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Vid hoéfum o6ll erft einstaka samsetningu gena fra foreldrum okkar. Su
samsetning i bland vid fjélmarga umhverfispaetti a lifsleidinni, atskyrir
hvad vid erum 6ll mismunandi hvad snertir utlit og fas, nemi fyrir

akvednum tegundum medferda, ahaettu okkar & sjukdémum og
svo framvegis.

Framfarir i visindum gera ad verkum

ad vid getum rannsakad erfdamengi

mannsins og fengid ar pvi upplysingar.

Allar rannséknir sem gerdar eru
i peim tilgangi ad fa upplysingar
um erfdaeiginleika einstaklings eru
erfdarannsoknir.

Pad er mikilvaegt ad hafa i huga ad gen eru, i flestum tilvikum
adeins hluti pess sem ahrif hefur a aheettu pina a ad fa flesta
sjukdéma. Sjukrasaga pin, lifstill og umhverfi skipta einnig miklu
mali.

Pessum upplysingabaklingi er etlad ad veita almennar upplysingar
um erfdafraedi og ahrif erfda a heilsu okkar. Einnig inniheldur hann
leidbeiningar um pad hvernig nalgast beri erfdarannséknir.
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smn Hvenaer xtti ad gera erfdarannsokn?

Erfdarannsékn sem framkveemd er sem hluti heilbrigdispjénustu, getur
veitt mikilveegar upplysingar um heilsu einstaklingsins. Fjélmargar
laeknisfreedilegar asteedur geta verid fyrir erfédarannséknum. Ef laeknir
pinn telur moégulegt ad pu sért med sjukdém eda astand sem geeti
haft erfdafraedilegan grunn, visar hann pér kannski til sérfreedings i
erfdasjukdémum. par verdur fjolskyldusaga pin skodud og fyrri saga pin
vardandi sjukdéminn. Sé nidurstadan st ad um erfdasjukdoém geti verid ad
F ks Wi, reeda, og heegt er ad gera erfdarannsokn til stadfestingar, mun pér verda
DT ES bodin hun.

borf fyrir erfdaradgjof veitta af fagfolki

Par sem erfdarannséknir geta haft mikil ahrif & einstakling og fjélskyldu hans, er peim
sem hugleida ad fara i erfdarannsékn radlagt ad bidja um

erfdaradgjof. Erfdaradgjof er veitt af sérstaklega pjalfudu
fagfolki sem veitir pér hlutlausar upplysingar
sem geta hjalpad pér eda fjolskyldu pinni ad taka
akvordun um erfdarannsékn. | erfdaradgjofinni
munu adstaedur pinar og parfi verda metnar
og pér veittar upplysingar um a moéguleika
sem eru i bodi, an pess ad reynt verdi ad hafa
ahrif & akvordun pina. [ gegnum erfdaradgjéfina
geturdu fengid pjonustu salfraedings til ad vinna

ar vandamalum sem komid geta upp vegna
erfdarannsoknar, baedi fyrir og eftir rannséknina.
Pessi studningur geeti einnig nad til annarra
aettingja ef porf er 4, m.a. til ad utskyra nidurstédur
rannsdkna. Erfdarddgjofinni er setlad adveita fraedslu og
studning fyrir og eftir erfdarannsékn.

Algengar astaedur fyrir pvi ad leita erfdaradgjafar:

= PU eda barn pitt erud med einkenni sjukdoms og pu vilt lata gera
sjukddmsgreiningu eda finna orsék sjukdémsins.

= Einstaklingur i fjdlskyldu pinni er med erfdasjukdém og pu vilt vita hvort
pu ert i dhaettu med ad fa sjukdéminn i framtidinni.

= Einstaklingur i fjolskyldu pinni er med erfdasjukdém eda pu tilheyrir
hopi eda kynpeetti par sem til stadar er aukin ahaetta &4 akvednum
erfdavandamalum. Pu vilt vita likur pess ad bérn pin erfi sjakdéminn eda
erfdavandamalid fra pér.

= PU eda maki pinn hafid misst féstur endurtekid.
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sem Sma liffredi...

Mannslikaminn er samsettur ar pudsundum milljarda frumna,
grunnbyggingareiningum lifvera. Frumur umbreyta naeringarefnum
Ur feedu i orku og sinna ymis konar sérhaefdri starfsemi. Frumur sému
gerdar mynda vefi sem svo mynda liffeeri. | likama mannsins eru meira en
200 mismunandi gerdir frumna, sem mynda v6dva, taugar, lungu, hjarta,
kynfeeri, bl6d og fleira.

