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Anlagstestning

Denna broschyr ar till fér dig som antingen 6vervager att gora ett
anlagsbéarartest eller redan gjort ett. Den ger dig information om
vad det inneb?r att vara ob2rare
barare; samt praktiska och kansloméassiga aspekter pa att leva

med ditt testresultat. Mycket av informationen i denna broschyr

ar baserat pa samtal med manniskor som har utfort barartest. Vi
hoppas du finner den anvandbar.

A. Vad &ar en barare?

For att forstd vad det innebér att vara en barare, ar det bra att
forst fa en uppfattning om vad gener och kromosomer &r.

Gener och kromosomer?

Vara kroppar ar uppbyggda av miljontals celler. De allra flesta
cellerna innehaller en komplett uppsattning av gener som
fungerar som instruktioner som reglerar var tillvaxt och hur vara
kroppar ska fungera. Generna &r ocksa ansvariga fér manga av
vara arftliga egenskaper sasom 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.
4 BeFEncell
=1 } Bild 1: Gener,
— kromosomer och DNA

\X Kromosomer — 23 par

——————————Kromosomerna bestar
av gener
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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.

Forandringar i vara gener och kromosomer som leder till att de
inte fungerar normalt kallas mutationer oc h v i bar
antal sadana. Dock, eftersom vi har dubbel uppsattning av de
flesta gener, sa kompenserar ofta den normala kopian fér den
som har en mutation. Att vara en barare innebér saledes inte att
du har sjukdomen eller riskerar att fa den, utan endast att du bar
pa en forandrad/muterad gen pa din ena kromosom. Att vara en
barare paverkar i de allra flesta fall inte halsan pa nagot satt. De
tillfallen da det kan stalla till med problem & om man skaffar
barn och mutationen kan leda till att man riskerar att f4 barn med
ett genetiskt tillstand.

Nar finns det risk att en barare far ett eller flera barn med ett
genetiskt tillstand?

Det finns tre situationer nar en barare kan fa barn som blir
drabbade:

1. Autosomalt't
For dessa tillstand sa finns det enbart risk for barnet att drabbas
om bada foraldrarna bar pa en mutation i samma gen. Om bada
foraldrarna har den specifika mutationen sa finns det 25%
sannolikhet (1 pa 4) att varje enskilt barn de skaffar arver varsin
mutation frAn bada fordldrarna och saledes blir drabbat av
tillstandet. Exempel pa tillstdnd som nedarvs pa detta satt ar
cystisk fibros, sickelcellsanemi, beta-thalassemi och Tay-Sachs
syndrom. Mer information om denna typ av nedarvning finns i
broschyren om Recessiv nedéarvning

al

recessiva tillst-n
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2 Xbundna tillst-nd

For dessa tillstand sa innebar det att det ar 50% risk (1 av 2) for
en kvinna att fa soner med det genetiska tillstandet. Det ar ocksa
50% risk att hennes d°ttrar
barare som henne sjélv. Vid séllsynta fall sa kan dotter som blir
barare paverkas av det genetiska tillstandet.

Om en man har ett X-bundet tillstand, sa kommer hans doéttrar
alltid at t @4rva mutationen och bl
aldrig kommer att &rva mutationen och alltid bli opaverkade. Mer
information om detta hittar du i broschyren om X-bunden

nedarvning .

Vanliga tillstand som nedarvs pa detta satt ar fragilt X-syndrom,
duchennes muskeldystrofi och hemofili.

3. Kromosomfdrandringar

Om en person ar barare av en kromosomforandring (till exempel
en balanserad kromosomtranslokation), sa finns det en dkad risk
att en graviditet slutar i missfall, eller att barnet som féds kan ha
medfodda funktionshinder och/eller inlarningssvarigheter. Mer
information om detta kan du hitta i broschyren om
Kromosomforandringar och Kromosomtranslokationer

Kan jag vara en barare?

Det finns ett antal orsaker till att du kan ha en 6kad sannolikhet
for att vara barare av ett genetiskt tillstand eller en speciell
kromosomférandringar.
1 Nagon i din familj har ett recessivt eller X-bundet tillstand,
eller nagon speciell kromosomférandring.
1 Nagon i din familj ar barare av ett recessivt eller X-bundet
tillstand, eller nagon speciell kromosomférandring.
1 Du har redan fatt ett barn med ett recessivt eller X-bundet
tillstand, eller nagon speciell kromosomforandring.
91 Du har en speciell etnisk bakgrund som innebar att det ar
mer sannolikt att du ar barare av ett genetiskt tillstand.

kan ringa for att stalla fragor och fa rad.
Dessa organisationer kan ofta fa
manniskor och familjer att traffa andra
som befinner sig i en liknande
situationer. De kan ha webbforum eller e
-postlistor dar medlemmar kan kontakta
varandra.

