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Dominant nedarvning

Denna informationsskrift berattar vad dominant nedarvning ar, hur
anlagen arvs och néar de skapar problem. Den &r utformad att
anvandas tillsammans med samtal med Din lakare eller med
genetisk specialist.

For att forstd vad dominant nedarvning ar kravs lite
bakgrundskunskap om gener och kromosomer.

Gener och kromosomer

Vara kroppar ar uppbyggda av miljontals celler. De allra flesta
cellerna innehdller en komplett uppsattning av gener som
fungerar som instruktioner som reglerar var tillvaxt och hur vara
kroppar ska fungera. Generna ar ocksa ansvariga for manga av
vara arftliga egenskaper sdsom Ogonfarg, blodgrupp och langd. |
varje cell finns det tusentals gener och vi arver alltid tva kopior av
varje gen, en fran var mor och en fran var far. Det ar darfor vi ofta
har drag fran bada vara foraldrar.

Generna ar organiserade i sma tradlika strukturer som kallas
kromosomer. Vanligtvis sa har vi 46 kromosomer i varje cell. En
uppsattning av 23 kromosomer arver vi fran var mor och den
andra uppsattningen av 23 kromosomer arver vi fran var far.
Detta far till foljd att vi har dubbla uppsattningar av 23 olika
kromosomer, kallade de 23 kromosomparen. Kromosomerna och
darfor generna bestar av en kemisk substans kallad DNA.

Ibland sker det en férandring (mutation) i en kopia av en gen som
forhindrar den att fungera som den ska. Denna forandring kan ge
ett funktionshinder hos bararen eftersom genen som ar foérandrad
inte kan ge korrekta instruktioner till kroppen.

Detta ar endast en kortfattad information om autosomal dominant
nedarvning. Mer information kan Du fa pa Socialstyrelsens
hemsida, om sma och mindre kanda handikappgrupper eller fran
din regionala genetiska enhet. Dessa finns pa
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syndromet och har valdigt Iag sannolikhet att fa ytterligare ett barn
med samma genetiska syndrom. Detta bor dock alltid diskuteras
med en genetisk specialist. Dock sa kan barnet som ar barare av
syndromet fora detta vidare till sin barn.

Fosterdiagnostik

For vissa dominanta genetiska syndrom finns det majligt att under
en graviditet undersoka om fostret bar pa en genfoérandring. Detta
kallas fosterdiagnostik och ar kanske nagot du skall diskutera
med en genetisk specialist (mer information om detta finns
broschyren Vad ar en genetisk undersdkning?).

Att komma ihag

1 En manniska behdver bara arva en kopia av den
forandrade genen for att fa det genetiska syndromet (50%
chans). Detta sker helt slumpvis och ar helt oberoende i
olika graviditeter och ar samma for bade pojkar och flickor.

1 Enforandrad gen kan inte atgardas i den finns hela livet.

1 En forandrad gen ar inte ndgot som smittar. Barare kan till
exempel vara blodgivare.

1 Manniskor kanner ofta skuld eller skam Over att nagot som
en genforandring gar i slakten.
Det ar viktigt att komma ihag att
det inte ar nagons fel och att
ingen har gjort nagot for att
denna situation har uppstatt.

Bild 1: Gener, kromosomer och DNA

Vad &r autosomal dominant nedarvning?

Vissa anlag arvs pa ett dominant satt i en familj. Detta innebar att
en person arver en normal kopia av en gen och en forandrad
kopia av samma gen. Dock sa dominerar den forandrade genens
funktion 6ver den normalt fungerade kopian. Detta far till foljd att
bararen utvecklar ndgot som kallas ett genetiskt syndrom; en
sjukdom eller ett funktionshinder som beror pa arvsanlagen. Vilket
speciellt genetiskt syndrom som en drabbad kan utveckla beror
pa vilken gen som blivit forandrad och vilken funktion den har i
kroppen.

Vissa genetiska syndrom visar sig hos bararen direkt vid fédseln
medan andra far symptom senare i livet. Exempel pa dominanta
genetiska syndrom ar Cystisk njursjukdom och Huntingtons
sjukdom.



