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Orda- og hugtakalisti

andvana faeding

Faeding barns sem hefur latist i modurkvidi eftir 24 vikna
medgongu

annarrar gradu
aettingi

Afi eda amma, barnabarn, médursystir eda brodir,
fodursystir eda brodir

Pegar verid er visa til akvedins sjukdoms eda astands,
merkir petta einstakling sem er med eitt edlilegt eintak og

arfblendin eitt breytt eintak af akvednu geni. ba er vibkomandi
arfblendinn arfberi

arfgengt Erfist eda getur erfst fra foreldri til barns

arfhreinn Arfh_relnn einstaklingur hefur tvo edlileg eda tvo breytt gen
af somu tegund
Sa eda su sem upphaflega er greindur med akvedinn

benditilfelli sjukdém eda astand

bl68boNnd eda
skyldleiki

Ad vera skyldur einhverjum. bvi meira sem folk er skylt, pvi
meira DNA eda erfdéaefni a pad ameiginlegt

BRCA

BRCA er stytting a heitinu Breast Cancer eda
briostakrabbameinsgen. bekkt eru tvd BRCA gen sem
tengjast tilurd krabbameina i brjostum- bl6druhalsi og
eggjastokkum

breyting i geni eda
stokkbreyting

Breyting i geni sem er til stadar i minna en 1% pydis og
getur haft neikvaed ahrif a heilsu eda proska einstaklings

de novo

Breyting i geni sem verdur til i fyrsta sinn hja einstaklingi
vegna breytingar i erféamengis — er ekki erfd fra 66ru
hvoru foreldranna)




Down heilkenni

Proskahomun og akvedin utlitseinkenni sem orsakast af
aukalitningi nr. 21 hja einstaklingi. Einnig kallad pristaeda
21

Edwards heilkenni

Alvarlegur litningagalli — aukalitningur nr. 18 eda pristaeda
18. Barn med pristaedu 18 lifir sjaldan lengur en nokkra
manudi

eiginleiki

eiginleiki eda einkenni sem orsakast af geni eda genum
sem erfast fra foreldrum til barns

erfd tilhneyging

A vi® adsteedur par sem einstaklingur er liklegri til ad fa
akvedinn sjukdom eda astand en adrir, vegna breytinga i
geni sem erfist milli kynsléda

erfdaheilbrigdispjon
usta

Sérstok heilbrigdispjonusta fyrir einstalinga og fjolskyldur
sem eru med erfdavandamal

Erféaradgjof felur i sér upplysingagjof um erféasjukdoma,

erféaradgjof samskipti um moguleika arfbera og fjolskyldu og studing
vid akvardanatoku par sem pad a vid
Akvedin tegund leeknisfreedilegra rannsokna. Med
erfédarannsokn er haegt ad finna eda utiloka breytingu i geni
erféarannsokn eda litningum. Pannig er haegt ad akvarda likur a pvi ad

vidkomandi fai akvedinn erfdasjukdom. Einnig hvort sa eda
su gefur breytinguna afram til barna sinna

erfdarannsoknir
utan
heilbrigdiskerfisins

Rannsoknir sem seldar eru og markadsettar til einsaklinga,
oftast a netinu og an adkomu heilbrigdisstarfsfolks

Sjukdomur eda astand sem orsakast af breytingu eda

erfdasjukdédmur breytingum i akvednu geni

Erft Gen eda genabreytingar sem erfast fra foreldri til barns
fiolskyldulaegt eda Hugtak sem oft er notad til ad lysa arfgengum sjukdémum
liggur i fjolskyldum | eda astandi

fi5lskvidulssat Sjukddmur sem er algengari i sumum fjolskyldum en
lirabbyameing 00rum vegna arfgengrar sjukdémsvaldandi breytingar i

geni

flokinn skyldleiki

Hér merkir skyldleiki ad deila sameiginlegum forfodur eda
formodur. Flokinn skyldleiki er ad vera skyldur sama
einstaklingi a fleiri en einn veg

fodur-

Visar til fodur

féstureyding

Ad enda medgongu af leeknisfraedilegum eda félagslegum
orsOkum




fésturgreining

rannsdkn sem gerd er a medgongu til ad kanna hvort fostur
sé med eda muni fa akvedinn sjukdom

fosturlat

Faeding fosturs fyrir 24 vikna medgongu

fésturskimun/féstur
greining an inngrips

Adferd til ad greina ymsa erfda- eda litningagalla med pvi
ad taka syni ur bl6di modur. Engin aheetta fylgir pessari
adferd, fyrir féstrid. Erlend skammstofun er NIPT

