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Inngangur

[ dag eru 1idin um 20 ar sidan genin tvo, BRCA1 (breast cancer
gene one) og BRCA2 (breast cancer gene two) voru einangrud. Fjol-
pjodlegar rannsdknir, medal annars fra fslandi, syndu ad stokk-
breytingar i pessum genum auka likur & brjostakrabbameini til
muna asamt pvi ad auka likur & 60rum tegundum krabbameina
og pannig stytta lifslikur arfbera.* A [slandi er ein stokkbreyting
i BRCA2-geni (NC_000013.10:g.32905145_32905149delTCAAA;
pekkt sem 999del5) til stadar hja 0,8% Islendinga.>” Pessa svokéll-
udu landnemastokkbreytingu ma rekja til sameiginlegs forféour
og er hin mun algengari en stokkbreytingar i BRCAI-geni hér &
landi. BRCA2-stokkbreytingin finnst i um 7% kvenna sem grein-
ast med brjostakrabbamein 4 fslandi® en stokkbreytingar i BRCA1-
geni eru aftur 4 moéti fatidar og finnast i minna en 1% kvenna med
brj6stakrabbamein 4 fslandi.?

[slensk erfdagreining dsamt 6drum visindaménnum innan
heilbrigdispjonustunnar hefur i gegnum rannsoknir sinar afl-
ad erfdaupplysinga um stéran hluta pjodarinnar” en mikid hefur
verid deilt um hvort og pa hvernig megi nyta pessar upplysingar
til heilbrigdispjonustu eda forvarna. Par skarast vidhorf um rétt
kvenna til ad fa vitneskju um eigio heilsufar og ad geta haft ahrif
par &, vio rétt kvenna til pess ad hafna slikum upplysingum. Pessi
umraeda hefur adallega farid fram milli leekna, siofredinga og
visindamanna og litid hefur verid gert i pvi ad kanna vidhorf is-
lenskra kvenna.

[ rannsdkn frd arinu 1998, sem tok til 534 kvenna sem komu
i krabbameinsleit hja Leitarstod krabbameinsfélags Islands, kom
fram ad 74% peirra hofou ahuga a a0 fara i erfdaprof og voru
ungar konur liklegri til ad vilja fara og einnig paer sem ottudust
brjéstakrabbamein.’’ Nidurstodur rannsdknarinnar gafu til kynna
ad asokn islenskra kvenna 1 erfdaprof yroi mikil ef slik prof yrou
i bodi fyrir almenning. Jafnvel paer konur sem ekki hofou attar-

AGRIP

TILGANGUR

Markmi® rannséknarinnar var ad kanna vidhorf islenskra kvenna til
erfdaupplysinga, erfdaradgjafar og erfdaprofs vegna stokkbreytinga i
BRCA-genum sem auka verulega dhaettuna & illvigum krabbameinum.

EFNIVIDUR OG APFERDIR

Konum sem komu i krabbameinsskodun & Leitarstdd Krabbameins-
félagsins fra 12. oktober til 20. nbvember 2015 var bodin patttaka.
Patttaka folst i svorun & stuttum rafreenum spurningalista um bak-
grunn, fjélskyldusdgu um krabbamein dsamt pekkingu og dhuga a
erfdaradgjof, erfdaprofi vegna BRCA-stokkbreytinga og hvort upplysa
aetti konur sem vitad er, til deemis vegna visindarannsékna, ad eru
arfberar. Notast var vid lysandi tolfreedi og kikvadratprof til ad skoda
vidhorf kvennanna til ofangreindra patta.

NIDURSTOBUR

1129 konur (69% svarhlutfall) svérudu spurningalistanum. Medal-
aldur var 47 ar (sponn: 21-76 ara) og teeplega helmingur (47%) pekkti
til BRCA-stokkbreytinga. Ohad settarségu um krabbamein hafdi
meirihluti kvenna ahuga & ad fara i erfdaradgjof (79%) og i erfda-

prof (83%), sérstaklega yngri konur (radgjof: p<0,0001, erféaprof:
p<0,0001). Hins vegar héfdu einungis 4% kvennanna pegar farid i
erfdaradgjof og 7% i erfdaprof. Konur med eettarségu um krabbamein
h&fou meiri vitneskju um BRCA-stokkbreytingarnar (p<0,0001) og
virtust sidur hreedast afleidingar pess ad hafa slika stokkbreytingu
(p<0,0001) samanborid vid konur med litla settarségu. Ohad settarsdgu
hafdi helmingur (49%) ahyggjur af pvi ad nidurstédur erfdaprofa heféu
ahrif & sjukratryggingar. Neer allar konurnar (97 %) voru hlynntar eda
mjog hlynntar pvi ad erféaupplysingar sem liggja fyrir vegna visinda-
rannsékna séu nyttar til ad upplysa arfbera stokkbreytinganna.

