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UPPLYSINGAR

FYRIR EINSTAKLINGA MED MEINVALDANDI BREYTINGU | GALC GENI

1 GALC Nidurstada erfdarannsoknar leiddi i ljos ad pu berd
meinvaldandi breytingu i GALC geni.

2 Sjukdémur Sa sem er arfhreinn - med tveer meinvaldandi breytingar i GALC
geni feer Krabbe sjukdém. Sa sem ber eina breytingu - er
arfblendinn arfberi, faer engin einkenni en getur borid breytinguna
afram til aftkomenda sinna.

3 Neestu skref Arfblendinn arfberi hefur ekki neinar likur til ad fa einkenni vegna
breytingarinnar. Pad er pvi ekki asteeda til pess ad vera i eftirliti
vegna pess.

4 Attingjar Fleiri i fjdlskyldu pinni geta borid sému breytingu og haegt er ad

kanna hvort svo sé med erfdarannsokn.

Erfdaméti G breytingarinnar

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

Myndin synir ad jafn liklegt er ad karlar og
konur beri breytinguna og pau geta gefid
hana afram jafnt til sona sinna og deetra.

B Med annad eintak gensins breytt

Hvorugt eintak gensins breytt
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ALMENNAR UPPLYSINGAR FYRIR EINSTAKLINGA MED MEINVALDANDI BREYTINGU i BRIP1 GENI

. Meinvaldandi
Nidurstada breyting
Gen
Aheetta &
krabbameini
Eftirlit * w
a) Konur
b) Karlar
gri]rzﬁig;]di (4 eingdngu vid um
adgersir konur)
Attingjar 50% likur
Neestu skref Umraeda

Vid erfdarannsokn fannst meinvaldandi breyting i geni
sem tengt hefur verid vid arfgengt krabbamein.

Allir hafa tvo eintok af hverju geni og erfum vid eitt
eintak fra hvoru foreldri. Meinvaldandi breyting i 6dru
eintaki BRIP1 gens getur aukid likur & ad konur fai
akvednar tegundir krabbameins.

Meinvaldandi breytingar i BRIP1 geni auka likur & pvi
ad konur fai eggjastokkakrabbamein (6% likur, medan
grunnlikur eru 1%). Nyjustu rannsoknir benda til ad
einnig séu vaegt auknar likur a brjéstakrabbameini.
pad er mikilvaegt ad muna ad pad er EKKI
samasemmerki & milli pess ad vera med BRIP1
breytingu og ad fa krabbamein.

a) Peim konum sem bera meinvaldandi breytingu i
BRIP1 geni er visad i eftirlit hja Brjostamiosttd og
visad i viotal til Kvennadeildar.

b) Peir karlar sem bera meinvaldandi breytingu i
BRIP1 geni purfa ekki ad vera i sérstoku eftirliti.

Akvardanir tengdar &hsettuminnkandi adgerdum geta
verid personulegar og ékvardast af fjolda mismunandi
patta. Best er ad reeda pennan kost vid sérfreedilaekna.

PU hefur erft breytinguna fra 6dru foreldra pinna.
Helmingslikur eru & ad pin born og systkini beri pessa
sbmu breytingu. Breytingin geeti einnig fundist i
flarskyldari aettingjum. Haegt er ad rekja breytinguna i
fjlskyldunni. EKKki er &steeda til erfdaprofa born sem eru
yngri en 18 ara.

Vid maelum med pvi ad pa deilir pessum upplysingum til
aettingja pinna svo peir hafi teekifeeri til pess ad kynna
sér malid. beir geta haft samband vid Erféaradgjof
Landspitalans hafi pau hug & ad koma i erféaradgjof
og/eda erfdarannsékn. Siminn er 543 5070 og
postfangio esd@landspitali.is
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* Heimasida Landspitalans — www.Ish.is
* Krabbameinsfélagio — www.krabb.is

+ [slensk upplysingasida um brjéstakrabbamein
—www.brjostakrabbamein.is

* Upplysingasida um brjésta- og

Tenglar Frekari upplysingar eggjastokkakrabbamein & ensku

—www.facingourrisk.org

* Upplysingasioa um brjostakrabbamein a ensku
—www.breastcancer.org

+ Ahaettureiknivél — www.ask2me.org

* Hdpar & samfélagsmidlum

Annad sem vert er ad nefna:

I undantekningartilfellum getur einstaklingur erft meinvaldandi breytingu i BRIP1 geni baedi fra modur
og fodur. betta veldur sjukdémi sem kallast Fanconi Anemia, Complementation Group J (FANCJ).
petta er afar sjaldgaefur sjukdémur sem hefur i for med sér (medal annars) skopulagsgalla,
vaxtarskerdingu, sjukdom i beinmerg og mikla krabbameinsahaettu. Einkenni sjakdomsins koma
snemma fram. Barn pess sem ber meinvaldandi breytingu i BRIP1 geni faer eingdngu sjukdéminn ef
hitt foreldrid ber einnig meinvaldandi breytingu i sama geni. Fyrir einstaklinga & barneignaraldri kemur
til greina ad kanna hvort maki beri meinvaldandi breytingu i geninu &dur en til barneigna kemur.
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