fosturvisisgreining

Greining a fosturvisi sem frjbvgadur hefur verid utan legs.
Ein fruma er tekin ur fosturvisinum og hun rannsokud til ad
kanna hvort til stadar sé pekkt sjukddmsvaldandi breyting
(sem pa er til stadar hja 66ru hvoru foreldri). Adeins pau
fostur sem ekki hafa breytinguna koma til greina i
uppsetningu. Petta er lika kallad PGD a ensku

fyrstu gradu aettingi

FEttingi sem deilir 50% erféaefnis med vidkomandi
einstaklingi. Fyrstu gradu eettingjar eru born, foreldrar eda
alsystkini

%rgfgekr\;?gm Pegar hluti af litningi vixlast vid bat af 68rum litning
anaradur Taeki sem greett er i manneskju. Pad notar rafstraum til ad
gang stjorna hjartslattartidni og takti
gen Gen er grunneining erfdaefnisins. bad er gert ur DNA
(DeoxyriboNucleic Acid) og hvert gen kédar fyrir akvednu
préteini eda préteinum. Menn hafa um pad bil 20.00 gen
sem radast a lithingana, mismorg a hvern litning
Genaseeti Stadsetning akvedins gens a litningi
Taeki sem notad er til ad senda rafbod til ad endurreesa
hjartastudtaeki hjarta og koma hjartsleetti i gang ef vibkomandi hefur
fengid hjartaafall
kynfruma Fruma sem inniheldur helming erfdaefnis sem parf

litningagalli eda
litningafravik

Breyting a gerd eda fjolda litninga sem orsakar urfellingu
eda innskot erfdaefnis (DNA)

Heildarmagn litninga einstaklings. Eélileg lithingagerd konu

litningagerd er 46, XX og karls 46, XY
péttvafinn pradur af DNA asamt préteinum sem mynda e.k.
litningur kefli sem pradurinn snyst um
- Truflun a edlilegum proska frumna
misvoxtur

moour-

Visar til médur




Fjoldi nyrra tilfella akvedins sjukdoms i akvednu pydi yfir

Nygengi &kvedid timabil

rikjandi Notad til ad lysa einkennum eda sjukdomi sem kemur fram
hja eistaklingi sem er arfblendin(n) fyrir breytingu i akvednu
geni (einstaklingur sem hefur annad af tveim eintokum
gensins breytt og hitt ekki)

ristilsepar Separ sem myndast og vaxa i ristilnm

Robertsonian
translocation

endurrodun eda vidhengi a milli litninga 13, 14, 15, 21 eda
22. bessir litningar hafa mjog litid vopn i annan endann og

petta eru gl6tud, veldur tveer litninga ad o6ryggi a bradhaft

samseetur

Mismunandi afbrigdi af sama geni i sama seeti (stad a
litningi) eru kalladar samsaetur

serfreedingur i
litningarannséknum

Fagmadur sem greinir fjolda og byggingu litninga til ad
kanna hvort galli er til stadar

sjukdémsvaldandi
breyting i geni

Genabreyting sem getur aukid aheettu a eda ordid til pess
ad akvedinn sjukdoémur kemur fram

Synd

Fjoldi peirra einstaklinga sem hafa sjukdémsvaldandi
breytingu i geni og syna einkenni sjukdémsins. Astand eda
sjukdomur er sagdur hafa fullkomna synd (hér er oftast att
vid rikjandi erfdir), ef allir sem hafa breytinguna fa einkenni
sjukdémsins. Ofullkomin synd er & sama hatt pegar adeins
hluti peirra sem hafa breytinguna fa einkenni sjukdémsins

teeknifriovgun

Meodfero til ad auka likur a ad kona verdi barnshafandi

umhverfa

Pegar hluti af litningi snyst vid pannig ad rod erfdaefnis
breytist

vanskopunarvaldur

Efni sem veldur vanskopun fosturs

vikjandi erfdir

Sjukddomur sem kemur adeins fram ef badir foreldrar eru
arfblendnir arfberar fyrir sjukdémsvaldandi gen. bPa eru
fjordungs likur a ad sjukddomurinn komi fram hja afkvaemi

X litnings erfdir

Sjukddmur eda astand sem orsakast af breytingu eda
breytingum i geni a X litningi. Slikir sjukdémar geta verid
mjog alvarlegir eda jafnvel lifshaettulegirhja drengjum par
sem peir hafa adeins eitt eintak af X litningi