ALYKTUN

Vidhorf islenskra kvenna er jakveett gagnvart erféaradgjof og erfda-
préfs vegna BRCA-stokkbreytinga en um helmingur virdist hafa
ahygagjur af skertum rétti til sjikratrygginga i kjolfar jakveedrar nidur-
stodu. Pratt fyrir pad er skyr vilji fyrir pvi ad upplysa skuli arfbera um
stédu sina i forvarnarskyni.

doi.org/10.17992/1b1.2018.06.189

sogu um brjéstakrabbamein vildu fara { profid.”” Sidan pa hefur
mikil frampréun ordid i greiningarteekni og erfdaprof jafnframt
ordid ddyrari. Erfdaradgjof hefur verid starfreekt & Landspitalan-
um i um 10 ar og hafa um 600 einstaklingar fengid upplysingar
um ad peir beri BRCAI- eda BRCA2-stokkbreytingu eftir erfoaprof
hja peim." Reynsla af erfoaradgjof, beedi 1 nagrannalondum okkar
og Bandarikjunum, hefur synt ad malefnio er viokvemt. Upplys-
ingar af pessu tagi vekja edlilega upp floknar spurningar og er
vondud upplysingagjof og fraedsla pvi mjog mikilveeg, baedi fyrir
erfoaprofid og eftir ad nidurstddur berast.>'® Mikilveegt er ad fara
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Tafla I. Bakgrunnsupplysingar kvenna sem tdku patt i vihorfskénnun um nyt-
ingu fyrirliggjandi erféaupplysinga um BRCA-stékkbreytingar, erféarddgjéf og
erféaprof.

N=1129
Aldur % (n)
Medaltal (spoénn) 47,2 (21-76)
20-29 4ra 11,9 (124)
30-39 4ra 11,3 (118)
40-49 ara 32,6 (340)
50-59 ara 25,3 (264)
60+ 18,9 (197)
Menntun
Skyldunam 16,9 (188)
Starfsnam, idnnam, annad 27,3 (304)
Haskdlanam 55,9 (623)
Hjuskaparstada
Gift/i sambud 80,3 (894)
Einhleyp/fraskilin/ekkja 19,7 (219)
Stada & vinnumarkadi
i fullu starfi/hlutastarfi 77,1 (858)
Atvinnulaus/6ryrki 8,7 (97)
A eftirlaunum 4,8 (53)
Namsmadur 5,6 (62)
Faedingarorlof/heimavinnandi/annad 3,9 (43)
Fjoldi barna
0 14,1 (156)
1-2 53,5 (487)
3-4 44,3 (404)
5+ 2,2 (20)
Aettarsaga um krabbamein
Eg sjalf/zettingi i fyrsta settlio 49,6 (560)
Engin eettarsaga/fjarskyldur zettingi 50,4 (569)

vel yfir kosti og galla erfdaprofa i erfdaradgjof adur en heegt er
a0 taka upplysta akvordun um ad fara i slikt prof.!*® bad skiptir
einnig miklu mali ad folk geti nalgast upplysingarnar pegar pvi
hentar og pegar pad er tilbuid til pess ad medtaka og takast 4 viod
peer afleidingar sem peer geta haft.!s [ yfirlitsgrein um vidhorf og
vitneskju minnihlutahépa 1 Bandarikjunum og Bretlandi gagnvart
erfdaprofum’ kom 1 1jos ad folk var yfirleitt jakveett gagnvart pvi
a0 geta gripid inn 1 eigin heilsu eda 1atid adra fjolskyldumedlimi
vita, en 1étu 1 1j6s ahyggjur af erfioum tilfinningalegum vidbrégo-
um sinum vid nidurstddum og hugsanlegri heettu 4 mismunun
vegna lif- og sjukdomatrygginga.

Undanfarid hefur mikid farid fyrir umreedu um pessi mal hér
a landi, sem og annars stadar, og pvi mikilveegt ad kanna hvort
vidhorf islenskra kvenna hafi breyst i pessum efnum fra arinu
1998.
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Tafla Il. Vitneskja og dhugi & erfdaradgjof, erféaprofi og nytingu fyrirliggjandi
erfdaupplysinga. % (n)

Haf&ir pu heyrt eitthvad um BRCA stokkbreytingarnar?

P6 nokkud/mikid/mjog mikid 47 (518)
Hefur pu farid i erfdaradgjof?

Ja 4 (47)
Hefdir pu ahuga 4 ad fara i erfdaradgjof?

Orugglega/liklega 79 (834)
Hefur pu farié i erféapréf?

Ja 7(77)
Hefdir pl ahuga a ad fara i erfdaprof?

Orugglega/liklega 83 (842)
Ef erféaupplysingar veeru til um pig eda fjélskyldu pina
myndir pu vilja fa ad vita nidurstédurnar?

Orugglega/liklega 97 (1053)

Efnividur og adferdir

Patttakendur: Konum sem komu i skodun a Leitarst6d Krabba-
meinsfélagsins fra 12. oktdber til 20. november arid 2015 var bodin
patttaka 1 rannsokninni. Alls komu 2809 konur { skodun & pessu
timabili; 1626 konur veittu sampykki fyrir patttku med pvi ad
gefa upplysingar um netfong sin og simantmer. Erfitt er ad daetla
svarhlutfallid nakveemlega par sem hluti kvenna sem meettu i
skodun & pessu timabili var ekki upplystur um rannsoknina,
pad er fékk hvorki kynningu né sa auglysingu um hana. bvi var
akvedid ad aeetla svarhlutfall Gt fra peim 1626 konum sem fengu
kynningu a rannsokninni og létu af hendi upplysingar um sig.
Nokkur netféng (61) reyndust sidar évirk pegar spurningalistinn
var sendur Gt pann 7. desember 2015. Vikulegar aminningar voru
sendar 1 prjar vikur og sidan lokadminning 13. jantiar 2016. Um
1129 konur héfdu svarad spurningakénnuninni i lok febrtar 2016
pegar gagnaurvinnsla hofst.

