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Hugtak Skilgreining

Arfgerð (e. genotype) Erfðasamsetning einstaklinga, getur 
vísað til staks gens eða alls mengisins.

Svipgerð (e. phenotype)
Eiginleikar lífveru (einstaklings) í 
víðustum skilningi, t.d. útlit, hegðan, 
þol og efnaskiptageta.

Genatjáning (e. gene expression)

Í þessari grein er þetta skilgreint sem 
ferli sem breytir erfðaupplýsingum 
í prótín (eða aðra virkni). Stundum 
einnig notað í víðari skilningi eins og um 
myndun svipgerðar frá arfgerð.

Erfðabreytileiki (e. genetic variant)

Breytileiki í röð eða byggingu erfðaefnis  
innan og milli einstaklinga eða stofna. 
Getur leitt til breytileika í svipgerð (t.d. 
sjúkdómum) eða ekki.

Einkirnabreytileiki/Stök 
basabreyting (e. single nucleotide 
polymorphism, SNP)

Skipti á einum basa á ákveðnum stað 
í erfðamenginu (t.d. A yfir T á stöðu 
30200 í Egfr geninu). Slík breyting 
verður fyrst til í einum einstaklingi 
en ef hún erfist áfram getur hún 
orðið algengari og finnst þá í fleiri 
einstaklingum innan þýðis. 

Umframerfðir (e. epigenetics)

Hefur tvennskonar merkingu. Getur 
fjallað um erfðir eiginleika sem ekki 
tengjast breytileika á DNA röðinni 
sjálfri. Einnig notað um byggingu litnis 
í mismunandi frumum og breytingum á 
genatjáningu (sem ekki heldur skýrast 
af frávikum í sjálfri DNA röðinni).

Lífmengjafræði (e. omics)

Safn fagsviða sem fjalla um stór 
gagnasett um lífrænar sameindir á 
mismunandi stigum skipulags eins 
og erfðamengi, umritunarmengi, 
prótínmengi, efnaskiptamengi. Fjallar 
um aðferðir og uppgötvanir á þessum 
sviðum.

Umritunarmengi (e. transcriptome)

Heildarsafn RNA umrita af erfðaefninu 
í frumu eða sýni á ákveðnum 
tímapunkti. Til eru fjölbreyttar gerðir 
af RNA umritum s.s. mRNA, rRNA, 
tRNA og táknalaus RNA. Greiningar á 
umritunarmengjum sýna t.d. hvaða 
gen eru tjáð á ákveðnum tíma eða 
stað í fóstri og geta gefið innsýn í 
genastjórnun og starfsemi.

Sambandsgreining á erfðamengi 
GWAS (e. genome wide association 
study)

Aðferð sem skannar erfðamengið og 
prófar fyrir tengslum erfðabreytileika 
(oftast einkirnabreytileika) og aukinni 
áhættu á sjúkdómum eða öðrum 
einkennum. Prófað er fyrir mun á tíðni 
breytileika meðal einstaklinga með eða 
án sjúkdóms sjúkdóms. Einnig er hægt 
að skoða magnbundna eiginleika eins 
og hæð eða þykkt beina. 
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