A Vi fick en hel de
patientorganisation. P4 sa har det varit
till stor hjalp och dessutom bra att veta
att man alltid kan ringa och stalla fragor
eller f& mer information skickad till sig
kanns trygdmagltXél rkan

For mer information:

Sodra sjukvardsregionen:

Genetiska kliniken
Universitetssjukhuset i Lund

221 85 Lund

Tel: 046-17 33 62; Fax: 046-13 10 61

Sydostra sjukvardsregionen:

Kliniskt genetiska avdelningen
Universitetssjukhuset i Linképing
581 85 Link®%°ping
Tel: 013-22 31 27; Fax: 013-22 31 60

Vastra Goétalandsregionen:
Klinisk Genetik

= 77

a
ﬁifiﬁ\

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Sahlgrenska

413 45 G°teborg

Tel: 031-343 44 14 / 031-343 42 06 (sekr); Fax: 031-84 21 60

www.sahlgrenska.se/sv/SU/
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For mor- eller farforaldrar sa kan det vara riktigt svart. De kanske
inte vill acceptera att en mutation ar nagot som kan ha nedarvts
fran dem. Det &r heller inte ovanligt att de kénner sig skyldiga till

att ha f©°rt anl aget vi dare och

reaktioner som du behover kanna till.

AMIi n mamma pratade med mor mor
i nte fr-n mig, punkt sl utod. Hon
drog inte in n-gé6hragdahnt Xi bf amr

AHon var verkligen uppriven °ver
tt S-nt hander

] ag sade bara a
fibrosanlagsbéarare med sjukt barn)

Det kan vara bra att fa information fran en genetisk specialist att
visa upp for andra familjemedlemmar om vad det innebar att
vara béarare. Detta kan hjalpa dem att férstd att detta ar nagot
som hander slumpartat.

Andra kallor till stod

Genetiska vagledare, specialistlakare i klinisk genetik och andra
vardgivare som kuratorer och psykologer har erfarenhet fran att
hjalpa manniskor att diskutera igenom sina kanslor kring
barartestning. De kan vara en viktig resurs for information och
stod.

AAtt tr2ffa Emma (genetisk vagle

den stunden hade jag inte forstatt att det fanns fosterdiagnostik
och att en expert forklarade de olika mojligheterna som fann

till g2ngliga var val di gt(Tayv?ar

Sachsanlagsbarare)

En del manniskor finner ocksa stod genom att kontakta en
patientorganisation. Patientorganisationer kan bidra med
information om praktiska och kénslomassiga aspekter pa att vara
en barare. Manga har webbsidor och en del telefonnummer man
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Exempel pa detta ar sickelcellsanemi hos personer av
Afro-Karibiskt ursprung, beta-thalassemi hos manniskor
fran omradet kring Medelhavet och Tay Sachs sjukdom
hos personer med Ashkenazi-judiskt ursprung. Dessa
genetiska tillstand &r mer vanliga hos dessa etniska
grupper, men kan aven férekomma i alla andra etniska

grupper.

Aven om ingen av ovanstdende orsaker &r tillampbar pa din
personliga situation, sa kan du besluta dig for att gora ett
barartest for att din partner vet om att han eller hon ar barare
av ett speciellt recessivt genetiskt tillstdnd. | detta fall kan
kanske barartesten ge dig information om era framtida
gemensamma barn har en 6kad risk for att fa tillstandet.

Hur kan jag ta reda pa om jag ar en barare?

Om du misstanker att du kan vara barare av ett speciellt
genetiskt tillstand, skall du tala med din huslakare. Denne kan
sedan ge dig en remiss sa du far tala en med specialist i klinisk
genetik. Denne specialistladkare kommer att stalla fragor till dig
som ror din familjehistoria och eventuella genetiska tillstand som
kan ha funnits eller finns inom slakten. Ni kommer ocksa att
diskutera vad det innebar att vara béarare och foljderna for dig att
veta om du ar barare eller inte. Det ar viktigt

att komma ihag att anlagsbarartestning ar

helt frivilligt och ett personligt val i du skall

inte k&nna dig tvingad att ta ett test som inte

ar till nytta for dig.

Om du bestammer dig for att g& vidare med
barartestning och specialistlakaren bedémer
att det finns skal for att testa dig, s& kan du
bli erbjuden ett genetiskt test. Ett sadant test
kan identifiera en mutation i en gen eller en
kromosomforandring som innebar att du ar
barare. Testet utférs ofta pa ett blodprov,