Efnividur/maliteki: Stadladur rafreenn spurningalisti sem
byggdi a fyrri rannsokn'® var notadur til pess ad kanna vidhorf
patttakenda til erfdaradgjafar, erfdaprofa og fyrirliggjandi erfda-
upplysinga. Spurningalistinn var einfaldur vidhorfskonnunarlisti
med stodludum bakgrunnsspurningum um fedingarar, skodla-
gongu, hjaskaparstodu, barneignir og stodu a vinnumarkadi.
Einnig var spurt um ettarségu og vidhorf til erfdaradgjafar,
erfdaprofa og erfoaupplysinga. Til ad meta eettarségu voru patt-
takendur spurdir hvort peir eda einhver i peirra fjolskyldu hefou
fengid krabbamein. Spurt var sérstaklega um born, systkini, for-
eldra, f60ur/moédur- systur og braedur, afa og dmmur. Spurt var
um krabbameinsgreiningu, aldur vid greiningu og hvort fleiri en
eitt krabbamein hefdi verio til stadar. Attarsaga var skilgreind sem
krabbamein hja svarandanum sjalfum eda 1 1. eettlio. Litil eettar-
saga var hins vegar pegar einungis fjarskyldur eettingi svarandans
hafdi fengid krabbamein eda svarandinn gaf ekki til kynna neina
ettarsdgu um krabbamein.

Vitneskja um BRCA-stokkbreytingar var meld med spurn-
ingunni: Hafdir pii heyrt um stokkbreytingar i pessum genum ddur en
bt tékst patt 1 pessari spurningakénnun? Svarmoguleikar voru: ekk-
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Tafla lll. Vitneskja, ahugi a erféarddgjof, erféaprofi og nytingu fyrirliggjandi erféaupplysinga, eftir bakgrunnsbreytum.

Vitneskja P-gildi Ahugi & P-gildi Ahugi 4 erféaprofi | P-gildi Ahugi & nytingu P-gildi
b6 nokkur/ erfdaradgjof Orugglega/ liklega erfdaupplysinga
mikil/mjég mikil Orugglega /liklega n (%) Mjog sammala /
n (%) n (%) frekar sammala
n (%)
Aldur
20-29 ara 39 (31,7) <0,0001 105 (87,5) <0,0001 106 (93,0) <0,0001 118 (99,2) 0,09
30-39 ara 57 (48,3) 97 (87,4) 97 (89,8) 115 (97,5)
40-59 ara 175 (51,5) 279 (85,9) 275 (87,9) 329 (97,9)
50-59 ara 110 (41,8) 188 (74,3) 191 (77,6) 244 (95,3)
60 ara og eldri 99 (51) 114 (62,6) 117 (68,8) 179 (94,7)
Menntun
Skyldunam 56 (29,8) <0,0001 188 (76,1) 0,61 144 (81,4) 0,82 173 (96,1) 0,23
Starfs/idn/annad 116 (38,7) 304 (79,4) 224 (82,4) 288 (98,3)
Haskoélanam 345 (55,6) 623 (79,4) 474 (83,3) 591 (96,3)
Hjuskaparstada
Gift/i sambandi 421 (47,4) 0,32 663 (78,4) 0,99 674 (83,1) 0,45 846 (96,6) 0,45
Einhleyp/skilin/ekkja 95 (43,6) 168 (80,4) 165 (80,9) 204 (97,6)
Stada a vinnumarkadi
Fullt/hlutastarf 397 (46,5) 0,26 651 (79,7) <0,0001 657 (83,6) 0,02 812 (97,0) 0,94
Atvinnulaus/éryrki 38 (39,6) 81 (87,1) 76 (85,4) 93 (95,9)
Eftirlaun 31 (58,5) 25 (52,1) 32 (65,3) 48 (96,0)
Namsmadur 28 (45,2) 48 (80,0) 44 (83,0) 56 (96,6)
Faedingaorlof/heima/annad 22 (51,2) 27 (71,1) 32 (84,2) 41 (95,3)
Born
Ja 446 (47,2) 0,32 702 (78,2) 0,20 708 (81,8) 0,036 898 (96,6) 0,36
Nei 67 (42,9) 125 (82,8) 128 (88,9) 147 (98,0)
Attarsaga
Eg sjalf/1.aettlidur 292 (52,2) <0,0001 396 (77,5) 0,31 404 (81,5) 0,3002 539 (96,6) 0,72
Engin/fiarskyldir 226 (41,0) 438 (80,1) 438 (83,9) 514 (97,0)

ert, mjog litio, litid, p6 nokkud, mikid og mjog mikio. Spurt var
um ahuga a erfdaradgjof: Hefdir pii dhuga d ad fara i erfdaradgjof?
Voru svarmoguleikar: 6rugglega, liklega, liklega ekki og orugg-
lega ekki. Ahugi 4 erfdaprofi var kannadur med spurningunni:
Hefur pii dhuga & ad fara i erfdaprdf til pess ad kanna hvort pii ert arf-
beri stokkbreytingar sem eykur verulega dheettu d brjostakrabbameini og
d0rum meinum? Til ad spyrja um dhuga 4 nytingu erfdaupplysinga
var notud spurningin: Erfdarannséknir i tengslum vid visindastarf eda
heilbrigdispjénustu geta haft upplysingar um einstaklinga og fjolskyldur
d Islandi par sem pessa stokkbreytingu { BRCA er ad finna. Ef pad etti
vid um pig eda fjolskyldu pina, myndir pii vilja fd ad vita nidurstoournar?
Svarmoguleikar voru: drugglega, liklega, liklega ekki og orugg-
lega ekki. Einnig voru valdar spurningar ur spurningalista fyrri
rannsoknar.’ Peer ma sja 1 vidauka. Heiddis Valdimarsdottir setti
saman spurningalistann. i spurningalistanum voru einnig upp-
lysingar um erfdaradgjof, erfdaprof og moguleg fyrirbyggjandi
urreedi.

