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Inngangur

Litningarannsoknir héfust 4 Islandi sumarid 1967 4
vegum Erfdafredinefndar Haskéla Islands og
Rannséknastofu Haskdlans vid Bardnsstig. Fyrstu
arin var adaldherslan 16g0 4 ad finna og skra Downs
heilkenni (sem pa nefndist mongolismus) 4 Islandi.
Fjolskyldurannséknir voru gerdar pegar arfgengar
yfirferslur fundust og litningagerd nanustu @ttingja
konnud. Pjénusta vid sjikrastofnanir og lekna var
einnig veitt, vardandi litningarannséknir hja 60rum
einstaklingum med vanskapnad eda vangefni. Fra
arsbyrjun 1976 hafa litningarannsdknirnar sidan verio
4 vegum Rannséknastofu Héaskélans og rekstrarlega
tilheyrt Landspitalanum.

Legastungur (amniocentesis) til fésturgreiningar
hoéfust hér 4 landi 4rid 1973, en fyrstu fimm 4rin voru
oll synin send til Danmerkur til rannséknar. {
legvatninu flj6ta lifandi frumur, svonefndar legvatns-
frumur, sem taldar eru fyrst og fremst upprunnar fra
fostrinu. Legvatnssyni eru tekin med legdstungu viod
15-16 vikna medgongulengd.

Litningarannsoknir 4 legvatnsfrumum hoéfust hér 4
landi 1 juli 1978 og hafa sidan verid fyrirferdarmesti
patturinn { starfsemi litningarannséknadeildar. A
arinu 1983 hofst undirbiningur ad fylgjuvefs-
ranns6knum (chorionic villus biopsy), en syni dr
fylgjuvef m4 taka fyrr 4 medgongutima en legvatns-
syni, eda vido 10 til 12 vikna medgongulengd.
Fylgjuvefsfrumurnar eru af sama uppruna og frumur

fostursins pannig ad par eiga ad hafa alveg somu
litningagerd. Fyrsta fylgjuvefssynio var tekio i agust
1984 og hefur peim rannséknum farid fjolgandi
sidustu drin (mynd 1).

Litningarannséknir eru gerdar til ad finna
litningagalla (chromosomal defect, chromosomal
anomaly), en litningagallar hafa {
samstedur likamlegra og andlegra breytinga, svo sem
Downs heilkenni og Turners heilkenni. Rétt er ad
geta pess ad einnig eru til litningabreytingar sem ekki
hafa { for med sér dgalla, svonefnd litningaafbrigdi
(chromosomal variants).

Litningarannséknir byggjast 4 smdsjarskodun
litninganna dr peim frumum sem teknar hafa verid til
rannséknar. Islenska heitid litningur er bein pyding 4
griska heitinu chromosoma (chromos = litur, soma =
kroppur). Litningar { frumum mannsins eru 46 talsins,
22 por A-litninga og eitt par kynlitninga (XX eda
XY) og mé greina vi0 smasjarskodun pegar fruma er
i skiptingu. Hver litningur hefur sérstaka byggingu,
sem sést mjog greinilega pegar litningunum hefur
veri0 radad eftir sterd og logun (mynd 2).
Litningarnar bera erfoaefnio, 1-3000 gen hver
litningur, pannig ad hver synileg litningabreyting nar
yfir tugi eda hundrud gena.

Litningarannséknir fela i sér raktun lifandi
frumna { sérstoku eti { tilraunaglasi vid 37°C hita og
med strefnisgjof i hitaskdpi. Eftir hafilega langa
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Mynd 1. F]Oldl fylgjuvefssyna a dri frci 7985-2000. Mynd 2. Smcisltirmynd aflilningum ir einni frumu.
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Mynd 3. Edlilegum
litningum tir einni frumu

hefur hér verio radad upp i

23 por. Sioast koma
kynlitningarnir
(hér X og Y).

rektun, par sem frumurnar fjolga sér stodugt, eru
frumurnar heimtar ur glasinu, frumuskiptingar
stoOvadar 4 vissu stigi (metaphasis) og frumu-
kjornunum med litningunum dreift 4 smdsjargler.
Litningarnir eru sidan litadir (til ad gera pa synilega
smasjanni) og skodadir vid stekkunina 100-1000
sinnum. Fjoldi litninganna er talinn { morgum
frumum og bygging einstakra litninga skodud mjog
vandlega. Ljésmyndir eru teknar og gengid fra
litningamynd (karyotype) med rodudum litningum
(mynd 3).

