
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Unnið að hluta eftir bæklingum sem Guy´s and St. Thomas spítalinn í Lon-
don hefur gefið út.  

 
Vinnan við bæklinginn var styrkt af EuroGentest, EU_FP6 styrkur samkvæmt 

NoE samningi nr. 512148. 

 

Þýtt og staðfært af Vigdísi Stefánsdóttur erfðaráðgjafa, Reyni Arngrímssyni 

sérfræðingi í erfðasjúkdómum og Jóni Jóhannesi Jónssyni yfirlækni á erfða- 

og sameindalæknisfræðideild Landspítala.  
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Hvað er erfðarannsókn?  

 
Upplýsingar fyrir sjúklinga og 

fjölskyldur  



Hvað er erfðarannsókn?  
 
Í þessum bæklingi eru grunnupplýsingar um erfðarannsóknir. 

Rætt er um hvað erfðarannsókn er, hvers vegna þú ættir að 

fara í erfðarannsókn og kosti og galla erfðarannsókna.  

 

Til að skilja erfðarnnsóknir betur er gott að vita meira um 

litninga og gen.  

 

Litningar og gen  

Líkamar okkar eru settir saman úr milljörðum frumna. ĉ flestum 

frumum eru 46 litningar og § Īeim eru þúsundir gena sem 

stjórna störfum líkamans.  Litningarnir eru gerðir úr ákveðnu 

efni sem kallast DNA (deoxiríbósakjarnsýra eĦa 

deoxyribonucleic acid). Gen eru leiĦbeiningar eĦa fyrirmÞli um 

vöxt og starfsemi líkamans. Þau eru ábyrg fyrir ýmsum 

einkennum okkar svo sem augnlit, blóðflokki og hæð.  

 

Gen eru á litlum þráðum sem kallast litningar. Venjulega eru 46 

litningar í hverri frumu. Við erfum eitt sett af 23 litningum frá 

móður okkar og eitt sett af 23 litningum frá föður okkar. Þannig 

höfum við 46 litninga, tvö sett af 23 litningum eða 23 pör. ViĦ 

erfum tvö eintök flestra gena frá foreldrum okkar, annað 

eintakið frá föður og hitt frá móður (hvort eintak fyrir sig er á 

öðrum af þeim litningum sem við fengum frá föður og móður). 

Þess vegna erum við lík báðum foreldrum okkar.  

 

Litningarnir (sjá mynd 2) eru númeraðir eftir stærð frá 1 til 22. 

Þeir eru eins hjá konum og körlum. Þeir heita A-litningar. 

Síðasta parið, hið 23. er mismunandi hjá körlum og konum. Það 
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Doktor.is  
Doctor.is er vefur um margt sem snýr að læknisfræði og lyfjum. 
Þar er að finna margar áhugaverðar greinar og upplýsingar. 
www.doktor.is   
 
Einstök born  
Háaleitisbraut 11-13 
108 Reykjav²k 
Sími: 568 2661 
www.einstok.com 
 
EuroGentest  
Eurogentest er með heimasíðu þar sem hægt er að fá 
áreiðanlegar upplýsingar um erfðarannsóknir og hlekki í stuðn-
ingshópa um alla Evrópu. 
www.eurogentest.org  
 
Orphanet  
Heimasíða með ókeypis upplýsingum um sjaldgæfa sjúkdóma 
og lyf sem verið er að prófa. Einnig eru hlekkir í stuðningshópa 
víða í Evrópu.  
www.orpha.net 
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Þetta er aðeins stutt samantekt um ríkjandi erfðir. Meiri 
upplýsingar má fá t.d. á eftirfarandi stöðum:  

 
Landspítali  
v/Hringbraut 
101 Reykjav²k 
Sími erfðaráðgjafar: 543 5070  
www.landspitali.is 
 
Gen.is   
Gagnagrunnur með upplýsingum um erfðasjúkdóma, orðalisti í 
erfðafræði og fleira.  
www.gen.is 
 
Lífvísir  
Lífvísir er með sama gagnagrunn og gen.is. Þar eru upplýsingar 
um sjúkdóma, erfðafræði er kynnt og viðamikið orðasafn í  
erfðafræði. 
www.lifvisir.hi.is 
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eru kynlitningar. Annar þeirra heitir X-litningur og hinn heitir Y-

litningur. Konur hafa að jafnaði tvo X-litninga (XX). Kona erfir 

einn X litning frá móður sinni og einn X litning frá föður sínum. 

Karlar hafa að jafnaði einn X-litning og einn Y-litning. Karl erfir X

-litning frá móður sinni og Y-litning frá föður sínum (XY). Mynd 2 

sýnir litninga hjá karli eins og sést af síðasta parinu, XY.  

 

Mynd 1: Litningar, gen og DNA   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Stundum verður breyting (stökkbreyting) í einu eintaki gens. Sú 

breyting getur orðið til þess að genið starfar ekki rétt. Breytingin 

getur orsakað erfðasjúkóm vegna þess að genið gefur ekki rétt 

fyrirmæli um starfsemina í líkamanum 
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