Framkvemd: Upplysingablad um rannsdknina 14 frammi i
mottoku Leitarstodvarinnar og gatu konur oskad eftir patttoku
med pvi ad skrd netfang sitt og simanumer & patttokusedil. A
premur stodum & Leitarstddinni var komid fyrir kdssum par sem
konurnar skiludu patttokusedlum og voru kassarnir teemdir viku-

lega og farid yfir heimtur i lok hverrar viku. Erfitt er ad meta hvort
allar konur sem komu i skodun fengu bl6d um patttoku en heimt-
ur voru oftast 1 kringum 250-300 netféng 4 viku a4 medan um 450
konur meettu {1 skodun. Vikuna 26-28. oktdber féll svérun toluvert
nidur pegar misbrestur var a a0 starfsfolk i mottoku rétti blod og
kynnti rannséknina fyrir peim konum sem komu i skodun. Or-
faar konur (n=23) 6skudu eftir ad taka patt en hofou ekki netfang
og/eda simanumer og gatu pvi ekki verid patttakendur par sem
akvedid var ad nota einungis rafreenan spurningalista. Pegar net-
fangaséfnun var lokid var spurningalistinn sendur a 1626 netfong;
61 netfang reyndist ekki vera virkt. Akvedid var ad ganga ekki eftir
ovirku netféngunum med simhringingum eda 60rum heetti.
Tolfredileg trvinnsla: Lysandi tolfraedi var notud til ad kanna
bakgrunn rannsdknarhdpsins med tilliti til aldurs, menntunar,
hjtskaparstodu, fjolskyldusogu um krabbamein, og pekkingar a
BRCA-stokkbreytingum (tafla I). P4 var einnig kannadur dhugi
kvenna a a0 fa erfdaradgjof, a pvi ad undirgangast erfdaprof vegna
ofangreindra stokkbreytinga og & ad nyta fyrirliggjandi erfoaupp-
lysingar (tafla II). Skodud voru tengsl dhuga kvennanna a erfda-
radgjof, erfdaprofi og nytingu fyrirliggjandi erféaupplysinga, vid
lyofreedilegan bakgrunn, eettarsdgu um krabbamein og pekkingu
a ofangreindum stokkbreytingum; notad var ki-kvadrat prof til ad
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Tafla IV. Vidhorfsspurningar um erféaprof og arfberastddu skipt eftir aettarségu um krabbamein. % (n)

Saga um krabbamein* Litil saga*™ P-gildi

Erféarannsékn myndi hjalpa mér ad vita hvort bérnin min veeru i aukinni ahaettu &
ad vera med stokkbreytingu 8 BRCA geni

Mj6ég sammala/frekar sammala 91 (989) 91 (510) 90 (479) 0,62
Vitneskja myndi hjalpa mér ad akveda ad fara oftar i eftirlit

Mjég sammaéla/frekar sammala 93 (1011) 93 (520) 93 (491) 0,89
Eg hefdi ahyggijur af pvi ad nidurstédur yréu ekki medhondladar sem trinadarmal

Mjég sammala/frekar sammala 11 (115) 11 (64) 10 (51) 0,33
Eg hefdi ahyggjur af pvi ad nidurstédurnar hefdu ahrif & tryggingar minar

Mjég sammala/frekar sammala 49 (524) 47 (259) 50 (265) 0,21
Eg hef ahyggijur af ad erfdaprof gaeti leitt til vandamala gagnvart vinnuveitanda

Mjog sammala/frekar sammala 5 (56) 5 (29) 5(27) 0,94
Ef ég feeri i erfdaprof geeti pad leitt til fiolskylduvandamala

Mj6ég sammala/frekar sammala 4 (47) 5 (25) 4(22) 0,79
Ef ég veeri med stokkbreytinguna myndu adrir liklega sja mig i neikveedara ljosi

Mjég sammaéla/frekar sammala 3(33) 3(15) 3(18) 0,48
Ef ég veeri med stokkbreytinguna myndi ég verda hreedd

Mjég sammala/frekar sammala 71 (767) 66 (365) 76% (402) <0,0001
Jafnvel pétt ég hefdi stokkbreytinguna, veeri Iéttir ad vita vissu sina

Mjog sammala/frekar sammala 83 (907) 83 (467) 83 (440) 0,92

*Sjélf med krabbamein eda skyldmenni i 1. zettlid. **Enginn eettingi eda fjarskyldur eettingi med krabbamein.

kanna tengsl pessara breyta (tafla III). Tolfreedileg markteekni var
upphaflega dkvoroud midad vid 5% likindi en vegna pess ad gerd
voru 33 tilgatuprof var marktektarkrafan hert samkveemt Bonfer-
roni-leidréttingu, p<0,05/33, og pvi var midad vid p<0,0015. Tol-
freediforritid R, titgafa 3.2.2 var notad vid ttreikninga.
Rannsoknin fékk leyfi visindasidanefndar (VSN: 15-123).

