Dominant arvegang




DOMINANT ARVEGANG

Den fglgende information er en beskrivelse af hvad dominant arvegang betyder og hvorledes dominante sygdomme
nedarves. For at forsta den dominante arvegang og hvad den medfarer, er det nyttigt med baggrundsinformation om
gener og kromosomer.

Gener eller kromosomer

Kroppen bestar af millioner af celler. De fleste celler indeholder et komplet saet 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.

Gener er arrangeret i tynde tradlignende strukturer, der kaldes kromosomer. Normalt har vi 46 kromosomer i de fleste
celler. Man arver kromosomerne fra foraeldrene, 23 fra vores mor og 23 fra vores far. Vi har saledes to sat 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 foraelder. Det er derfor vi ofte har traek faelles med vores foraeldre. 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 ophgrer med at fungere normalt.
Forandringen kan medfare sygdom fordi genet ikke kan opretholde sin normale funktion i kroppen.

Figur 1: Gener, kromosomer og DNA
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Hvad er autosomal dominant arvegang?

Nogle sygdomme nedarves dominant. Det betyder, at en person arver én normal og én forandret kopi af et gen. Det
forandrede gen dominerer over den normale kopi af genet, hvilket medferer, eller @ager sandsynligheden for, at personen
udvikler en genetisk sygdom. Hvilken sygdom der udvikles, afhanger af, hvilke instruktioner det forandrede gen giver
kroppens celler.

Visse dominante sygdomme er til stede fra fedslen. Andre viser sig farst i voksenalderen, og kaldes sa ”sent
debuterende”. Eksempler pa dominante genetiske sygdomme er familiaer hypercholesterolaeemi og polycystisk
nyresygdom hos voksne.



Hvordan nedarves dominante sygdomme?

Billede 2: Dominant arvegang
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Nar en af foraeldrene har et forandret gen, kan de videregive enten det normale eller det forandrede gen til deres barn.
Hvert barn har derfor 50% sandsynlighed (1 ud af 2) for at arve det forandrede gen og dermed vaere i risiko for at udvikle
sygdom.

Der er ogsa 50% sandsynlighed (1 ud af 2) for, at et barn vil arve den normale kopi af genet. Hvis dette sker, vil barnet
ikke udvikle sygdommen og kan ikke videregive sygdommen til sine bgrn. Dette sker tilfaeldigt. Sandsynligheden er den
samme ved enhver ny graviditet og er den samme for drenge og piger.

Hvorfor kan en genetisk sygdom tilsyneladende springe en generation over?

Dominante sygdomme kan komme forskelligt til udtryk indenfor familien. Dette kaldes variabel ekspression. Sygdommen
springer reelt ikke en generation over, men nogle personer har sa milde symptomer, at de tilsyneladende ikke har
sygdommen.

Ved sygdomme, som opstar senere i livet, kan personer maske vare dgde af andre arsager, sa sygdommen ikke har naet
at vise sig eller diagnosen aldrig er blevet stillet. Sygdommen kan alligevel na at vaere videregivet til barn.



Hvis et barn med sygdom er den forste i familien?

En person med en dominant sygdom, kan vaere den farste i familien. Dette sker hvis der er opstaet en ny genforandring
i enten det ag eller den sadcelle, hvorfra barnet er udviklet. | sadanne tilfaelde er foraeldrene til den syge selv raske.
Det barn, der nu har genforandringen, kan videregive den til sine bgrn. Sandsynligheden for at foraeldrene skulle fa
endnu et barn med sygdommen er sadvanligvis meget lille og kan draftes med den klinisk genetiske laege.

Test ved graviditet

For nogle dominante sygdomme, er det muligt ved graviditet at undersgge, om fosteret har arvet sygdommen. Denne
mulighed kan du blive orienteret om ved samtale med en klinisk genetisk laege.

Betydning for gvrige familiemedlemmer

Nar der pavises en dominant sygdom, kan der vaere behov for at drofte det med andre familiemedlemmer. Sadan
information kan veere til stor hjaelp, hvis man skal undersgge om andre i familien har sygdommen. Seerligt vigtigt kan
det vaere for familiemedlemmer, der har barn eller som pataenker at fa bgrn i fremtiden.

Det kan vaere vanskeligt at fortaelle andre familiemedlemmer om en genetisk sygdom. Man gnsker maske ikke at skabe
ungdig bekymring hos familiemedlemmer. | nogle familier har man tabt kontakten til slaegtninge og kan finde det
vanskeligt at kontakte dem. Laeger i klinisk genetik har erfaring med radgivning af disse familier og kan evt. tilbyde
hjaelp til at drgfte problemstillingen.

Verd at huske

e Der skal kun én kopi af et forandret gen til, for at man kan udvikle sygdommen (50% sandsynlighed). Dette sker
tilfaeldigt og gaelder ved enhver graviditet. Sandsynligheden er den samme for drenge og piger.

e En genforandring kan ikke korrigeres - den er til stede hele livet.

e En genforandring er ikke noget, der ”smitter”. Man kan eksempelvis godt vaere bloddonor.

e Nogle kan fgle skyld over at der forekommer en genetisk sygdom i familien. Det er vigtigt at huske at ingen har
skyld da forandringerne opstar udenfor menneskets kontrol.

Dette er kun en kort vejledning om dominant arvegang. Yderligere information kan fas ved kontakt til den klinisk
genetiske afdeling i din region eller fra falgende adresser:

Center for sma handicapgrupper
www.csh.dk

Kgbenhavn:

Rigshospitalet

Klinisk Genetisk Afdeling

Afsnit 4062

Blegdamsvej 9

2100 Kgbenhavn

TIf: 3545 40 62
http://www.rigshospitalet.dk/menu/AFDELINGER/Juliane+Marie+Centret/Klinikker/Klinisk+Genetisk+Afdeling/

Kennedy Centret
Gl. Landevej 7
2600 Glostrup
TLf: 43 26 01 00


http://www.csh.dk/
http://www.rigshospitalet.dk/menu/AFDELINGER/Juliane+Marie+Centret/Klinikker/Klinisk+Genetisk+Afdeling/

Roskilde:

Sjeellands Universitetshospital Roskilde

Klinisk Genetisk Enhed

Sygehusvej 6

4000 Roskilde

TIf: 47 32 42 07
https://www.regionsjaelland.dk/sundhed/geo/roskildesygehus/Afdelinger/Klinisk-Genetisk-
Afdeling/Sider/default.aspx

Odense:

Odense Universitetshospital
Klinisk Genetisk Afdeling
Sdr.Boulevard 29

5000 Odense C

TUf: 6541 17 25
http://www.ouh.dk/wm290661

Vejle:

Sygehus Lillebaelt, Vejle

Klinisk Genetik

Kabbeltoft 25

7100 Vejle

TIf: 79 40 65 55
http://www.sygehuslillebaelt.dk/wm242521

Arhus:

Klinisk Genetisk Afdeling

Aarhus Universitetshospital

Brendstrupgardsvej 21 C, Skejby

DK-8200 Aarhus N

TLUf: 7845 5510
http://www.auh.dk/om+auh/afdelinger/klinisk+genetisk+afdeling

Alborg:

Klinisk Genetisk Afdeling

Aalborg Universitetshospital

Sygehus Nord

Ladegardsgade 5, 5. sal

DK-9000 Aalborg

TUf: 99 32 89 40
http://www.aalborguh.rn.dk/Afdelinger/KraeftOgDiagnostikcenter/Afdelinger/Klinisk+Genetisk+Afdeling/
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