. Upplysingar um
(H)(;?r::;%; med Okeypis upplysingum um sjaldgaefa sjukdéma og lyf e rfaaréagj Of

sem verid er ad préfa. Einnig eru hlekkir i studningshépa vida i
Evropu.
www.orpha.net

Unnid ad hluta til upp ar baeklingum sem gefnir eru Gt af Guy’s and St.
Thomas Hospital i Londin. Einnig af London IDEAS Genetic Knowledge
Park, studst var vid geedastadla peirra.

Vinnan vid baeklinginn var studd af EuroGentest, EU_FP6
studningur samkvaemt NoE samningi nr. 512148.

bytt og stadfeert af Vigdisi Stefansdéttur erfdaradgjafa, Reyni Arngrimssyni
sérfraedingi i erfdasjukdémum og Joni Jéhannesi Jonssyni yfirleekni a erfoa
- og sameindalaeknisfraedideild Landspitala.

Januar 2009

Teikningar: R(_abeccaJ Kent U I ;s = f - 7 6
i . Euro(@test )(GA"UK P orvlour kr)a. bega og
T Jolskyldur peirra


http://www.orpha.net/

Upplysingar um erfdaviotal

Upplysingarnar i pessum baeklingi eru fyrir einstaklinga og
fiolskyldur sem hafa fengid tima hja erfdaradgjafa eda
erfdaleekni. Markmidid er ad veita pér grunnupplysingar um
asteedur pess ad pér hefur verid visad i erfdaradgjof og hvers
pbu métt veenta ad gerist i vidtalinu.

Hvers vegna hefur pér verid visad til
erfdasérfreedings?

Nokkrar helstu &staedur pess geta verio:

1 1 fjdlskyldu pinni eda maka pins er einstaklingur eda
einstaklingar med erfédasjukdom.

9 P04 og maki pinn eigid barn med namsoérdugleika,
proskaskerdingu eda heilbrigdisvandamal. Laeknir ykkar
telur ad pad geti verid af erfdafraedilegum astaeedum.

9 PU eda maki pinn erud med erfdavandamal sem
hugsanlegt er ad born ykkar geti erft.

9 Foésturskimun (hnakkapykktarmeeling eda blédrannsokn)
fyrr & medgongu hefur gefid visbendingu um auknar likur a

pvi ad féstrid sé med einhvern erfoasjukdom.

9 P04 eda maki pinn hafid misst fostur endurtekid eda feett
andvana barn.

' Akvednar tegundir krabbameina hafa greinst hja nokkrum

Frekari upplysingar er ad fa hér:

Landspitali

v/Hringbraut

erfoal og sameindalaeknisfraedideild.
101 Reykjavzk

Simi: 543 5070
www.landspitali.is/esd

Gen.is
Gagnagrunnur med upplysingum um erfdasjukdéma, ordalisti i
erfoafreedi og fleira.

WwWw.gen.is

Lifvisir

Lifvisir er med sama gagnagrunn og gen.is. bar eru upplysingar
um sjukdéma, erfdafraedi er kynnt og vidamikid 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 &hugaverdar greinar og upplysingar.
www.doktor.is

EuroGentest

Eurogentest er med heimasidu par sem heaegt er ad fa
areidanlegar upplysingar um erfdarannsoéknir og hlekki i
studningshépa um alla Evropu.

Www.eurogentest.org



http://www.landspitali.is/esd
http://www.gen.is/
http://www.lifvisir.hi.is/
http://www.doktor.is/
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allar mikilveegar upplysingar sem pu feerd. Pad mun hjalpa pér
til ad muna pad sem um var reett. Ef pa vilt taka med pér maka
pinn eda annan eettingja eda vin, er pad sjalfsagt. Ef pa parft a
tulki ad halda, vinsamlega lattu deildina vita.

nanum eettingjum pinum.

1 PU og maki pinn erud nanir eettingjar en viljid gjarnan
eignast barn saman.

1 Leeknir pinn telur ad sérfreedingur i erfdafraedi muni getad
veitt pér frekari upplysingar um heilsu pina.

Hvers konar adstod er i bodi hja sérfreedingi i
erfoafreedi?

Adstod sérfreedings i erfdafraedi getur verid t.d.:

1 Ad utskyra hvers konar
rannsoknir eru mogulegar
til ad stadfesta
sjukdémsgreiningu.

1 Ad greina sjukdéma eda
stadfesta mogulega
greiningu.

1 Ad veita upplysingar um
sjukdéminn sem um raedir.

1 AOJ utskyra og raeda
aheettu a pvi ad pa munir
fa sjukdom i framtidinni.

1 Ad reeda um hugsanlega



aheettu barna pinna & pvi ad fa sjukdéminn sem einhver
aettingja hefur greinst med.

1 Ad reeda um hvernig er ad lifa med viokomandi sjukdém,
hvada félagslegur studningur og leeknishjalp eru i bodi.

1 Ad svara peim spurningum sem pu hefur vardandi sjukdéminn.

Skyldleiki vid pig i s.s.
moadir, fraendi.

Fullt nafn

Feedingardagur og ar og
danardagur ef einstak-
lingur er latinn.

Fyrir vidtalio

pPad getur verid gagnlegt fyrir sérfraedinginn ad hafa
laeknisfraedilegar upplysingar um adra i fjélskyldunni. Par
eru medtaldir peir sem eru med heilbrigdisvandamal sem
hugsanlega hafa erfdafreedilega asteedu.

Vinsamlega hafdu med pér eftirfarandi upplysingar um
fiélskylduna aftur til kynslédar afa pins og 6mmu. Pa getur
fyllt paer inn i reitina hér ad nedan.

Ef pad & vid, settu pa inn upplysingar um:

1 Erfoafraedilegar sjukdémsgreiningar og greinagodar
upplysingar um 6ll 6nnur heilbrigdisvandamal.
Mikilveegt er ad skra aldur vid sjukdomsgreiningu.

1 Hvar og hveneer sjukdémsgreining var gerd eda
medferd veitt.

Pad er hugsanlegt ad pu munir verda bedinn um ad afla

upplysinga t.d. um heimilislaekni peirra einstaklinga i

fiélskyldunni sem eru med sjukdéminn.

Ljost er ad pad er ekki alltaf haegt ad fa pessar upplysingar

med einfoldum heetti. Paer upplysingar sem pu veitir okkur

munu verda medhondladar sem trinadarmal. Vid munum

adeins reeda peer vid adra aettingja pina eda

heilbrigdisstarfsmenn med pinu sampykki. Ekki verH
samband vid aettingja pina nema pvi adeins ad pu veitir

sampykki pitt til pess.

Pad hjalpar oft ad skrifa nidur spurningar fyrirfram og koma
med peer i vidtalid. Pad er lika géd hugmynd ad skrifa nidur