Nidurstodur

Lyofreedilegum bakgrunni rannséknarhdps (N=1129) er lyst i toflu
I. Medalaldur kvennanna var 47 ar (sponn: 21-76 ara). Meirihluti
peirra hafdilokid haskélanami (55,9%), flestar voru giftar edaisam-
bandi (80,3%) og 1 hluta- eda fullu starfi (77,1%). Mikill meirihluti
atti born, eda 85,9%. Pegar attarsaga um krabbamein var skodud
voru pad 49,6% sem hofou aettarsogu en 50,4% sem hofou litla eda
enga ettarsogu.

Pegar stada vitneskju, dhugi & erfdarddgjof, erfdaprofi og nyt-
ingu fyrirliggjandi erfdaupplysinga voru skodud kom 1 1j6s a0 tep-
lega helmingur kvennanna (47%) pekkti til BRCA-stokkbreytinga
(tafla II). Meirihluti, eda 83% kvennanna, sagdist orugglega eda
liklega hafa dhuga a ad fara i erfdaprof og 79% orugglega eda lik-
lega ahuga 4 ad fara i erfdaradgjof. Hins vegar hofou einungis 4%
kvennanna begar farid 1 erfdardgjof og 7% i erfoaprof. Neer allar
konurnar, eda 97%, voru mjog sammala eda frekar sammadla pvi
ad nyta erféaupplysingar um BRCA-stokkbreytingu (sem ordid
hefdu til vegna visindastarfs eda heilbrigdispjonustu), veeru peer
nt pegar til um peer eda fjolskyldu peirra.

begar tengsl bakgrunnsbreyta vid vitneskju um stokk-
breytingarnar, vidhorf til erfdaradgjafar, erfdaprofa og fyrirliggj-
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andi erfoaupplysinga voru kénnud (tafla III), kom 1 ljos ad yngri
konur hofou meiri ahuga a ad fara 1 erfdaradgjof (p<0,0001) og
erfdaprof (p<0,0001) en peer eldri. Hins vegar fylgdi meiri vitneskja
heerri aldri (p<0,0001) og konur med meiri menntun héfou jafn-
framt meiri vitneskju um stokkbreytingarnar (p=0,0001). Stada a
vinnumarkadi tengdist ahuga a ad fara i erfdaradgjof (p<0,0001),
pad er ellilifeyrispegar h6fdu minni ahuga. Paer konur sem voru
med sdgu um krabbamein hofdu meiri vitneskju um stokk-
breytingarnar (p<0,0001) en konur med litla eda enga sdgu, en
ekki var munur milli hdpanna & ahuga a erfdaradgjof og a pvi ad
undirgangast erfdaprof. Oll ofangreind tengsl stédust Bonferroni-
leidréttingu, pad er marktektarmork vid 0,0015.

Pegar vidhorfsspurningar til erfdaprofa og afstodu til pess ad
vera BRCA-arfberi eftir eettarsdgu (sja vidauka) voru skodadar
(tafla IV) taldi mikill meirihluti ad erfdapréf myndi hjalpa peim
ad vita hvort bornin peirra veeru i aukinni aheettu a ad vera arf-
berar (91%), sama atti vid um akvordun um ad fara oftar 1 eftirlit
(93%). 11% hofou ahyggjur af pvi ad nidurstodur erfdaprofa yrou
ekki medhondladar sem trinadarmal, 5% hofdu dhyggjur af pvi
a0 pad ad fara i erfdaprof geeti leitt til vandamala gagnvart vinnu-
veitanda, 4% toldu pad geta leitt til fjolskylduvandamaéla og 3%
kvennanna t6ldu ad félk myndi sja sig { neikveedara ljosi ef peer
veeru med stokkbreytingu. Um helmingur kvennanna, eda 49%,
hafdi ahyggjur af pvi ad nidurstodur ar erfdapréfi hefdu ahrif 4
lif- og sjukdématryggingar. Mikill meirihluti taldi ad pad fylgdi
pvi 1éttir ad fa ad vita vissu sina (83%) en 71% var p6 sammala
fullyrdingunni um ad peer yrou hreeddar ef peer hefdu stokk-
breytinguna. Sidastnefnda spurningin var einnig st eina par sem
markteekur munur var & milli kvenna sem héfou sogu um krabba-



mein og hinna med litla eda enga sogu; peer sem hofdu sogu um
krabbamein tdldu sidur ad peer yrou hreeddar (66%) en paer sem
hofou litla eda enga sdgu (71%).