Flestar frumur hafa kjarna par sem allar upplysingar um proska og
starfsemi lifverunnar eru geymdar. bPessar upplysingar eru “skradar” i
erfdaefni sem kallast DNA (deoxiribosakjarnsyra). Ef DNA er likt vid
langa setningu sem gefur fullkomna
lysingu a lifveru, ma segja ad genin séu
Kjarni einstdk ord innan setningarinnar.
Hvert gen tekur patt i einu eda fleiri
hlutverkum i starfsemi likamans.
Ef pad er skemmt eda virkar ekki
rétt, getur pad ekki lengur sinnt
hlutverki sinu. Oll genin og DNA
mynda erfdamengid.

Frumukjarni inniheldur

erfdamengid sem segir til

um erfdaeiginleika

einstaklingsins. Hvert

barn erfir helming

erfdamengis sins

fra hvoru foreldri,

sem Utskyrir hvers vegna

erfdamengid er stundum kallad
undirstada erfda.

Hvad med litninga?
Litningar eru ad mestu samsettir

ur DNA og sjast adeins a
medan fruman er i skiptingu

Menn hafa 46 litninga sem
skiptast i 23 por. Eitt parid eru

kynlitningarnir X og Y (XX 5
fyrir konur og XY fyrir karla).

Hin 22 périn eru namerud fra WU UU
= f.‘!“.l“ u
ARARAR RRRR Khaa o

19 F.i | ] 22

LITNINGUR
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smn Eftir hverju er leitad i erfdarannsdékn?

Erfdarannsékn er rannsékn a hluta erfdaefnis pins. Erfdarannsokn getur
stundum akvardad hvort breyting sé til stadar i akvednu geni eda litningi.
PG Breytingin, sem oft er kollud stékkbreyting getur verid i 6llum frumum
DD lifverunnar og moégulega borist afram til naestu kynsléda.

Laeknirinn og genin pin

Til ad rannsaka DNA parf bl6dsyni eda syni af munnvatni sem sent er til rannsdknarstofu.
Rannséknarstofan sendir ad jafnadi skriflegt svar til pess laeknis sem bad um rannséknina.
Hann raedir nidurstdédurnar vid pig.

Stokkbreytingar valda prem megingerdum stékkbreytinga

= Litningagallar

Litningagallar er pad kallad pegar einstaklingur hefur einn eda fleiri galla
i litningum (til deemis yfirfeerslu litninga eda urfellingu & litningi) eda
pbegar fjoldi litninga er annar en 46. Til deemis eru einstaklingar med Down
heilkenni med aukalitning nr. 21 og eru med 47 litninga.

= Eingena sjukdémar

Eingena sjukdémar stafa af breytingum i einu geni. Eingena sjukdémar eru
oft alvarlegir. Peir teljast til sjaldgaefra sjakdéma p6 svo milljéonir manna um
allan heim séu hver fyrir sig med einhvern eingena sjukdém. Einkenni og
sjukddmsmynd raedst af starfsemi breytta gensins. Allar manneskjur hafa
tvo eintdk (samseetur) hvers gens. Annad eintakid kemur frd& médur og hitt
fra fodur.

= Sumir eingena sjukdémar verda vegna breytinga a 6dru eintaki akvedins
gens. Pad pydir ad breyting i 60ru eintakinu (af tveimur) dugar til ad
sjukdémurinn komi fram. Daemi um slikan eingena sjukdém er Huntington
sjukdomur sem hefur ahrif & védvasamhaefingu og andlega getu.

Litningar med tvo
eintok (samsatur)

af sama geni. = Adrir eingena sjukdéma koma adeins fram pegar
baedi eintok sama gensins eru breytt hja
einstaklingi. Peir sem eru adeins med annad

eintakid® breytt en hitt ekki eru arfblendnir .
arfberar og fa ekki einkenni um sjukdéminn. ﬂ

Pannig er pad til deemis med sjukdéminn
cystic fibrosis en hann hefur ahrif & lungu
og meltingarkerfi. Arfblendir arfberar fa neer
aldrei sjukdominn en bera breytinguna og
geta gefid hana afram til barna sinna. Ef tveir
arfblendnir arfberar eiga barn saman, eru
25% likur til ad barnid erfi baedi breyttu
eintokin og fai sjukdéminn.

