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Information fOr patienter och foraldrar



Vad ar en Genetisk Undersékning?

Denna informationsskrift berattar vad en genetisk
undersokning ar, varfér Du skall 6vervaga en sadan utredning
samt fordelar och risker med en sadan. Den &ar utformad att
anvandas tillsammans med samtal med Din lakare eller
genetisk specialist.

For att forsta 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 ocksad ansvariga for
manga av vara arftliga egenskaper sasom dgonfarg, 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 uppséttningen 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 forandring (mutation) i en kopia av en gen
som forhindrar den att fungera som den ska. Denna férandring
kan ge ett funktionshinder hos bé&raren eftersom den
forandrade genen inte kan ge korrekta instruktioner till
kroppen. Nagra exempel pa genetiska syndrom ar cystisk
fibros, muskeldystrofi eller Downs syndrom.
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Tel: 08-517 724 72; Fax:08-32 77 34
http://www.karolinska.se/kiksindex.html

Uppsala Orebroregionen:

Klinisk Genetik

Rudbecklaboratoriet

Akademiska barnsjukhuset

751 85 Uppsala

Tel: 018-611 59 40 ; Fax: 018-55 40 25
http://www.scilifelab.uu.se/

Norra sjukvardsregionen:

Klinisk Genetik

Laboratoriemedicin, byggnad 6M, 1tr
Norrlands Universitetssjukhus

901 85 Ume -

Tel: 090-785 2819 (sekr) ; Fax: 090-12 81 63
http://www.vll.se

Genetiska patientforeningars paraplyorganisation: Sallsynta
diagnoser

Ett riksforbund fér sma och mindre kanda handikappgrupper

Séllsynta diagnoser

Box 1386

172 27 Sundbyberg

Tel 08-764 49 99

Fax 08-546 40 494
www.sallsyntadiagnoser .nu/
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Detta ar endast en Kkortfattad information om genetiska
undersokningar. Mer information kan du fa pa Socialstyrelsens
hemsida, om sma och mindre kanda handikappgrupper eller
fran din regionala genetiska enhet. Dessa finns pa
Universitetssjukhusen enligt nedan:

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 Link&ping
581 85 Link®°ping
Tel: 013-22 31 27; Fax: 013-22 31 60

Vastra Goétalandsregionen:

Klinisk Genetik

Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Sahlgrenska

413 45 G°teborg

Tel: 031-343 44 14/ 031-343 42 06 (sekr); Fax: 031-84 21 60
http://www.sahlgrenska.se/sv/SU/

Stockholmsregionen:

Kliniskt genetiska avdelningen
Karolinska Universitetssjukhuset
171 76 Stockholm

Bild 1: Gener, kromosomer och DNA

Genetisk Utredning

Vid en genetisk undersdkning kan man underséka om det
finns en forandring i en speciell gen eller kromosom. Det
undersoks vanligen som ett blodprov eller med ett
vavnadsprov. Det finns flera olika orsaker till varfér en person
erbjuds en genetisk undersokning. Nagra av dem ar listade
nedan:

91 Du och din partner har ett barn med en kombination av
funktionshinder som inlarningssvarigheter,
utvecklingsforsening eller andra avvikelser. Din lakare
misstanker att det kan vara ett genetiskt syndrom.