Umraeda

Helstu nidurstodur pessarar vidhorfskonnunar sem tok til 1129
kvenna 4 hofudborgarsvedinu eru peaer ad neer allar konur sem
toku patt i kénnuninni (97%) myndu vilja nyta fyrirliggjandi
erfdaupplysingar med peim heetti ad fa upplysingar um sig eda
fjolskyldu sina ef nidurstodur benda til pess ad peer séu arfberar
BRCA-stokkbreytinga. Einnig voru vidhorf kvennanna gagnvart
BRCA-erfdaprofi mjog jakvaed og yngri konur virdast vera enn
ahugasamari en peer eldri um ad fara 1 erfdarddgjof og erfda-
prof eins og adur kom fram."” Aftur 4 moti virdast konur hafa
takmarkada vitneskju um pessar stokkbreytingar og helming-
ur peirra hafdi ahyggjur af pvi ad nidurstoour erfdaproéfa hefdu
ahrif & sjukratryggingar peirra. Pessar nidurstodur syna fram a
mikilveegi pess ad fraeda islenskar konur meira um BRCA-stokk-
breytingar og benda jafnframt til ad sterkur vilji almennings sé
fyrir pvi a0 peer konur sem vitad er vegna visindarannsokna ad
eru arfberar fai pessar upplysingar. Skal po tekid fram ad ekki var
kannad i pessari rannsokn a hvada hatt peer toldu ad best veeri ad
koma peim upplysingum a framfeeri.

Ahugi & pvi ad fara i erfdaprof hefur aukist fra fyrri rannsékn;
hér héfou 83% kvennanna dhuga & pvi ad fara 1 erfdaprof en 1 fyrri
rannsékn hofou 74% kvenna dhuga a ad fara i erfdaprof. Midad vid
umraedu um stokkbreytingar i BRCA-genum sidustu ar, baedi hér
heima og i erlendum fjolmidlum, ma segja ad pad komi a évart ad
53% kvennanna pekktu ekki til BRCA-stokkbreytinga.

Vitneskja um genasamsetningu pjéda er mikilveeg til pess ad
heegt sé ad proa ahrifarika skimunarleid sem leidi til einstaklings-
midadra erfdaprofa, en par hefur fsland einmitt sérstodu. Land-
nemastokkbreytingar eins og par sem eru til stadar hér 4 Islandi
einfalda malin og gera erfdaprof fyrir pessum pekktu breytingum
hagkveemari og 6dyrari.”” Pessar nidurstodur benda til pess ad is-
lenskar konur vilji vera upplystar um pessar stokkbreytingar og
synt hefur verid fram a i ranns6knum ad eftirlit med arfberum og
fyrirbyggjandi adgerdir eins og brottnam eggjastokka hafa borid
arangur.”® Eins hafa nyjar rannsoknir synt ad fyrir konur sem eru
nygreindar med brjostakrabbamein getur verid mikilvaegt ad vita
hvort BRCA-stokkbreyting sé til stadar adur en medferd er valin.
[ rannsékn® 4 sjuklingum med brjéstakrabbamein kom { ljés ad
konur sem voru med estrégen-jakveett krabbamein og voru med
BRCA2-breytinguna hofou verri horfur en arfberar med estrégen-
neikveett krabbamein. Vitneskja um stokkbreytinguna getur pvi
skipt mali um hvada lyf henta best til medferdar. Til deemis hef-
ur komid 1 ljés ad lyf eins og PARP-hamlar virka mun betur fyrir
einstaklinga sem eru BRCA-arfberar og med krabbamein en adra.”
Petta eru pvi mikilveegar upplysingar vardandi einstaklingsmio-
ada medferd. A slandi liggja pvi mogulega vannytt teekifeeri til
ad proa lydgrundadar forvarnir gegn krabbameinum eda beita
einstaklingsmidadri medferd, par sem BRCA-stokkbreytingarnar
hafa veruleg ahrif.?>*

RANNSOKN

bPar sem patttakendur voru skjolsteedingar Leitarstodvar
Krabbameinsfélagsins og pvi ef til vill liklegri til ad vera medvit-
adar um heilsu sina og hugsa jafnvel meira en peir sem ekki meeta
pangad um ahrifavalda krabbameina, kemur petta pekkingarleysi
a ovart. Petta bendir til pess ad betur meetti standa ad umfjollun og
kynningu 4 pessum stokkbreytingum og mogulegum fyrirbyggj-
andi adgerdum.

Attarsaga hafoi ekki ahrif 4 dhuga kvenna & ad fara i erfdarao-
gjof eda erfdaprof frekar en i fyrri rannsokn' og er pad visbending
um pad aod jafnvel peer konur sem ekki eru med sterka aettarsogu
hafi dhuga a erfdaupplysingum. Moguleiki er ad finna arfbera
beedi med og an eettarsogu, til deemis ef faar konur eru i eettinni
vegna smadar hennar, eda ef synd krabbameina er litil { vidkom-
andi ett b6 stokkbreyting sé til stadar. Merkjanlegur munur var
hins vegar a vitneskju um stokkbreytingarnar milli kvenna sem
hofou sogu um krabbamein midad vido konur med litla eda enga
sogu. Pad verdur ad teljast edlilegt par sem umreeda um stokk-
breytingarnar hefur veentanlega frekar att sér stad i peim settum a
fslandi par sem margir hafa greinst med krabbamein.

