
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Originalet framtaget av Guy´s and St Thomas Hospital, London, UK, och 
London IDEAS Genetic Knowledge Park, januari 2007. 
 
Detta arbete är finansierat av EuroGentest, ett EU-FP6 stött NoE, 
kontraktnummer 512148. 
 
April 2008 
 
Översättning till svenska: Josef Davidsson och Ulf Kristoffersson, 
Genetiska kliniken, Lund, www.skane.se/usil/klingen  

 
 

 
 

Illustrationer: Rebecca Kent 
www.rebeccajkent.com 
rebecca@rebeccajkent.com 

12 

Svensk Förening 
för  

Medicinsk 
Genetik  

Vad är en genetisk 

undersökning?  

 

Information för patienter och föräldrar  



Vad är en Genetisk Undersökning?  

 
Denna informationsskrift berättar vad en genetisk 
undersökning är, varför Du skall överväga en sådan utredning 
samt fördelar och risker med en sådan. Den är utformad att 
användas tillsammans med samtal med Din läkare eller 
genetisk specialist. 
 
För att förstå krävs lite bakgrundskunskap om gener och 
kromosomer. 
 

Gener och Kromosomer  
 
Våra kroppar är uppbyggda av miljontals celler. De allra flesta 
cellerna innehåller en komplett uppsättning av gener som 
fungerar som instruktioner som reglerar vår tillväxt och hur 
våra kroppar ska fungera. Generna är också ansvariga för 
många av våra ärftliga egenskaper såsom ögonfärg, blodgrupp 
och längd. I varje cell finns det tusentals gener och vi ärver 
alltid två kopior av varje gen, en från vår mor och en från vår 
far. Det är därför vi ofta har drag från båda våra föräldrar. 
 
Generna är organiserade i små trådlika strukturer som kallas 
kromosomer. Vanligtvis så har vi 46 kromosomer i varje cell. 
En uppsättning av 23 kromosomer ärver vi från vår mor och 
den andra uppsättningen av 23 kromosomer ärver vi från vår 
far. Detta får till följd att vi har dubbla uppsättningar av 23 olika 
kromosomer, kallade de 23 kromosomparen. Kromosomerna 
och därför generna består av en kemisk substans kallad DNA. 
 
Ibland sker det en förändring (mutation) i en kopia av en gen 
som förhindrar den att fungera som den ska. Denna förändring 
kan ge ett funktionshinder hos bäraren eftersom den 
förändrade genen inte kan ge korrekta instruktioner till 
kroppen. Några exempel på genetiska syndrom är 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 Örebroregionen:  
Klinisk Genetik  
Rudbecklaboratoriet 
Akademiska barnsjukhuset 
751 85 Uppsala 
Tel: 018-611 59 40 ; Fax: 018-55 40 25 
http://www.scilifelab.uu.se/ 
 
Norra sjukvårdsregionen:  
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 patientföreningars paraplyorganisation: Sällsynta 
diagnoser 
 
Ett riksförbund för små och mindre kända handikappgrupper  
 
Sällsynta diagnoser 
Box 1386 
172 27 Sundbyberg 
Tel 08-764 49 99 
Fax 08-546 40 494 
www.sallsyntadiagnoser .nu/ 
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Detta är endast en kortfattad information om genetiska 
undersökningar. Mer information kan du få på Socialstyrelsens 
hemsida, om små och mindre kända handikappgrupper eller 
från din regionala genetiska enhet. Dessa finns på 
Universitetssjukhusen enligt nedan: 
 
Södra sjukvårdsregionen:  
Genetiska kliniken 
Universitetssjukhuset i Lund 
221 85 Lund 
Tel: 046-17 33 62; Fax: 046-13 10 61 

 
Sydöstra sjukvårdsregionen:  
Kliniskt genetiska avdelningen 
Universitetssjukhuset i Linköping 
581 85 Linkºping 
Tel: 013-22 31 27; Fax: 013-22 31 60 

 
Västra Götalandsregionen:  
Klinisk Genetik 
Sahlgrenska Universitetssjukhuset/Sahlgrenska 
413 45 Gºteborg 
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 
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Bild 1: Gener, kromosomer och DNA  

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
Genetisk Utredning  
 
Vid en genetisk undersökning kan man undersöka om det 
finns en förändring i en speciell gen eller kromosom. Det 
undersöks vanligen som ett blodprov eller med ett 
vävnadsprov. Det finns flera olika orsaker till varför en person 
erbjuds en genetisk undersökning. Några av dem är listade 
nedan: 
 

¶ Du och din partner har ett barn med en kombination av 
funkt ionshinder som in lärningssvårigheter, 
utvecklingsförsening eller andra avvikelser. Din läkare 
misstänker att det kan vara ett genetiskt syndrom. 
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