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FYRIR EINSTAKLINGA MED MEINVALDANDI BREYTINGU i LZTR1 GENI

1 LZTR1 Nidurstada erféarannséknar leiddi i lj6s ad pu berd meinvaldandi
breytingu i LZTR1 geni.
2 Aheatta Breytingar i LZTR1 geni eru tengdar schwannomatosis (godkynja

taugaslidureexlismyndun), en syndin er breytileg. betta pydir ad ekki

allir sem bera breytinguna fa sjukdém og ad einkenni peirra sem pad
gera geta verid mismikil. Mogulega koma einhverjir peettir vid sogu i

sjukdomsmyndun sem ekki eru enn pekktir, t.d. adrir erfdapeettir eda
oskilgreindir umhverfispeettir.

3  Hvao tekur
nd vio?

Pér verdur visad segulomun a hofdi og hrygg. Meelst er til ad
segulomun hefjist milli 15 og 20 ara og sé endurtekin & 3ja ara fresti.

4  [ttingjar

Fleiri i fijdlskyldu pinni geetu borid pessa sému breytingu og haegt er
ao kanna hvort svo sé med erfdarannsokn.

Erfdaméti LZTR1 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.

Annad eintak gens ber meinvaldandi breytingu
Hvorugt eintak gens ber meinvaldandi breytingu
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Nidurstada BVERVZIEls]

Breyting i LZTR1
SateEInFEI(I geni erfist meod
rikjandi haetti

Ahaetta

. L

Konur og karlar

o 50% likur -
AEttingjar - .
erfist 6had kyni
Naestu Upplysingagjof til
skref aettingja
Tenglar Frekari upplysingar

LZTR1 breytingin sem fannst hja pér er meinvaldandi og
hefur verid tengd vid schwannomatosis (g6dkynja
taugasliouraexlismyndun).

Allir hafa tvo eintok af hverju geni og erfa eitt eintak fra hvoru
foreldri. Meinvaldandi breyting i 6dru eintaki LZTR1 gens
eykur likur & taugasliduraexlismyndun.

Taugasliouraexli geta m.a. komid fram & hud, i hoféi eda vio
hryggsulu og lysa sér sem fyrirferdaraukning undir htd
(hnudar), eda sem verkur eda starfsemistruflun ef aexli prystir
a taugar eoa liffeeri.

Taugasliduraexli eru i flestum tilfellum goéokynja og ekki aukin
krabbameinsaheetta fyrir einstaklinga sem bera meinvaldandi
breytingar i LZTRL1. Lifslikur eru ekki breyttar vegna
breytingarinnar.

Baedi kdrlum og konum sem bera meinvaldandi breytingu i
LZTR1 geni er radlagt fara i segulémun a hoféi og hrygg a 3ja
ara fresti, frd 15-20 &ra aldri. Pannig er haegt ad gripa hratt inn
i ef aexli eru til stadar og koma i veg fyrir verki og/eda
starfsemistruflanir.

Komi einhver einkenni fram, p.e. fyrirferdaraukning undir haé,
verkur eda 6skyrd einkenni 6nnur parf ad rannsaka hvort
taugasliduraexli sé til stadar og ad valda einkennunum. ba parf
ad leita laeknis.

Pa hefur erft breytinguna fréd 6dru foreldra pinna. Helmingslikur
eru a ad pin bérn og systkini beri pessa sému breytingu.
Breytingin geeti einnig fundist i fjarskyldari aettingjum. Mogulega
er haegt ad rekja breytinguna i fjdlskyldunni. ATH! Ekki er asteeda
til ad gera erfdarannséknir hja bérnum yngri en 18 &ra, nema ef
einkenni eru til stadar hja barni.

Vid meelum med pvi ad pu deilir pessum upplysingum til
eettingja pinna svo peir hafi teekifeeri til pess ad kynna sér
malid. Peim er velkomid ad hafa samband vid Erféaradgjof
Landspitalans hafi pau hug & ad koma i erféaradgjof og/eda
erfdarannsokn.

Siminn er 543 50 70 og postfangid esd@landspitali.is

* Heimasida Landspitalans — www.Ish.is

* Upplysingar a heimasiou Genetic Home Reference:
https://ghr.nlm.nih.gov/condition/schwannomatosis#

* Upplysingar a heimasiou Genetic and Rare Diseases

Information Center:
https://rarediseases.info.nih.gov/diseases/4768/schwannomatosis
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