.ﬁ.
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= Fl6kin erfdavandamal

FI6kin fjdlgena erfdavandamal eru afleiding samspils erfda og umhverfis
eda lifsstils. Sum eru mjoég algeng s.s. sykursyki, flest krabbamein, astmi eda
hjartasjukdéomar. Ofugt vid eingena sjukdéma, eru mérg gen ahrifavaldar i
tilurd og préun slikra vandamala.

Erfdarannséknir eru mikilveegur pattur i visindarannséknum a fléknum
sjakdémum en engu ad sidur eru undirliggjandi erfdapeettir ekki vel
skilgreindir i peim. Erfdarannséknir vardandi pa eru taldar 6nakveemir eda
illa skilgreindir forsparpaettir vardandi tilurd sjukdémsins.

Mismunandi gerdir erfdarannsokna

> Sjukddémsgreining

Erfdarannsoknir til sjakdémsgreiningar eru gerdar hja peim sem hafa sjukdémseinkenni.
Nidurstada ur slikri rannsékn getur leidbeint um medferd eda eftirlit vegna
heilsufarsvandamala. Einnig geta peer eytt 6vissu vardandi greiningu og par med gert
einstaklingum kleyft ad fa ad vita hver sjukdémur peirra er.

> Forsparrannsékn til ahaettumats

Forsparrannsoknir eru gerdar hja einstaklingum sem ekki hafa einkenni um sjukdém.
Peim er xetlad ad finna genabreytingar sem gefa til kynna ahaettu 4 ad fa sjukddém seinna a
avinni. SU dhaetta getur verid mismikil eftir sjukdémum. | sumum tilfellum, til deemis pegar
um Huntington sjukdém er ad reeda, getur ahaetta verid mikil.

| flestum tilfellum myndi rannséknin gefa eingdngu pa nidurstédu ad einstaklingurinn
veeri i dhaettu med ad fa sjukdéminn seinna & aevinni en ekki nakveemlega hvenaer eda
hvort eda hvenaer par sem adrir peettir hafa lika ahrif. Slikar rannséknir eru kalladar
forsparrannséknir til ahsettumats.

> Arfberarannsékn

Arfberarannséknir eru gerdar til ad finna pa sem bera stokkbreytt eintak gens sem tengt er
akvednum sjukdoémi. Eitt deemi veeri sjakddmurinn cystic fibrosis. Arfberar syna jafnan ekki
einkenni sjukdémsins en geta hins vegar gefid bornum sinum breytta genid og pau fengid
sjukddminn (sja ad ofan).

> Lyfjaerfdarannséknir

Lyfjaerfdarannséknir eru gerdar til ad kanna naemi einstaklings fyrir akvedinni medferd.
Sumir geetu til deemis purft heerri skammta af dkvednum lyfjum & medan adrir syna
aukaverkanir vid gjof akvedinna lyfja.

Mogulegur avinningur af erfdarannsékn

- Erfdarannsékn getur stadfest greiningu akvedins sjukdéms hja pér eda
barni pinu. Fyrir suma er afar mikilveegt ad eyda évissu um pad.

- Erfdarannsékn getur greint erfdasjukdém og leitt til medferdar eda leida
til pess ad koma i veg fyrir einkenni.

- Nidurstada erfdarannséknar getur veitt upplysingar sem koma ad gagni
vegna barneigna i framtidinni.

- Par sem erfdasjukdémar eru gjarnan arfgengir (ganga i erfdir), geta
upplysingar um erfdaeiginleika pina komid 6drum i fjélskyldunni ad notum.
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Takmarkanir og méguleg dheetta af erfdarannséknum

- Ad gangast undir erfdarannsékn, bida eftir nidurst6dum og fa peer, getur
leitt til tilffinningadréa. Algengt er ad finna fyrir streitu, kvida, 1étti eda
sektartilfinningu. Pad er mikilveegt ad hugleida vel moégulegar afleidingar
pess ad fa annad hvort gédar fréttir eda sleemar eftir erfdarannsékn.

- P6 svo sjukddmsgreining sé stadfest med erfdarannsoékn, er ekki vist ad til
sé laekning eda medferd.

