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UM MEINVALDANDI BREYTINGAR | SPAST GENI
1 SPAST SPAST genid er uppskrift ad préteini sem kallast spastin. petta

protein finnst vida i likamanum en pé sérstaklega i
taugafrumum og hefur hlutverki ad gegna i stjérnun & virkni
Orpipla sem eru hluti af frymisgrindinni og taka péatt i
frumuskiptingarferlinu. Breytingar & SPAST geninu valda pvi ad
virkni préteinsins spastin breytist og par med geta pess til ad
stjorna virkni drpiplanna, sérstaklega i taugafrumum og petta
leidir til peirra einkenna sem sjast i stjarfapverlomun.

2 Sjukdémur Meinvaldandi breytingar i SPAST geni valda spastic paraplegia gerd
4 (SPG4), stundum kallad stjarfapverlémun & islensku. Helstu
einkenni sjukdémsins, sem eru mattminnkun med stifni i badum
ganglimum og einkenni eru pekkt fr4 blodru hja sumum
einstaklingum med sjukdéminn, peim lidur pa eins og peim sé alltaf
mal og/eda eiga erfitt med ad stjérna pvagi.

i pessum sjukdémi er mikill breytileiki & synd og mogulega er
eitthvad i erfoum sem ver pa fyrir sjtkdémnum, pegar einkenni
koma seint fram. SPG4 getur komid fram & mismunandi lifsskeidum,
allt fra pvi ad koma fram i bornum og yfir i ad koma fyrst fram a
fullordinsarum, en 80% allra sem bera breytingu i SPAST geni eru
komnir med einkenni vid 45 ara aldurinn. Einkenni &gerast med
arunum. Sjukrapjalfun getur ad einhverju leyti haldid einkennum i
skefjum og eins eru lyf sem sl4 & einkennin (vodvaslakandi lyf og

taugalyf).
3 Ef meinvaldandi Meelst er til pess ad peir einstaklingar sem hafa greinst med
breyting finnst meinvaldandi breytingu i SPAST geni séu i reglulegu eftirliti hja

taugaleekni, pa sér i lagi eftir ad einkenni koma fram.

Vert er ad hafa i huga ad fésturgreining (fylgjusynataka/
legvatnsastunga) eda jafnvel fosturvisisgreining (preimplantation
genetic diagnosis - PGD) getur stadid til boda pegar kemur ad
barneignum hja einstaklingum med sjukdominn. Fosturvisisgreining
felur i sér glasafrjovgun par sem valinn er til uppsetningar fésturvisir
sem ekki ber meinvaldandi breytingu i SPAST geni. Saekja parf um
styrk til Siglinganefndar Sjikratrygginga islands vegna PGD, sem er
nidurgreidd. Hluti medferdarinnar fer fram erlendis.
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AEttingjar Meinvaldandi breytingar i SPAST geni erfast med rikjandi erféum
og pvi helmingslikur ad einstaklingur med breytingu gefi hana
afram til sinna barna og bornin par med i 4heettu ad fa& SPG4, en
ekki er haegt ad segja hveneer 4 lifsleidinni einkenni koma fram.

Margir innan fjolskyldu geta borid sému breytingu og heegt er ad
kanna hvort svo sé med erfdarannsokn. Fyrir p4 sem bera
meinvaldandi breytingu i SPAST radleggjum vid ad foreldrar,
systkini og/eda born (eldri en 18 ara) verdi profud. Ollu jafna er
ekki meelst til pess ad framkvaema erfdarannsoknir & bérnum yngri
en 18 ara, en 6dru mali gegnir ef born hafa einkenni.

Simi erfda- og sameindaleeknisfreedideildar: 543-5070
Netfang: esd@landspitali.is

Pad eru helmingslikur & ad foreldri sem ber
breytinguna gefi hana afram til sinna barna.

B Hvorugt eintak gensins breytt
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Frekari upplysingar:

e Heimasida Spastic Paraplegia Foundation: https://sp-foundation.org/

e Upplysingar um SPG4 & Genetics Home Reference:
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/spastic-paraplegia-type-4

e Upplysingar um kliniskar rannsoknir: http://www.clinicaltrials.gov
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