Litningarannséknirnar eru pjonusturannsoknir,
sem gerdar eru samkvaemt dkveOnum dbendingum
(indications). Helstu dbendingar til litninga-
rannsOknar 4 legvatni eru eftirtaldar: pungun hja
konu 35 dra eda eldri, litningagalli hja 60ru foreldri,
litningagalli hjd fyrra barni og loks adrar dstedur
(kvioi, fjolskyldurannsékn og fleira). Fylgjuvefs-
rannsoknir eru hins vegar fyrst og fremst gerdar hja
konum 40 4ra og eldri, vid0 aukna hnakkapykkt
(nuchal thickness) hjé f6stri og pegar fundist hefur
vanskapnadur vid sénarskodun, sem liklegt er talid
a0 stafi af litningagalla.

Litningagallar

Litningagallar nefnast par breytingar sem valdid
geta likamlegum eda andlegum 4gollum. Litninga-
gallar eru oftast medfaeddir og sumir ganga { fjol-
skyldum. Aunnir litningagallar koma hins vegar helst
fyrir { frumum illkynja @xla. Litningagdllunum ma
skipta 1 tvo adalflokka, byggingargalla, par sem
bygging og utlit einstakra litninga er afbrigdilegt, og
fjoldagalla, par sem fjoldi litninga { hverri frumu er
ekki réttur og litningum er ymist ofaukio eda litning
vantar. Da@mi um byggingargalla eru drfelling
(deletion), fjolfjoldun (duplication) og yfirfersla
(translocation). Demi um fjoldagalla eru pristeda
(trisomy), einsteda (monosomy) og fjollitnun
(triploidy). Pekktustu litningagallarnir hja ménnum
eru pristeda 21, pristeda 18, pristeda 13, einsteda X
(annad X-i0 vantar) og auka kynlitningar (XXY,
XYY, XXX). Byggingargallarnir eru sjaldgefari, en
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af vel pekktum byggingargollum ma til demis nefna
urfellingu 4 litningum ndmer 5, 11 og 13.

Downs heilkenni er algengasti litningasjuk-
démurinn (hér 4 landi um 1:900 lifandi ferddra) og fer
nygengid vaxandi med hakkandi aldri mddur,
sérstaklega eftir 40 dra aldurinn. Tali0 er ad pristeda
21 stafi af pvi a0 truflun verdur 4 adskilnadi litninga {
skiptingu kynfrumna foreldranna. Aukalitningurinn
kemur oftast frdi méour barns (80%) pannig ad
truflun 1 eggfrumuskiptingum er algengari en truflun
i sedisfrumuskiptingum. Einstaklingar med auka-
litning nr. 21 hafa einkennandi svipgerd (phenotype)
sem oftast md pekkja vid fedingu. Hofudlag og
andlitsfall eru sérkennileg, pannig ad hofud er litio,
hnakki og andlit flot, nef lagt, breitt er 4 milli augna,
augnrifur hallast og htidfelling sést { innri augnkroki.
Vodvar eru med litilli spennu og taugavidobrogd oft
minnkud. Utlimir eru yfirleitt stuttir og breidir og
innri vanskapnadur getur fylgt, svo sem hjartagalli,
stifla { meltingarvegi og pvagferagalli. Lifslikur eru
minnkadar fra upphafi, einkum vegna hjartagalla, en
sidar er einnig aukin heatta 4 sykingum og hvitbledi.
Proskahomlun er yfirleitt umtalsverd.

Edwards heilkenni: Pristezda 18 er mun sjald-
geefari (1:3000 til 1:8000 nyfeddra) og hefur aldur
madra svipud ahrif 4 nygengid eins og vid Downs
heilkenni. Litningasjikdémurinn er mjog alvarlegur
pannig ad flest born med petta heilkenni deyja strax
4 fyrsta manuoi. Pau fedast 1étt, veikburda og mjog
vanproskud, bedi andlega og likamlega. Hofudlag og
andlitsfall eru sérkennileg, utlimir stifir, fingur
krepptir, okklar skakkir og oftast eru einnig til stadar
hjartagalli og vanskapnadur { meltingar- eda
pvagferum. Bornin narast illa, vaxa litid og eru med
verulega proskahomlun.

Pataus heilkenni: Pristzda 13 tengist aldri 4
svipadan hatt, en er enn sjaldgaefari (1:4000 til
1:20.000). Petta er einnig mjog alvarlegur sjikdémur
og flest bornin deyja 4 fyrsta ménudi. Svipgerdin er
oftast sérstok og einkennandi. Bornin faedast litil og
veikburda, gjarnan med klofna vor og klofinn gém,
afbrigdileg augu og eyru, aukafingur og auka ter,
skekkjur i okklum, naflakvioslit og vanskapnad {
heila. Innri vanskapnadur fylgir gjarnan, svo sem
hjartagallar og pvag- og kynferagallar. Vangefni
hefur reynst mikil hja peim fadu sem lifa lengur.

