Recessiv (vigende) arvegang

Information til patienter og familier



Recessiv (vigende) arvegang

Denne information beskriver baggrunden for arvelige sygdomme
med recessiv (vigende) arvegang, hvordan tilstanden arves og
hvilken konsekvenser den kan have. Beskrivelsen supplerer den
radgivningssamtale du har haft med den klinisk genetiske laege.
Farst fglger lidt baggrundsviden for at for at kunne forsta, hvad
recessiv arvegang er.

Gener eller kromosomer

Kroppen bestar af millioner af celler. De fleste celler indeholder
et komplet seet af gener. Der er tusindvis af gener, som
indeholder informationer, der kontrollerer vores vaekst og
kroppens funktioner. Generne er ansvarlige for mange af de
karaktertraek vi besidder, eksempelvis vores gjenfarve, blodtype
og hgjde.

Generne er arrangeret i tynde tradlignende strukturer, der kaldes
kromosomer. Normalt har vi 46 kromosomer i de fleste celler.
Man arver kromosomerne fra foreeldrene, 23 fra vores mor og 23
fra vores far. Vi har saledes to saet af 23 kromosomer eller 23
"par”. Da kromosomerne er opbygget af gener, arver vi derfor to
kopier af de fleste gener, en kopi fra hver foreelder. Det er derfor,
vi ofte har treek feelles med vores foreeldre. Kromosomerne og
dermed generne er opbygget af en kemisk substans, der kaldes
DNA.

Der kan opsta en forandring (mutation) i den ene kopi af et gen,
hvorved det opharer med at fungere normalt. Hvis forandringen
kun opstar i den ene kopi af det genpar, der falger recessiv
arvegang og personen har en anden normal kopi, medfgrer det
kun sjeeldent en genetisk betinget sygdom.

Figur 1: Gener, kromosomer og DNA
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autosomal recessiv arvegang?

Nogle sygdomme nedarves recessivt (vigende). Det betyder, at
en person skal arve to kopier af en genforandring (en kopi fra
hver foraelder) for at kunne udvikle den genetiske sygdom. Hvis
en person kun arver en kopi af genforandringen sammen med en
kopi af det normale gen, vil personen i de fleste tilfeelde veere
rask baerer, fordi kopien med det normale gen vil kompensere for
kopien med genforandringen.

At veere beerer betyder, at man beerer genforandringen i den ene
kopi af genparret men at man ikke udvikler den genetiske
sygdom. Cystisk fibrose er et eksempel pa en autosomal
recessiv genetisk sygdom.

Hvordan nedarves recessive sygdomme?
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Figur 2: Recessiv arvegang
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kan de videregive enten det normale gen eller genet med
genforandringen til deres bgrn. Dette sker tilfeeldigt.

For hvert barn er der 25 % sandsynlighed (1 ud af 4) for at arve
genforandringen fra begge foreeldre, dvs. to kopier af det
endrede gen og derved udvikle den genetiske sygdom. Dette
betyder dermed ogsa, at der er 75 % sandsynlighed (3 ud af 4)
for at et barn ikke udvikler den genetiske sygdom.

Dette betyder dermed ogsa, at der er 75 % (3 ud af 4)
sandsynlighed for at et barn ikke udvikler den genetiske sygdom.
Denne sandsynlighed geelder for hver enkelt graviditet og er den
samme for bade drenge og piger.

Sandsynligheden for at barnet arver én kopi af genforandringen
fra en af foreeldrene er 50 % (2 ud af 4). Hvis det sker, bliver
barnet ligesom sine foreeldre rask baerer.

Sandsynligheden for at et barn arver to normale kopier af genet
er 25 % (1 ud af 4). | det tilfaelde udvikler barnet ikke den
genetiske sygdom og er ikke baerer. De forskellige muligheder
forekommer tilfeeldigt. Der er samme sandsynlighed ved hver
graviditet og den er ens for drenge og piger.

Hvis et barn med sygdom er den farste i familien?

Et barn med en recessiv sygdom kan veere den fgrste i familien
med pageldende sygdom. Mens mange familiemedlemmer
gennem flere generationer kan have veeret raske baerere, kan et
barn kun udvikle sygdommen, hvis begge foraeldre er beerere og
barnet arver en genforandring fra bade mor og far.
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Test af anlaeegsbaerere og ved graviditet

Der er flere muligheder for personer,
der er beerere af recessive syg-
domme. Der kan eventuelt testes for
parrets beererstatus. Information om
baerer-status kan vaere af betydning
ved planleegning af en graviditet.
For visse recessive sygdomme er
der mulighed for at undersege for
tilstedeveerelsen af genforandringer
hos fosteret. Dette kan ske ved en
moderkageprave eller foster-
vandsprgve. Muligheden kan draftes
med en klinisk genetisk laege.

Betydning for gvrige
familiemedlemmer

Nar der pavises en recessiv sygdom kan der veere behov for at
drgfte det med andre medlemmer i familien. Hvis andre
familiemedlemmer gnsker det, kan de tilbydes at fa foretaget en
blodprgave mhp. at teste, hvorvidt de selv er bzerer. Denne
information kan ogsa vaere nyttig for at diagnosticerer andre med
sygdommen i familien. Dette kan isaer veere af betydning for
personer, der har bgrn eller som gnsker bgrn.

Det kan veere vanskeligt at forteelle andre familiemedlemmer om
genetiske sygdomme. Man gnsker maske ikke at forarsage
ungdig aengstelse og der kan vaere personer, som man ikke har
kontakt til.

Laeger pa klinisk genetiske afdelinger har erfaring med
radgivning af disse familier og kan evt. tilbyde hjzselp til at drgfte
problemstillingen.



Vard at huske

En person skal arve to kopier af genet med gen-
forandringen, en fra hver foreelder, for at udvikle sygdom
(25 % sandsynlighed). Hvis en person kun arver en kopi
af genforandringen, vil vedkommende veere rask baerer
(50 % sandsynlighed). Dette sker tilfeeldigt og geelder ved
hver eneste graviditet og sandsynligheden er den samme
for drenge og piger.

En genforandring kan ikke korrigeres — den er tilstede
hele livet.

En genforandring er ikke noget der "smitter”. En beerer
kan eksempelvis veere bloddonor.

Personer foler ofte skyld eller skam over en genetisk
sygdom i sleegten. Det er vigtigt at huske, at det ikke er
nogens skyld og at ingen er ansvarlig for at den opstod.
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Hvor kan jeg finde mere information?

Dette er kun en kort beskrivelse af dominant arvegang.

Yderligere information kan fas ved kontakt til den klinisk genetiske
afdeling i din region pa felgende adresser:

https://socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldne-handicap

Kobenhavn

Klinisk Genetisk Klinik
Rigshospitalet 4062
TIf: 35 45 40 62
www.rigshospitalet.dk

Roskilde

Klinisk Genetisk Enhed
Region Sjeelland

TIf. 47 32 42 07
www.regionsjaelland.dk

Odense

Odense Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling
TIf: 6541 17 25
www.ouh.dk

Aalborg

Aalborg Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling
TIf. 97 66 49 99
www.aalborguh.rn.dk

Aarhus

Aarhus Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling
TIf: 78 455510
www.auh.dk

Vejle

Sygehus Lillebeelt
Klinisk Genetik

TIf: 79 40 65 56
www.sygehuslillebaelt.dk
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