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Genetik

Recessiv hedarvning

Information for patienter och foraldrar



Recessiv nedarvning

Recessiv nedérvning

Denna informationsskrift berattar vad recessiv nedarvning ar, hur
anlagen &rvs och nar den skapar problem. Den &r utformad att
anvandas tillsammans med den diskussion Du har med Din
lakare eller genetiska specialist. For att forstd vad recessiv
nedarvning ar, kravs lite bakgrundskunskap om gener och
kromosomer.

Gener och kromosomer?

Vara kroppar ar uppbyggda av miljontals celler. De allra flesta
cellerna innehaller en komplett uppséttning 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 foéraldrar.

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 folid att vi har dubbla uppsattningar av 23 olika
kromosomer, kallade de 23 kromosomparen. Kromosomerna
och darfér 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. Sker detta i en
recessiv gen och bararen har en normal kopia, sa skapar detta
sallan nagra halsoproblem hos bararen.
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det inte ar nagons fel och att ingen har gjort nagot for att
denna situation har uppstatt.

Detta &r endast en kortfattad information om autosomal recessiv
nedarvning. Mer information kan du f& pa Socialstyrelsens
hemsida, om sméa och mindre kanda handikappgrupper eller fran
din regionala genetiska enhet. Dessa finns pa
Universitetssjukhusen enligt nedan:
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genetisk specialist (mer information om detta finns broschyren
Vad &ar en genetisk undersokning?).

Hur ar det med andra familjemedlemmar?

Om nagon i familjen har ett recessivt genetiskt syndrom, sa kan
bararen eller dess foraldrar vilja diskutera detta med andra
familiemedlemmar. Da kan det finnas mdojlighet for dessa att
genom en blodprovsanalys och ta reda pa om de ar barare av
forandringen och om sa ar fallet fa en korrekt diagnos pa sina
halsoproblem. Sadana undersokningar vara speciellt viktiga for
att familjemedlemmar som redan har barn, eller planerar att
skaffa barn i den nara framtiden. Det ar inte ovanligt att man
tycker att det ar svart att beratta for andra familjemedlemmar att
man bar pa ett genetiskt syndrom eller en genférandring. Man
kan oroa sig Over att de orsakar problem i familjen. | vissa
familjer har det gatt sa langt att manniskor har forlorat kontakt
med sina slaktingar och kanner att det ar jobbigt att kontakta
dem. Specialister i Klinisk genetik har god erfarenhet av att
arbetamed familjer i denna typ av situationer och kan erbjuda
hjalp med att diskutera med andra familjemedlemmar.

Att komma ihag

1 En person maste arva tva kopior av den forandrade
genen for att f4 det genetiska syndromet (25 % chans).
Ifall de enbart arver en kopia blir de friska barare (50 %
chans). Detta sker helt slumpvis och chansen ar
densamma i olika graviditeter och & samma for bade
pojkar och flickor.

1 En forandrad gen kan inte paverkas i den finns dar hela
livet.

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

1 Manniskor kénner ofta skuld eller skam 6ver att ha en
genforandring i slakten. Det &r viktigt att komma ihag att

Bild 1: Gener, kromosomer och DNA
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Vad ar autosomal recessiv nedarvning?

Vissa anlag upptrader med ett recessivt nedarvningsmonster i en
familj. Detta innebar att en person maste arva tva forandrade
kopior av samma gen (en forandrad kopia fran varje foralder) for
att fa nagot som kallas ett genetiskt syndrom, vilken ar en
sjukdom eller ett funktionshinder som beror pa arvsanlagen. Om
man arver en forandrad och en normal kopia sa kommer man
vara en frisk anlagsbarare eftersom den normala genen
kompenserar for den foérandrade. Att vara anlagsbarare innebar
da att man bar en forandrad kopia men inte utvecklar ett
genetiskt syndrom. Exempel pa autosomalt recessiva genetiska
syndrom ar cystisk fibros och sickle-cells anemi.
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Hur nedarvs recessiva genetiska syndrom?

Bild 2: Hur recessiva syndrom overfors fran foralder till barn
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Ifall bada foraldrarna bar samma forandrade gen sa kan de var
for sig dverfora antingen en forandrad eller normal gen till sina
barn. Detta sker helt slumpvis. Varje barn som har tva
anlagsbarande foraldrar har 25% (1 av 4) chans att fa den
forandrade genen i dubbel uppséattning och darmed utveckla det
genetiska syndromet.

Detta innebar ocksa att det ar 75% (3 av 4) chans att ett barn till
tvd anlagsbarande foraldrar inte kommer att fa tva anlag och
darmed inte utveckla det genetiska syndromet. Denna chans ar
densamma for varje graviditet och det ar ingen skillnad mellan
pojkar och flickor.

Chansen for att barnet blir en frisk barare precis som sina
foraldrar, med en kopia av den férandrade genen och en av den
normala ar 50% (2 av 4).

Slutligen ar chansen att arva tva friska anlag fran sina foraldrar
och da varken utveckla syndromet eller vara frisk barare 25% (1
av 4).

Allt detta sker slumpvis och chansen ar densamma for varje
graviditet och det ar ingen skillnad mellan pojkar och
flickor.

Undersdkning av anlagsbarare och
fosterdiagnostik

Ett antal olika alternativ finns tillgangliga for familjer som bar pa
recessiva genetiska syndrom. Undersokningar for att se om
bada foraldrarna ar barare av en forandrad gen finns ibland
tillgangliga. Det kan vara bra att k&nna till n&r man planerar for
en graviditet. For vissa recessiva genetiska syndrom finns det
mojligt att under en graviditet understka om fostret bar pa tva,
en eller inga kopior av en genforandring. Detta Kkallas
fosterdiagnostik och ar kanske nagot du skall diskutera med en