Pegar vidhorfsspurningarnar voru skodadar kom i ljés ad kon-
ur sem hoéfou ségu um krabbamein voru ekki eins hreeddar vio
vitneskjuna um ad vera arfberar og peer sem hofou litla eda enga
sogu. Pad geeti skyrst af pvi ad konur med eettarsdgu telji ad pad
geeti ordid akvedinn léttir ad fa skyringu 4 fjolda krabbameina 1
sinni eett og geta haft ahrif & sin eigin afdrif og ettingja sinna.
Pag er enn fremur ahugavert a0 sja ad islenskar konur virdast ekki
hafa miklar dhyggjur af mismunun p¢ arfberastada peirra veeri
ljés. Teepur helmingur taldi pé ad pad geeti haft ahrif & sjukra-
tryggingar peirra. Petta atridi parf pvi ad skodast betur af yfirvold-
um og mdogulega pyrfti ad koma til sérstakrar 16ggjafar til pess
ad tryggja réttarstoou arfbera, svipad GINA (Genetic information
nondiscrimination act) sem sampykkt var 2008 i Bandarikjunum
til pess ad banna mismunun byggda a erfdaupplysingum me?d til-
liti til sjukratrygginga og atvinnu.*

Pessi rannsokn er fyrsta viohorfskénnun 1 yfir 15 ar medal is-
lenskra kvenna 4 pessum mikilveegu pattum sem snerta heilsu
peirra og lifslikur. Styrkleiki rannsdknarinnar liggur i fjélda patt-
takenda og nokkud hau svarhlutfalli dsamt stodludum meeliteekjum
ar fyrri rannsokn. Helstu takmarkanir eru ad trtakid samanstend-
ur af konum sem meettu i skipulagda skimun fyrir krabbamein-
um i Reykjavik og endurspeglar pvi mogulega ekki allar konur 4
hofudborgarsveedinu, hvad pa & Islandi. bvi parf ad fara varlega
i ad alheefa pessar nidurstodur yfir 4 allt pydi kvenna & Islandi.
Hins vegar er g6d meeting 4 Leitarstod Krabbameinsfélagsins, eda
um 69% kvenna 4 hofudborgarsvedinu® og pvi atti pessi hop-
ur a0 endurspegla konur i Reykjavik og hofudborgarsveedinu ad
einhverju leyti. Samkvaemt upplysingum Hagstofu er menntun-
arstig patttakenda mjog apekkt og annarra kvenna 1 Reykjavik?
en aldurssamsetning rannséknarhdpsins er p6 adeins onnur en a
hofudborgarsveedinu. Toluvert fleiri eru 1 eldri hdpunum en peim
yngri, sem skyrist medal annars af pvi ad patttakendur komu tr
Leitarsto0 Krabbameinsfélagsins par sem brjostamyndataka hefst
til deemis fyrst vid 40 ara aldur.”” Par sem hlutfall ungra kvenna
er leegra 1 rannsokninni ma velta fyrir sér hvort ahuginn sé i raun
enn meiri en kemur fram i pessari konnun, pvi nidurstédurnar
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benda til pess ad paer sem yngri eru séu dhugasamari. Hins vegar
eru patttakendur ad meeta i skimun fyrir krabbameinum sem getur
bent til pess ad peer séu ahugasamari um heilsu sina og mogulega
jakvaedari gagnvart spurningum um pessi mal en konur sem ekki
meeta 1 skimun.

Ljost er ad auknar erfdaupplysingar verda i bodi 4 naestu darum.
Pann 14. mai sidastlidinn skiladi starfshopur a vegum heilbrigd-
isradherra tilldgum til rddherra um nytingu erfdaupplysinga i
einstaklingsmidudum forvornum."” Samkveemt nidurstodum
nefndarinnar var talid ad nuverandi lagaumhverfi leyfi ekki ad
haft sé samband vid patttakendur 1 visindarannsoknum sem eru
jafnframt arfberar, an upplysts sampykkis. Nefndin lagdi pvi til
ad folk hafi um pad sjalfreedi hvort, hveneer og vid hvada adstaed-
ur pad fai upplysingar um arfgerd sina. Slikt veeri haegt ad gera
i gegnum vefsidu par sem vidkomandi eetti kost a a0 kynna sér
videigandi freedsluefni 4dur en hann veitti sampykki sitt fyrir pvi
a0 fa pessar upplysingar. Nefndin lagdi jafnframt aherslu a ad 6ll
midlun erfdaupplysinga um heilsufar fari fram innan heilbrigo-
ispjénustunnar og ad veitt sé videigandi erfdaradgjof. I kjolfar-
i0 opnadi Islensk erfdagreining (IE) vefsvaedid arfgerd.is par sem
veittar eru upplysingar um 999del5-stokkbreytinguna og einstak-
lingar geta 6skad eftir upplysingum um pad hvort peir beri stokk-
breytinguna. Pegar petta er ritad hafa um 18.000% slikar beidnir
borist gegnum vefsvaedid 4 einni viku, sem er i samraemi vid nidur-
stodur pessarar rannsoknar og bendir til mikils ahuga almennings
a slikum upplysingum. Vidhorfskonnun um vilja islenskra kvenna
i pessum efnum er mikilveegt innlegg 1 umreeduna i pessum mala-
flokki. Eins og 1 adurnefndri rannsékn' syna nidurstéour pessarar

rannsoknar ad krafa kvenna um ad fara 1 erfdaradgjof og erfdaprof
er mjog skyr og eins vilji peirra til ad nyta peer erfdaupplysingar
sem til eru nu pegar i gegnum visindastarf til ad upplysa arfbera.
Pad er hugsanlegt, en parf a0 athuga, hvort nyting fyrirliggjandi
erfdaupplysinga gegnum vefsvaedid arfgerd.is s€ med peim heetti
a0 vilji hvers og eins sé virtur. Eins ber ad taka fram ad po vilji og
ahugi islenskra kvenna hafi verid kannadur hér er einnig mikil-
vaegt ad kanna dhuga og vilja islenskra karla. Jafnframt ma segja
a0 pad sé annad mal ad segjast vilja fara 1 prof og nyta erfdaupp-
lysingar en pad ad gera sér grein fyrir hvao felst i raun i pvi ad fa
pa vitneskju um ad pu sért arfberi og purfa ad takast a vid pad.
Loks ma feera rok fyrir pvi ad pad s€ eitt ad segjast vilja fara i erfoa-
radgjof og erfdaproéf en annad sidan ad lata verda af pvi; pd svo
a0 mikill meirihluti kvennanna hafi 1atio 1 ljos ahuga 4 a0 fara i
erfoardgjof og erfoaprof hafa einungis 4-7% patttakendanna pegar
fengio slika pjonustu pd svo ad erfdaradgjof a Landspitala hafi na
verid starfraekt { um 10 ar.

