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Kromosomforandring



Genforandring



Sammensatte vansker



Hvorfor gjøres genetisk utredning?



Sykdom ved fødsel

Ytre trekk 

Vekst og utvikling ikke som 
forventet
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Årstall og alder ved diagnose for deltakerne

Fra 2011 til 2019

Fra 2 års alder til 12 årsalder



mutasjon delesjon

Ubalansert  translokasjon

mikroduplikasjonssyndrom

mikrodelesjonssyndrom

X-bundet  

duplikasjon

p
q

mikrodelesjon

mikroduplikasjon



Syndrom

Symptomer og funn som opptrer samtidig  



Gentest

“Arvestoffet”

Kromosomer og gener

DNA

Levende 
celler
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Deoxyribo

Nucleic

Acid 

DNA



DNA dobbelspiralen bindes sammen av 
baser som opptrer i par
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Hele DNA er 3 milliarder basepar



Kromosomer og gener

Totalt ca 2 m DNA tråd 

Bare 3 cm består av  
gener

Totalt ca 20 000  gener



Gener og proteiner

Hvert gen er en oppskrift 
på et protein

Hvert protein har sin 
funksjon i cellen







P- armen

q-armen

centromer

Region
Bånd
Sub-bånd

Region
Bånd
Sub-bånd
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https://ghr.nlm.nih.gov



Celledeling

Hvert kromosom i en 
celle kopierer seg selv 
slik at dattercellene blir 
en nøyaktig kopi av 
morcellen når det 
gjelder arvemateriale







Kopiering av DNA og celledelingen er en sårbar 
prossess.

Da kan det oppstå  forandringer 
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Mutasjoner 
Forandring i 
arvematerialet

Enten i et enkelt gen eller i 
et område med flere gener

Mutasjoner er vanlig hos 
alle 

Ikke alle får noen 
betydning



Ubalanse i gendose kan gi sykdom eller endret funksjon

Variasjon  i antall kopier av et gen (Copy Number Variation)

• Delesjon- mangler et område med gener

• Duplikasjon- har dobbelt opp av et område med gener



Kjønnscelledannelse, eksempel

Kromomsompar nr  1

Modifisert etter http://www.old-ib.bioninja.com.au



Kjønnscelledannelse, eksempel

Et kromosompar 
som har doblet seg 

til to tråder før 
celledeling
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Modifisert etter http://www.old-ib.bioninja.com.au



Kjønnscelledannelse, eksempel

Et kromosompar 
som har doblet seg 

til to tråder 

Blander arveanlegg 
mellom de to 

kromosomene i 
paret 

Modifisert etter http://www.old-ib.bioninja.com.au



Kjønnscelledannelse, eksempel

Modifisert etter http://www.old-ib.bioninja.com.au

Et kromosompar 
som har doblet seg 

til to tråder 

Fire 
kjønnsceller 

med et 
kromosom fra 

par 1



http://learn.genetics.utah.edu



Kromosom- og genforandringer

For mye eller for lite kromosommateriale

hele kromosomer 

biter av kromosomer

«bittesmå» biter av kromosomer ( mikro-)

Forandring i enkeltgener
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Delesjon





Dobbelspiralen består av fire byggesteiner 
som kalles baser

A
C
T
G



DNA består av 3 milliarder basepar

A binder seg til  T

C binder seg til G



Området som er deletert eller duplisert angis i 
antall basepar 

1Kilobase=1Kb=1000 basepar

1Megabase=1Mb=1 million basepar



Mikrodelesjon 

Færre enn 5 millioner basepar (5 Mb) mangler 



Mikroduplikasjon

Området som er doblet inneholder 
færre enn 5 millioner basepar (5Mb) 



Translokasjon





http://www.alibabafraud.com



Celledeling i fosterstadiet

http://www.bioteknologiradet.no https://snl.no/



Kopi nummer variasjon (CNV)

To utgaver (kopier) av hvert gen er det optimale

Mange gener fungerer ikke hvis ikke begge kopier er 
tilstede

Tre kopier av gener  kan også gi symptomer
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Hvordan tolke et funn ?

Størrelsen på området

Hvilke kjente gener er i området?



Delesjon Er det et 
«kandidatgen» i 
området som 
bestemmer 
hvilke 
symptomer 
delesjonen gir ?



TRIO

Undersøkelse av alle gener (exomet) av barn og 
foreldre

Finner genetisk årsak hos omtrent halvparten av 
alle med moderat til alvorlig utviklingshemming



Konsekvenser av mutasjoner

Avhenger av genets funksjon

Det kan finnes mange  normalvarianter av samme gen

Variant of unknown significance VUS



Bruk av 
internasjonale 
databaser



Konsekvens av kromosomvariasjon (CNV)

1. Uskyldige normalvariant

2. Økt sårbarhet for utviklingsforstyrrelse

3. Betydelig påvirket utvikling



Viktige begreper

• Gjennomslagskraft (penetranse)

• Symptomutbredelse (ekspressivitet)

Det er typisk for mange sårbarhetsvarianter er at de har 
moderat gjennomslagskraft og variabel ekspreessivitet

Derfor kan samme genetiske forandring gi mange/få eller 
forskjellige symptomer 



Sykdomsgivende mutasjon ? 

Oppstår tilfeldig i kopiering av DNA

Tilfeldig om mutasjonen rammer et gen eller ikke

Vi har alle i gjennomsnitt to-tre genvarianter som 
er nyoppstått fra våre foreldre



Mutasjon i enkeltgen-et eksempel

Modell av Leptinproteinet 
(et hormon)

Science Source - Leptin molecule



Knock-out musemodeller i forskning, eksempel

https://www.nature.com/articles/s41574-018-0091-4

Frisk mus

Mus som mangler 
metthetshormonet 
Leptin fordi man har 
påført laboratoriemusa 
en mutasjon
i leptingenet



X-bundet arv

Rammer bare gutter 
(som hovedregel)

Gutter har bare
et X-kromosom



Genetisk er ikke det samme som arvelig

Forandringen kan være nyoppstått eller den kan 
være nedarvet fra en forelder
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Gensvaret – bare en bit i puslespillet

Samme genforandring kan gi 
forskjellig funksjon

https://www.ting.no/goki-puslespill-klokke



Hvor kan man finne informasjon?
http://www.frambu.no/tema

http://www.frambu.no/svaert-sjeldne-kromosomavvik



www.genetikkportalen.no

www.frambu.no



Hvor kan man finne 
informasjon?

http://www.socialstyrelsen.se/

ovanligadiagnoser/kromosomavvikelser-enoversikt

https://www.rarechromo.org/disorder-guides

http://www.socialstyrelsen.se/


Medisinsk rettet informasjon

• Orpha.net
• GeneReviews
• OMIM

Interesseorganisasjoner

Sosiale medier



Unique

Unique



https://ghr.nlm.nih.gov/condition



https://rarediseases.info.nih.gov/