- Pad er ekki alltaf heegt ad finna erfdafreedilega Utskyringu & dkvednum
vandamalum. Stundum er ekki buid ad finna hvada breytingar i genum
valda sjukdémnum og i sumum tilfellum er ekki buid ad setja upp rannsékn
sem getur greint breytinguna.

- Sum vandamal sem hafa erfdafraedilega orsok eru pess edlis ad ekki er
haegt ad segja til um hversu mikil eda litil einkenni vidkomandi feer.

- Nidurstodur erfdarannséknar hja pér geta leitt i 1jos erfdaupplysingar um
adra i fjolskyldu pinni par sem pu deilir med peim hluta af erfdaefninu.
Oft eru petta upplysingar um moégulega dhaettu peirra & ad fa akvedinn
sjukddm. Myndu peir vilja fa peer upplysingar?

- Nidurstada erfdarannsékna geta i sumum tilfellum leitt i |j6s ad vidkomandi
er aettleiddur eda rangt fedradur.

sen Akvordun um erfdarannsoékn

Pad getur verid erfitt ad taka akvérdun um ad fara i erfdarannsékn. Han er

alltaf personulegt val hvers og eins. Hver fyrir sig parf ad dkveda hvort hann

eda hun vill fara i erfdarannsékn og lika hvort vidkomandi vill fa nidurstédur

. b erfdarannsoéknar eda ekki. Pad er er mikilvaegt ad pu fair skyrar og gédar

[ ) i upplysingar og hafir teekifaeri til ad spyrja spurninga sem pu hefur og eyda
' Ollum vafa 4dur en pu tekur dkvérdun um ad fara i erfdarannsokn.

Erfdarannsoknir hja bornum

Varlega er farid i ad gera erfdarannséknir hja bérnum. Almenna reglan er st ad
erfdarannsékn & barni er eingdngu gerd ef porf er & henni vegna greiningar, fyrirbyggjandi
adgerda eda medferdar. Ef sjakddémurinn sem rannséknin er gerdur vegna fyrir kemur fram
a fullordinsarum, er maelt med ad bida med erfdarannsékn par til vidkomandi hefur aldur
og proska til ad taka upplysta dkvordun sjalf(ur) um rannséknina.

Adur en erfdarannsékn er gerd, aettir pu ad spyrja a.m.k. nedangreindra
spurninga:
= Um sjukdédminn
- Hvad er vitad um sjukdéminn?
- Fa allir sem eru med pennan sjukdém samskonar einkenni og vandamal?
- Hvernig er ad lifa med sjukdémnum?

- Hvers vegna er ég (eda barn mitt) med pennan sjukdém?
- Eru aorir fjolskyldumedlimir i dheettu a ad fa sjukdéminn?
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- Er til medferd vid sjakddémnum?
- Ef medferd er til, get ég fengid hana?
- Hvar get ég fengid frekari upplysingar um sjukdéminn?

= Um rannséknina:

- Er einhver dheetta félgin i pvi ad fara i rannséknina? Hver gaeti hun
verid?

- Hvad pyda nidurstédur rannséknarinnar?

- Hversu nakvaem er rannséknin?

- Parf ad rannsaka adra i fjélskyldunni?

- Hvad tekur langan tima ad fa nidurstodur?

- Hver eda hverjir munu segja mér nidurstdédurnar?

- Hver eda hverjir munu hafa adgang ad nidurstédunum?

Nidurstédur erfdarannsokna eru vidkvemar liffreedilegar
personuupplysingar. baer teljast trinadarmal.

bPeim sem fara i erfdarannsokn er radlagt ad bidja um studning og
erfdaradgjof.

= Adrar spurningar:

- Mun nidurstada erfdarannséknarinnar hafa afleidingar fyrir adra
fjolskyldumedlimi?

- Atti ég ad reeda um rannséknina vid pa adur en ég fer i hana?

- Hvada mogulega tilfinningaroét geetu nidurstédurnar valdid mér og 63rum
i fjolskyldu minni?

- Hverjum eetti ég ad skyra fra rannséknarnidurstédunum?

- Mun ég fa skriflegar upplysingar um pad sem reett hefur verid vardandi
erfdarannsoéknina?

- Hver geeti adstodad mig vid ad utskyra nidurstédurnar fyrir afkomendum
minum og aettingjum ef ég kys ad gera pad?

- Er liklegt ad adrir fai nidurstédurnar i hendur? Ef svo, hverjir?