[ megindrattum benda pessar nidurstodur afdrattarlaust til
jakveedrar afstddu adspurdra kvenna til erfdaradgjafar, erfda-
profa og nytingar fyrirliggjandi erfdaupplysinga um BRCA-stokk-
breytingarnar i pessum tilgangi. Nidurstodurnar kalla & ad stodir
freedslu vid almenning 1 pessum efnum verdi styrktar til muna,
sem og radgjafar- og salfredipjonustu vid pa einstaklinga sem 1
nainni framtid munu purfa ad takast a vid erfidar spurningar
um arfgenga sjukdéma. Upplysa parf almenning betur um pess-
ar stokkbreytingar og pa moguleika sem i bodi eru fyrir arfbera i
formi eftirlits og fyrirbyggjandi adgerda sem synt hafa drangur og
jafnvel bjargad mannslifum.
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Vidauki.

Vinsamlegast taktu afst6du til eftirfarandi fullyréinga eftir bestu getu:

Erfdarannsoknir i tengslum vid visindastarf eda heilbrigdispjonustu geta haft upplysingar um einstaklinga og fjélskyldur
4 [slandi bar sem pessa stékkbreytingu { BRCA er ad finna. Ef pad zetti vid um pig eda fidlskyldu pina, myndir pu vilja fa
ad vita nidurstédurnar?
Mjég sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Erfdarannsokn myndi hjalpa mér ad vita hvort bérnin min veeru i aukinni ahzettu ad vera med stdkkbreytingu.
A ekki vio ____ (4 ekki born & Iifi)
Mjoég sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Vitneskja um ad ég hefdi stékkbreytinguna myndi hjalpa mér ad akveda hvort ég feeri oftar i krabbameinsskodun/eftirlit?
Mjog sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Eg hefdi ahyggjur af pvi ad nidurstédur ur erfdaprofinu yrdu ekki medhondladar sem trinadarmél
Mjég sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Eg hefdi ahyggjur af pvi ad nidurstédur Gr erfdaprdfinu hefdu hrif & lif- og sjukdématryggingar minar
Mjoég sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Eg hefdi ahyggjur af pvi ad ef ég faeri i erfdaprof gaeti pad leitt til vandamala gagnvart vinnuveitanda minum
A ekkivio ____
Mjog sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4

Ef ég faeri i erfdaprof geeti pad leitt til fjblskylduvandamala
Mjoég sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Ef ég vaeri med stékkbreytinguna myndu adrir liklega sja mig i neikvaedara ljosi
Mjég sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Ef ég veeri med stékkbreytinguna myndi ég verda hreedd
Mjog sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

Jafnvel pott ég hefdi stékkbreytinguna, veeri léttir ad vita vissu sina

Mjoég sammala Frekar sammala i medallagi Frekar 6sammala Mjog 6sammala
1 2 3 4 5

LAKNADblasio 2018/104 295



RANNSOKN
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Introduction

The aim of this study was to explore the attitudes of
Icelandic women towards existing genetic information,
genetic counseling and genetic testing for BRCA mutations
which dramatically increase risk for aggressive cancers.

Materials and methods

Women attending the cancer prevention clinic in Reykjavik,
capital of Iceland, from October 12th until November 20th
2015 received an invitation to participate. Participation
involved answering a short online questionnaire about back-
ground, family history of cancer as well as attitudes towards
genetic counseling, BRCA testing and preventive use of
such information. Descriptive statistics and chi-square tests
were used to describe differences in attitudes towards those
questions between subgroups of women.

Results

1129 women (69% response rate) answered the
questionnaire. Mean age was 47 years (span 21-76 years).
Around half (47%) had heard fairly much about the muta-
tions. Independent of family history of cancer, the majority
of women were positive towards receiving genetic counsel-
ing (79%) and to undergo genetic testing (83%) for BRCA
mutation with younger women being more interested than
older women. On the other hand, only 4% of the women
had already received genetic counseling and 7% undergone
genetic testing. Women with family history of cancer were
more knowledgeable about BRCA mutations (p<0.0001) and
were less afraid of the consequence of being a mutation
carrier (p<0.0001) compared to those with little or no family
history. Regardless of family history, half (49%) worried that
results from genetic testing could influence their health
insurance. Almost all, or 97% of the women, were positive
or very positive toward using existing genetic information
obtained through scientific work, to inform affected indi-
viduals of their mutation status.

Conclusion

Icelandic women are positive towards genetic counseling
and testing for BRCA mutations although half of them worry
that a positive result might affect their health insurance.
Nevertheless, almost all women believe that existing genetic
information should be used to inform carriers for preventive
purposes.
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