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Patientinformation vedrgrende omfattende genomisk sekventering

Hvad er kromosomer og gener?
Hver eneste af kroppens celler indeholder kromosomer bestaende af genetiske instruktioner, som er afggrende for

vores udseende og kontrollerer udviklingen af vores organer som for eksempel hjerne, hjerte og nyrer. Hver celle
indeholder normalt 46 kromosomer arrangeret i 23 par. | et kromosompar er det ene kromosom arvet fra vores mor,
mens det andet er arvet fra vores far. De fgrste 22 kromosompar er ens hos mand og kvinder. Det 23. par kaldes
kenskromosomer og bestar af 2 X-kromosomer hos kvinder og et X- og et Y-kromosom hos m

Billedet forneden viser en celle, der indeholder kromosomer. Et af kromosomerne er for og det ses, at

kromosomet bestar af DNA. Et gen er et stykke af vores DNA. Hver celle indeholder cirka 20.000 gen e gener har

En genetisk b t sygdom forekommer, hvis et eller flere gener ikke fungerer korrekt. Dette kan skyldes, at en del
af genet mangle at informationen i genet er @ndret. En genetisk forandring kan enten vaere nyopstaet hos en
person eller vaere n et fra en eller begge foraeldre. Det kan vaere vigtigt for dig/dit barn og andre i din familie at

identificere de genetiske forandringer, der forarsager sygdommen.

Omfattende genomisk sekventering?
Med omfattende genomisk sekventering er det nu muligt at undersgge mange gener pa én gang (genpanel

sekventering) eller alle 20.000 gener pa én gang (exom- og hel-genomsekventering).

Hvilke gener bliver undersggt?
For de fleste sygdomme begynder man med at undersgge det eller de gener, man ved, kan vaere forbundet med

sygdommen, frem for at undersgge alle 20.000 gener. | det tilfeelde at sygdommen kan vaere forarsaget af mange
forskellige gener, benyttes ofte genpanel sekventering. Hvis der ikke findes genetiske forandringer ved genpanel
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sekventering, kan man fortseette med exom- eller hel-genomsekventering, hvor man undersgger alle gener pa én
gang. Ved nogle sygdomme benytter man dog exom- eller hel-genomsekventering som fgrste analyse.

Hvilke resultater kan man fa?
Der er fire mulige resultater af omfattende genomisk sekventeringsanalyse:

1. Man finder en eller flere genforandringer, som vurderes at vaere arsagen til den genetisk betingede
sygdom hos dig eller dit barn. | dette tilfaelde vil du/I blive tilbudt radgivning omkring resultatet ved en
klinisk genetiker.

2. Man finder en eller flere genforandringer, som man ikke med sikkerhed ka
af. Det er altsa uklart, hvorvidt genforandringen kan forklare sygdomm
vaere ngdvendigt at undersgge flere medlemmer af din familie for at k
betydning.

3. Man finder ikke genforandringer, som kan forklare sygdo . dog ikke, at der
kan veere en genetisk forklaring pa sygdommen i fremti
betydning er stgrre.

Kontaktoplysninger

du har spgrgsmal eller gnsker at sendre dit samtykke, er du meget
velkommen til at kontakte os.
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TIf.:





