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Kafli 1-1

Erfoafraedi fjallar um erfdir. Flutningur eiginleika fra foreldri til afkveemis kallast erfdir.

DNA er grunnefni erfoa (erfdaefnid). Allar upplysingar sem parf til ad mynda lifveru
og stjérna likamsstarfsemi hennar finnast par. (DNA isl:DKS —
Deoxyribdsakjarnsyra)

James D. Watson og Francis Crick hlutu nébelsverdlaun arid 1962 fyrir rannsoknir %‘,
sinar a byggingu DNA. & xr

Gregor Mendel gerdi tilraunir med raektun gardertuplantna.

Mendel Iét t.d. lagvaxnar og havaxnar plontur aexlast saman. Af tveimur lagvoxnum
uxu eingdngu lagvaxnar plontur. Nyju plonturnar liktust foreldraplontunni og voru
kalladar hreinraektadar. Sumar havaxnar plontur gafu af sér baedi havaxnar og
lagvaxnar plontur. baer havoxnu voru mun fleiri. Mendel s& ad i tilfelli havoxnu
plantnanna veeru tveer gerdir, hreinraektadar og kynhreinar eda kynblendnar.

Mendel préfadi kynblondun med hreinrsektadri havaxinni plontu og lagvaxinni plontu.
Allar plontur i naestu kynsléd voru havaxnar (F1). baer voru svo latnar aexlast med
sjalffreevun (frjokorn og egg renna saman i sama blomi) og 6likt pvi sem var
buist vido komu baedi fram havaxnar og lagvaxnar plontur i naestu kynsloo (F»).
Havoxnu plonturnar i F;1 voru ekki kynhreinar heldur geymdu peaer erfoapaetti

fyrir baedi havaxnar og lagvaxnar pléntur. | kynblendnum einstaklingum eru s.s.
badir peettir fyrir hendi en adeins annar kemur fram. Pessir erfdaeiginleikar
kallast gen og hefur hver einstaklingur sem verdur til vid kynaexlun tvo gen i
frumum sinum fyrir hvern eiginleika. SREGOR MENDEL

the First Genelicist

e

Sterkari eiginleikinn kallast rikjandi (s& sem kemur fram).

Veikari eiginleikinn kallast vikjandi (sa sem virdist hverfa). P-kynsléain

. .. , L. . . foreldrakynsléd
Stafir eru notadir til ad tdkna eiginleika, t.d. H fyrir haed. F1-kynslodin fyrstu

W . ] fkomend
Rikjandi gen eru tdknud med storum staf (H) areoment
F2-kynslédin naestu

Vikjandi gen eru tdknud megd litlum staf (h) afkomendur

Logmal erfdafreedinnar

Mendel gerdi tilraunir med fleira en heed plantna (t.d. lit og 16gun freeja). [ 6llum
tilfellum par sem hann Iét tveer kynhreinar plontur hvora med sinn eiginleika aexlast
saman bléndudust eiginleikarnir ekki i afkveemunum.
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Einstaklingar sem hafa eins gen fyrir tiltekid einkenni, t.d. SS eda ss, kallast
kynhreinir eda arfhreinir. Einstaklingar sem hafa 6lik gen
fyrir tiltekid einkenni, t.d. Ss, kallast kynblendingar og eru
arfblendnir. [ tilraun Mendels var hann med tveer arfhreinar
plontur med sitthvorn eiginleikann en afkveemin urdu
arfblendin. o e

Allele for purple flowers

Genapar eda genasamseeta eru gen sem akvarda sama \ T
eiginleika og sitja i sama seeti & sitthvorum litningnum. Eitt e e
par af erféapattum er pa stadsett a sitthvorum litningnum i o Aot o e towers
sama seeti. b.e.a.s. gen fyrir tiltekinn eiginleika fra 6dru

foreldrinu er i tilteknu saeti & 6drum litningnum og hitt genid fyrir sama eiginleikann fra

hinu foreldrinu er i sama saeti & hinum litningum.

Hvort foreldrid arfleidir pvi annan pattinn i hverju pari til afkveema. Afkvaemido hefur
pvi eitt genapar fyrir hvert einkenni sem samanstendur af einu geni fra hvoru foreldri.

pad utskyrir hvers vegna greent free getur komid Ut fra tveimur pléntum sem bera gul
free. Erfoapatturinn fyrir greenu fraein eru i badum foreldrum. Arfgerd foreldranna er
Gg og pvi er greeni liturinn dulinn i foreldraplontunni en getur komi fram hja
afkveeminu.

Litningar eru pradlaga frumuliffaeri i frumukjarna. Litningar geyma genin sem
akvarda alla eiginleika lifverunnar. Litningar eru i pérum eda samstaedum einn fra
hvoru foreldri. Fjoldi peirra er mismunandi eftir lifverum.

Ryriskipting eda meidsa kemur i veg fyrir ad litningar i afkveemi verdi tvofaldir & vid
litninga foreldranna. HUn & sér stad pegar kynfrumur myndast (sdd- og eggfrumur).
Kynfrumurnar innihalda pvi helmingi feerri litninga en adrar likamsfrumur foreldranna.
Vid samruna kynfruma fa afkveemi edlilegan fjdlda litninga. Nyja fruman sem myndast
kallast okfruma.

Hja manninum eru 46 litningar i likamsfrumunum en 23 i kynfrumunum. Pegar tveer
kynfrumur renna saman inniheldur nyja fruman 46 litninga (23+23).

Hja bananaflugu eru 4 litningar i likamsfrumu en 2 i kynfrumum. Pegar tveer
kynfrumur renna saman myndast ny fruma sem inniheldur 4 litninga.

Ryriskipting er fléknari en venjuleg frumuskipting og fer fram i tveimur aféngum.
Foreldrafruma sem hefur 4 litninga i tveimur pérum byrjar & pvi ad tvofalda litningana
og litningarnir verda 8. Fruman skiptir sér svo i tvennt og samstaedu litningarnir
skiljast ad og dreifast jafnt i détturfrumurnar, hvor détturfruma hefur pa 4 litninga (jafn
marga og i upphafi). Détturfrumurnar skiptast svo aftur i tvennt og veroa til fjorar
détturfrumur sem innihalda hver 2 litninga (helmingi
feerri en modurfruman). Samsteaedir litninga hafa auk
pess skilist ad og pvi er petta I6gmalid um adskilnad
samsteaedra litninga. (pegar okfruma myndast verdur
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einn litningur frA modur samstaedur 6drum litningi fra fodur).

Logmalid um 6hadda samrdédun

Lifverur hafa marga olika eiginleika og pegar paer sexlast saman erfast genapor a
mismunandi litningum éhad hver 6drum. Pad pydir ad po lifvera erfi eiginleikan ad
vera havaxinn pydir pad ekki ad allar lifverur sem erfda pad ad vera havaxnar erfi t.d.
sama litarhaft. Ef genin veeru hins vegar 6ll & sama litning myndu pau ekki skiljast ad
6h&d hvert 6dru og einstaklingar erfa somu eiginleikana.

Arfgerd og svipgerd

Svipgerd: er greinilegt, oftast sjaanlegt einkenni lifveru. Hvernig arfgerdin kemur
fram.

Arfgerd: genauppbygging lifverunnar. Hvada gen hudn er med til ad stjérna
einkennunum. Er han arfhrein gagnvart eiginleikum (t.d. HH) eda arfblendin (Hh).

Reitatoflur

Reitatoflur eru notadar til ad sja mogulegar utkomur Ur kynbléndun (sja mynd 1-11
bls. 16). Daemi um tvo arfhreina naggrisi med sitthvorn litinn sem eiga saman
afkveemi. Kvendyrid hefur svartan feld og arfgerdina SS, karldyrid hefur hvitan feld og
arfgerdina ss. Oll afkveemi fa eitt gen fra modur fyrir litarhaft (S) og eitt gen fra fodur
(s). bvi eru oll afkveemin arfblendin og hafa arfgerdina Ss. bPar sem genid fyrir svarta
feldin er rikjandi (S) eru allir naggrisirnir svartir og engin sjadanlegur munur & peim og
arfhreinum svértum naggrisum (SS). Svipgerdin er pvi su sama p.e. sama einkennid
sem kemur fram en arfgerdin er 6lik (SS og Ss)

Ef t.d. tveir arfblendnir svartir naggrisir (Ss + Ss) eignast afkvaeemi saman eru ¥ likur
a pvi ad arfhreinn svartur naggris komi fram (feer pa rikjandi gen fr4 badum
foreldrum). ¥ likur a ad hann sé svartur arfblendin (Ss) (faer pa eitt rikjandi og eitt
vikjandi gen fra sitthvoru foreldri. % likur & ad hann verdi arfhreinn hvitur (ss) (feer pa
vikjandi gen fra badum foreldrum. Sja mynd 1-12 bls. 16

SS - arfhreinn Ss - arfblendinn

Ss - arfblendinn ss - arfhreinn
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Arfgerd: SS svipgera: svort

Arfgerd: Ss svipgerd: svort
Arfgerd: sS svipgerd: svort
Arfgerd: ss svipgerd: hvit

Fyrstu prju dyrin hafa sému svipgerd en Olika arfgerd. Sidasta dyrid hefur olika
arfgerd og o6lika svipgerd en hin prja dyrin.

Arfgerd reedst vid frjovgun, pegar saddfruma rennur saman vid eggfrumu. bessari
arfgerd heldur einstaklingurinn Ut alla sina aevi, pvi vio getur ekki skipt Ut genum og
fengid ny. Svipgerd er hinsvegar alltaf ad breytast. Hudlitur okkar dokknar pegar vid
forum til solarlanda. Hérid lysist & sumrin hja sumum. Vid steekkum er vid eldumst og

hrornum ad lokum.
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Kafli 1-2

Hugtdk sem parf ad pekkja: 6fullkomid riki, litningakenningin, stokkbreytingar,
kynakvordoun og erfoataekni

Ofullkomid riki: i sumum genapérum eru genin hvorki rikjandi né vikjandi.
Daemi: hreinraektud raud undrablém (RR) aexlast vid hreinraektud hvit undrablom
(HH) og fram kom bleikt undrablém (RH) i naestu kynsléd (sja mynd 1-13). Ol
genin eru tAknud med hastdfum af pvi ad hvorugt genid rikir yfir hinu.

Gerist lika hja dyrum og ménnum. Svartar og hvitar fjadrir hja andaldsiuhaenum
hvorugar rikjandi. Arfblendin haena faer svartar fjadrir med hvitum doppum, fjadrirnar
hafa blagraan blee.

Litningakenningin: (Walter Sutton) litningar i engisprettu rannsakadir. Kom i ljés ad
han hafdi 12 litningap6r eda 24 litninga. Kynfrumurnar innihéldu annan litninginn ar
hverju pari p.e. 12 litninga. Eftir samruna kynfruma myndadist okfruma med
upphaflegum fjolda litninga p.e. 24 litningum (12 litningap6rum).

Stokkbreytingar: stundum koma fram ny afbrigdi sem ekki er haegt ad utskyra med
erfdalogmalum. Kallast stokkbreyting og verdur vegna breytinga i einstokum genum
eda heilum litningum. Stokkbreytingar i likamsfrumu hefur bara ahrif & lifveruna sem
ber hana. T.d. pegar krabbameinsfruma myndast.

Stokkbreytingar i kynfrumu getur borist til naestu kynslédar og valdid breytingum a
eiginleikum neestu kynslddar — geta att sér stad af tilviljun eda vegna umhverfispatta
eins og geislunar eda eiturefna.

Flestar stokkbreytingar eru skadlegar — 6liklegt ad lifveran lifi af og fjolgi sér.

Daemi um stokkbreytingar: sigokornabddleysi — alvarlegur blodsjukdémur af voldum
genastOkkbreytinga. Raudkorn eru eins og sigd eda halfmani i laginu. Veldur
surefnisskorti (ekki haegt ad flytja naegilegt sdrefni um likamann). Geta myndad kekki
og stiflad érgrannar aedar. (sja mynd 2-4 bls. 32)

Einstaka stokkbreytingar valda gagnlegum eiginleikum i lifveru, t.d. vidnam gegn
vissum sjukdémum, betri afkoma o.s.frv.

Margar stokkbreytingar eru hlutlausar — valda ekki greinilegum breytingum i svipgera.
Sumar stokkbreytingar eru bannveaenar.

Kynakvordun: litningar kvendyra eru allir eins ad I6gun en hja karldyrum eru litningar
eins pars Olikir ad l16gun. Annar er staflaga — nefndur X-litningur hinn er eins og
krokur nefndur Y-litningur (sja mynd 1-16 bls. 21).

X- og Y-litningar akvarda kyn einstaklinga. Konur hafa tvo X-litninga en karlar einn X-
og einn Y-litning. Kallast kynlitningar.



Erfoateekni: erfdatdknmal er leidbeiningar um hvernig allar frumur proskast. Bydur
upp & nyja moguleika i liffreedi, erfdaverkfreedi og erfdataekni.

Erfoateekni byggir m.a. a pvi ad taka bat ir DNA-sameind og setja nyjan but i
stadinn. Pannig er haegt ad flytja einstok gen a milli fjarskyldra lifvera. Erfdabreytt
lifvera inniheldur DNA-but Ur annarri lifveru. T.d. DNA-bGtur ar manni i bakteriu.
Bakterian fjdlgar sér svo med nyju einkenni gettad fra manninum.

Bakteria hefur hringlaga frumuliffaeri sem heitir Plasmid (sja mynd 1-20 bls. 23).
Sértok ensim geta klippt but ar plasmidinu. Akvedin tegund ensima klippa lika but Gr
DNA i mannsfrumu. Flutningsensim sja um ad flytja (ferja) batinn yfir i plasmid
bakteriunnar og heill hringur myndast & ny. Plasmidid inniheldur nd nyja upplysingar
um hvernig eigi ad mynda akvedid prétin manna. Plasmidinu er komid fyrir i
bakteriunni og ef allt gengur vel myndar nyja bakterian og afkomendur hennar
mannaprotin Ur upplysingum sem DNA-buaturinn geymir.

2-1 Erfdir manna
Genin i einni mannsfrumu eru u.p.b. 80.000 og radast a 46 litninga i 6llum frumum
likamans nema kynfrumum.

46 litningar — 23 litningapor/samsteedur.

Hver samstaeda hefur genapdr sem hafa ahrif & tiltekna eiginleika t.d. augnlit, harlit
og légun eyrnasnepla.

Samsteett gen kemur fra hvoru foreldri — eintak af hverju geni frd badum foreldrum.
Eiginleikarnir &kvardast svo af pvi hvernig genin vinna saman.

Starf gena er ad gefa frumum skipanir um hvada prétin eigi ad framleida, hvernig og
hveneer.

Alls konar prétin eru til i likamanum og mé t.d. nefna blédrauda, insulin og hormaon.

Fjolgena erfdir — er pegar fleiri en tvd gen akvarda eiginleika sem koma fram.
Eiginleikar akvardast ekki alltaf med einféldum heetti eins gerist med lit naggrisanna
eda haed gardertuplantanna. A sumum eiginleikum starfa mérg gen saman.
Hudliturinn er gott deemi um pad. Fjégur genapdr starfa par saman og fer hadliturinn
eftir mismunandi samsetningu pessara gena. Greind og haed eru lika talinn stafa af
fjolgena erfoum.

Margfaldar genasamsaetur — pa koma fleiri ein tvaer genasamseetur til greina pé svo
einstaklingur sé adeins med tvo gen. Blodflokkarnir gott deemi um pad. bar eru prju
gen sem koma til greina en einstaklingurinn ber adeins tvo gen.

Folk er i A, B, AB eda O-blodflokki



A og B eru baedi rikjandi gen en O er vikjandi gen

AB-bl6odflokkur — A fra 6dru foreldri og B fra hinu — baedi
rikjandi

A- blodflokkur — AA eda AO — A rikjandi — A fra 6oru
foreldri og A eda O fra hinu

B- blodflokkur — BB eda BO - B rikjandi — B fra 6dru
foreldi og B eda O fra hinu

O-blédflokkur — OO — O frd bddum foreldrum.

Daemi um hugsanlegar utkomur i reitartoflum:
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Arfgengir sjukdomar

Villa getur leynst i byggingu gens og ef genid stjornar byggingu & mikilveegu prétinu
verdur lika villa & prétininu. Prétinid gegnir ekki hlutverki sinu eins og pad & ad gera.
Ef genid erfist er pad deemi um arfgengan sjukdém. bad er haegt ad medhondla
marga erfoarsjukdoma en ekki haegt ad leekna pa. Til pess ad laekna pa yrdi ad skipti
Ut gallada geninu eda leidrétta villuna i 6llum peim frumum par sem pad starfar.
(mismunandi gen starfa i mismunandi likamsfrumum. Ekki sému genin sem starfa t.d.
i haofrumu og blédfrumu en frumurnar innihalda pé 6ll genin).

Pad hefur tekist i tilraun med marblaedi (galladur blédraudahluti) par sem gert var vid
gallad gen og pvi komid fyrir i bl6dmyndandi frumum ar froski. Pa tokst ad fa edlilega
blédraudasameind manns. Genalaekningar eru samt sem adur a algjéru frumstigi.

Sigokornablédleysi er t.d. arfgengur sjukddmur og parf pa einstaklingur ad erfa gallad
gen fra badum foreldrum og vera arfhreinir. Gallada genid veldur galla i
blédraudasameindinni p.a. han er eins og manasigd i laginu (mynd 2-4 bls. 32).

Kyntengdar erfdir — Y-litningar hafa fa eda engin gen sem stjérna einhverju 6dru en
karlkynseinkennum. X-litningar hafa hins vegar fleiri gen sem stjéorna 6drum
eiginleikum en peim tengjast myndun kyns. A X-litningi eru pvi fullt af genum sem
karlar erfa hvort sem pad er vikjandi eda rikjandi gen af pvi ad pad er ekki
samsvarandi gen & moti & Y-litningi.
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Kyntengd gen: eiginleikarnir eru kyntengdir par sem peir erfast med Lf;fv' L’““"‘
kynlitningi. Y regions
Konur hafa tvo X-litninga. Ef paer fa vikjandi gen a 6drum litning og U
rikjandi & hinum koma ahrif vikjandi litningsins ekki fram. Karl feer aftur '
a4 méti pad gen sem kemur fram & X-litningi hvort sem pad er rikjandi

eda vikjandi par sem ekki er samstaett gen & moti a Y-litningi. par af L4
leidandi hafa karlmenn oftar tilhneigingu til ad erfa akvedna sjukdéma tengdum
genum & kynlitningi heldur en konur.

Daemi: litblinda er kyntengdur vikjandi eiginleiki og fleiri karlmenn eru med litblindu en
konur. Eiginleikinn er vikjandi og pvi parf konan ad erfa tvo litblindugen til ad
eiginleikinn komi fram en karlmadur adeins eitt.

Dreyrasyki — vantar storknunarefni i bl63id (pad storknar haegt eda storknar ekki).
Oft kalladir bleedarar. Algengt hja kongafélki i Evropu a 19.6ld (sja mynd 2-9 bls. 35).

Konur eru arfberar og karlar bleedarar. Genid er stadsett a X-litningi. Karimenn geta
pvi eingbngu erft petta frA modur par sem peir f4 Y-litning fra fédur. Ef karimadur er
blaedari erfa deetur genid fra fodur en ekki synir par sem paer f4 X-litninginn fra fodur
en synirnir Y-litning. beer fa hins vegar ekki sjakdominn, af pvi ad hann er vikjandi, en
eru arfberar og synir peirra prgeta pvi erft sjakdominn. Baedi deetur og synir geta erft
genid frA moédur. Pad er mjog sjaldgaeft ad kona fai pennan sjukdom en pa parf hin
ad erfa genid baedi frA modur og fodur.

M6dir er arfberi
50% likur & ad deetur verdi arfberar.
50% likur & ad synir fai sjokdom.

Oadskilnadur samstaedra litninga

Fadir hefur sjakdém
Allar deetur verda arfberar.
Synir f& ekki sjikdom,

Vid ryriskiptingu skiljast litningapdr venjulega ad. Einstaka sinnum gerist pad ekki
med réttum haetti og likamsfrumur erfa pa annadhvort fleiri eda feerri litninga.
Pekktasta deemid um pennan litningagalla er downsheilkenni en par er ad finna prja
litninga & litningapari 21. Mismunandi likamlegir gallar koma péa fram og proskaheft
ad einhverju leiti. Fleiri gallar eru til svo sem auka Y-litningur hja kariménnum, einn

tion event
seudoautosomal



eda prir X-litningar hja konum, aukalitningur nr. 13 eda 18, pristeeda par sem fram
koma 69 litningar o.s.frv. | sumum tilfellum eru litlar eda engar lifslikur hja fostri sem
hefur gallan og i sumum tilfellum faedist fostur med einhverja eda mikla galla eda
vanskopun.

Heegt er ad greina litningagalla med legvatnsastungu. Legvatnssyni er tekid og i pvi
eru frumur Ur féstrinu. baer eru reektadar og litningarnir i peim rannsakadir.

Erfdir og umhverfi

Sumir eiginleikar eru algjorlega hadir erfoum, t.d. harlitur. Margir eiginleikar eru hins
vegar pannig ad umhverfid getur haft ahrif a pa. Deemi um pad er vodvastyrkur. FOIk
erfir misjafna tilhneigingu a ad fa4 vodva en likamspjalfun skiptir lika mali. Matarsedi
hefur mikil ahrif ef folk & ad né fullum og edlilegum proska. Haed erfist en 1élegt
mataraedi getur dregid Ur vexti.

Rannsoknir & eineggja tviburum hafa synt mikid fram a ahrif umhverfis oo erfoa.
Eineggja tviburar eru erfdafreedilega eins og syna oft 6trdlega svipada hegdun sem
skyrist af erfoum (sést best hja tviburum sem hafa verid adskildir i aesku). Pad sem
greinir p4 ad stafar af umhverfisdhrifum eda stokkbreytingum a genum.

Eineggja tviburar koma ar sému okfrumunni (eitt egg og ein sddfrum) sem hefur
skilist ad pegar hun hefur skipt sér. beir eru pvi erfoafreedilega eins.

Tvieggja tviburar koma ar sitthvorri okfrumunni (tvé egg og tveer s&dfrumur) og eru
pvi jafnskyldir tviburasystkini sinu eins og 6drum systkinum.

2-2 Nyjungar i erfdafraedi
Afurdir splaest DNA

Mannvaxtarhormén - erfdabreyttar bakteriur (gerlar) mynda vaxtarhormon. Bérn sem
mynda ekki naegjanlega mikid af pessum horménum eru sprautud med
vaxtarhormonum til ad na edlilegum vexti.

Insalin — stjérnar sykurmagni i blédi. Skortur a pvi veldur sykursyki. Erfoabreyttar
bakteriur framleida mannainsulin.

Interferon — verst gegn veirum sem koma inn i likamann. Myndast pegar veira fer inn
i frumu likamans. Erfdabreyttar bakteriur framleida interferén med spleestu DNA.

Einraektun (klénun)

Erfdarefni ar frumu er komid fyrir i eggfrumu og han proskast. Engin blondun &
erfdaefni & sér stad og pvi verdur nyji einstaklingurinn nakveemlega eins og sa fyrri.
Ferlio er p6 mun fléknara. Pad hefur tekist ad einraekta nokkur dyr s.s. kind, mys,



nautgripi, svin og geitur en adeins 6rfa prosent fosturvisa lifa og algengt ad feedd
afkveemi proskist ekki edlilega.

Erfoabreytt matveeli

Ymsar breytingar gerdar & matvaelum pa adallega nytjapléntum sem gera peer t.d.
oneemari fyrir ymsum sjukdomum sem leidir til minni notkunar a eiturefnum eda
einhver breyting verdour & geedum afurdanna.

Greining erfdamengis mannsins

Markmidid er ad fa ymsar grundvallarupplysingar um stjérnun a frumustarfsemi
sérstaklega vardandi vOxt og proskun peirra. Audvelda leitina ad gélludum genum
sem tengjast erfioum sjukdomum. Flyta ef til vill fyrir ad laekning finnist. Lyfjafyrirteeki
taka patt i pessu og leggja kapp a ad vera fyrst til ad préa ny lyf gegn ymsum
Oleeknandi sjukdomum og nu pegar er buid ad kortleggja gen fyrir marga sjukdéma
(sja mynd 2-16 bls. 41).
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