & _
sidasta parinu, XY. i | ¢ "~ it A

Mynd 2. e 7 8 9 10 11 12
Litningapérin 23, ia M
radad eftir staerd. ‘¢ 1} ' ' s
Litningur nr. 1 er
steerstur. Sidustu TR i

tveir litningarnir 19 20 21 22
eru kynlitningar.

13 14 15 16 17 18

X ‘Expeemmp et At
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Litningagallar eda litningafravik
Pad er mikilveegt ad hafa rétt magn af litningaefni par sem genin

(sem gefa frumunum fyrirmbl.i um
starfa) eru & litningunum. Ef hluta af litningi vantar eda ef til

stadar er aukalega hluti af litningi, getur pad orsakad
namsorougleika, proskaskerdingu og heilbrigdisvandamal hja

barninu.

Breytingar a litningum geta erfst fra foreldrum. Flestar breytingar
a litningum verda annad hvort pegar eggid eda saedid myndast
eda pegar frjovgun a sér stad. Ekki er haegt ad hafa ahrif a
bessar breytingar.

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

Breytingar a byggingu litninga.  Ppegar erfdaefni hefur ordio
fyrir skada eda endurradast, getur hluti af litningi tapast eda
tvofaldast.

[ pessum baeklingi munum vid skoda brottfall og tvéfaldanir &
litningum, innskot erfdaefnis a litningum og umhverfu (hluti af
litningnum brotnar a tveim stédum og snyst vid). Einnig litninga
sem tengjast saman i hring. Upplysingar um yfirfeerslur (pegar
efni af einum litningi feerist yfir & annan litning) er ad finna i
baeklingi um litningayfirfeersiu.

9
anna#f foreldra hafi sl 2kar breyt
novoo (lat2na) eHa nl breyting.

foreldrarnir eignist annad barn med sému breytingar mjdg litlar.

Rannsoknir til ad kanna breytingar a litningum
Erfdarannsokn getur skorid Ur um pad hvort einstaklingur er med
breytta lithingagerd. Pad er gert med pvi ad tekid er blédsyni og
frumur ar pvi skodadar til ad kanna hvort litningarnir eru af réttum
fidlda og 16gun. Ukoman er litningagerd einstaklings. bad er
einnig heegt ad rannsaka litningagerd fosturs a medgongu. Pad
er kallad fésturgreining. Gott er ad raeda fésturgreiningu vid
laekni eda sérfraeding. Enska heitid yfir litningagero er
ikaryotypeo. Frekari upplTsingar
ad finna i baeklingum um fylgjusyni og legvatnssyni.

Hvad med adra fj6lskyldumedlimi?

Ef breyting & gerd eda fjdlda litninga finnst i einum einstaklingi
innan fjolskyldu, getur purft ad reeda pad vid adra i fjdlskyldunni
og kynna peim malid. Pad gefur peim taekifeeri til ad lata gera hja
sér blodrannsokn til ad kanna hvort peir hafi sbmu breytingar a
litningum. Pad geeti verid sérstaklega mikilvaegt fyrir pa sem