- Er til stadar studningspjoénusta eda sjuklingasamtok sem ég get haft
samband vid?

- Hvada adra heilbrigdisstarfsmenn aetti ég ad hafa samband vid?

mem Erfdarannséknir utan heilbrigdiskerfisins (direct-to-consumer)

Undanfarin ar hefur ordid aukning i frambodi erfdarannsdékna sem auglystar
eru og seldar af fyrirtaekjum utan heilbirgdiskerfisins.

Hvada gera pessi fyrirtaeki?

Morg pessara fyrirtaekja bjoda til sélu erfdarannséknir & netinu & svipadan
mata og baekur eda geisladiska. Flest peirra bjéda slika pjénustu an adkomu
fagfolks i heilbrigdispjonustu.
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Hvad er verid ad profa?
Rannséknir sem seldar
eru af fyrirteekjum eru
stundum vel stadfestar og
leeknir pinn getur pantad
paer. Hins vegar eru
margar rannséknanna
pess edlis ad peer hafa
ekki verid sannreyndar
eda ekki taldar videigandi

ad mati fagfolks. Morg
fyrirteekjanna selja
rannsoknir sem eiga ad
geta sagt fyrir um &haettu
pbina ad fa éakvedna flokna og
algenga erfdasjukdéma (sja hér ad
framan).

bPad sem pu aettir ad vita um erfdarannsoknir utan heilbrigdiskerfisins:

= Margar erfdarannséknir sem seldar eru utan heilbrigdiskerfisins eru ekki
taldar gildar af heilbrigdiskerfinu. Pad pydir ad gaedi og notagildi peirra
hafa ekki verid stadfest. Faestar af nidurstédunum geta sagt fyrir um hvort
pu munir fa akvedinn sjukdém eda hversu alvarlegur sjukdémur muni
verda. Eins og kom fram ad framan eru erfdabreytingar adeins hluti pess
sem hefur ahrif & pad hvort pu feerd dkvedna sjukdéma. Adrir peettir eins og
sjukrasaga pin, lifstill og umhverfi hafa einnig pydingu.

= Pad ad panta erfdarannsékn er ekki eins og og panta bék. Pad er mikilveegt
ad hugleida mogulegar afleidingar pess ad fa nidurstdodu erfdarannséknar,
fyrir pig og fjolskyldu pina.

=« Alltaf aetti ad fara varlega i erfdarannséknir hja bérnum (sja ad framan).
Pad er eindregid radlagt ad gera ekki erfdarannsdknir hja peim utan
heilbrigdiskerfisins.

« Morg fyrirteeki eru an laeknisfraedilegrar umsjonar og an pess ad laeknir
hafi nein bein samskipti vid pann sem kaupir rannséknina. Reeddu vid
leekni pinn um pad hvort rannséknin gaeti mogulega leitt i ljés eitthvad
sem keemi ad gagni vardandi heilsu pina. Vertu viss um ad skilja vel kosti og
takmarkanir rannséknarinnar adur en pu kaupir hana.

= Spurdu um pad hvernig stadid er ad rannsoékninni og hvort fridhelgi synis
bins og upplysinga sé tryggd. Spurdu lika hvort upplysingum pinum verdi
deilt med 66rum fyrirteekjum.

= Hafir pu pantad erfdarannsékn utan heilbrigdiskerfisins, reeddu vid leekni
pinn adur en pu tekur dkvardanir sem geta haft ahrif a heilsu pina.
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Frekari upplysingar um erfdarannséknir:
= Www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest hefur Utbuid almenna upplysingabaeklinga um erfdafraedi og erfdarannsoéknir,
etladar sjuklingum og fjoélskyldum peirra.

= http://www.orpha.net/

Orphanet inniheldur gagnagrunna um sjaldgaefa sjakdéma, lyf sem aetlud eru til medferdar
a peim, fagmidstddvar i erfdafraedi, greiningarproéf og sjuklingasamtok.
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Um hvad er pessi baklingur?

Pessum upplysingabaklingi er setlad ad veita almennar, hlutlausar upplysingar um
erfdarannsoknir, gildi peirra og méguleg vandamal sem geta fylgt nidurstédum peirra.
I honum er lyst mismunandi gerdum erfdarannsokna, notkun peirra i heilbrigdispjénustu og
takmoérkunum a gildi nidurstadna vardandi dkvedna sjukdéma.
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