Par likamlegu breytingar sem fram koma pegar
annan kynlitninginn vantar hjé stilkubérnum mynda
samstedu sem nefnd er Turners heilkenni. Litn-
ingagallinn (45,X) er mjog algengur i fosturlifi og
talid er ad foésturlat verdi { verulegum hluta tilfella,
pegar um essa litningagerd er ad rada. Utlit stdlkn-
anna getur verid einkennandi strax vid fedingu, en
b6 uppgotvast pessi litningasjukdémur oft ekki fyrr
en 4 skolaaldri, 4 kynproskaskeioi eda jafnvel pegar
stilkurnar @tla ad fara ad eignast born. Par eru
smdvaxnar og likamlega 6proskadar, en hafa oftast



edlilega greind. Einkenndi eru breidar hudfellingar
fra halsi og at 4 axlir, lag harlina, breidur brjostkassi,
skakkir olnbogar, fadingarblettir { hid og stutt
midhandarbein. Stilkurnar taka ekki kynproska, fa
ekki tioir og 1 1j6s kemur ad eggjastokkar peirra eru
ndnast engir. Par eru 6frjoar, mynda ekki eggfrumur
og framleida ekki kvenhormoén. Stundum fylgir
medfeddur galli 1 hjartaloku eda { 6s@d og jafnvel
nyrnagallar. Ahrif 4 lifslikur eru p6 oftast litil.

Klinefelters heilkenni stafar af auka X-litningi hja
drengjum (47,XXY). Petta er nokkud algengur
litningagalli (1:500 til 1:2000) og orsaka er talid ad
leita { adskilnadartruflun { kynfrumuskiptingu hja
foreldri. Utlitid er venjulega ekki einkennandi vid
faedingu og oftast uppgotvast sjikdoémurinn ekki fyrr
en 4 skolaaldri. Hegdunarvandamal koma pa 1 1j6s og
namserfioleikar og proskaskortur eru algeng ein-
kenni. Kynferi eru litil, eistu ryr og drengirnir taka
si0an ekki ut kynproska. Sidar kemur 11j6s 6frjosemi,
en innri vanskapnadur fylgir venjulega ekki.

Af litningasjukdémum, sem stafa af bygg-
ingargollum, md nefna Prader-Willi heilkenni, sem
einkennist af vodvaslekju, dprjotandi matarlyst, of-
fitu og broskahomlun. Sjikdémurinn er mjog
sjaldgaefur og stafar af mjog litilli drfellingu 4 litningi
nimer 15. Annad demi er drfelling 4 litningi nimer
13, sem einkennist af mikilli vangefni, vanskapnaoi {
heila, sérkennilegu hofudlagi og andlitsfalli, van-
skapnadi 1 kynferum og stundum @xli { auga. Pad er
einnig mjog sjaldgeft.

Sidustu 20 4rin hafa verid gerdar 250-500
legvatnsrannsoknir 4 ari hér 4 landi til ad leita ad
litningag6llum 4 fésturskeidi (mynd 4). I samantekt
ur nidurstodum pessara dra kemur fram a0 pristeda
21 er algengasti gallinn sem finnst vid litninga-
ranns6kn 4 legvatni, par nast koma kynlitninga-
gallar, sidan pristeeda 18, pa prilitnun (triploidy) og
loks pristeda 13. I fjordungi tilfella af peim
litningagollum sem finnast { legvatnsfrumum, kemur
i 1j6s a0 fostrid er einkennalaus arfberi fyrir litninga-
galla (afbrigdi) sem annad foreldrid hefur einnig.

Tioni litningagalla { legvatnssynum hér 4 landi
sveiflast mjog eftir &rum, par sem synin eru ekki mjog
morg midad vid adstedur hjd 60rum bpjédum, og
hefur hin reynst vera 4 bilinu 1,5-5,0% (mynd 5).

[ kjolfar pess ad litningagalli finnst er foreldrunum
&ti0 bodid upp 4 erfdarddgjof til ad gera peim grein
fyrir edli gallans og Urredum. Alvarlegur litningagalli
leidir oftast til pess ad framkvaemd er féstureyding.
Logd er po6 rik dhersla 4 ad dkvordunin sé { hondum
foreldranna, en ad veittur verdi allur sd studningur
sem heilbrigoiskerfid radur yfir.
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Mynd 5. Hundraoshlutfall litningagalla i legvatnssynum drin 1979-2000. Sveiflur eru

miklar milli dra.
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