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Inngangur

Sidustu tvo aratugi hefur ordid bylting i erfdaleeknisvisindum. Fra
kapphlaupinu um radgreiningu erfdamengis mannsins vid upp-
haf aldarinnar hefur frampréun i radgreiningarteekni og erfda-
leeknispjonustu verid hrod.! Einnig hefur moguleiki a ad geta
haft dhrif 4 samsetningu erfdamengisins med lifteekni ordid ad
veruleika.? Samhlida hefur tulkun erfdaupplysinga ordid sifellt
floknari.! Erfdaradgjof hefur verid hluti af heilbrigdispjonustu allt
fra midri seinustu 6ld.> Hin er mikilveegur pattur i pvi ferli sem
sjukdoémsgreining og tulkun nidurstadna ur erfdarannséknum er,
asamt visun 1 videigandi eftirlit og medferd pegar pad 4 vid.*
Formleg erfdaradgjafareining hefur verid starfreekt innan
erfda- og sameindaleeknisfreedideildar 4 Landspitala vid Hring-
braut fra arinu 2006. Fram ad pvi hofou akvednir leeknar tekid
ad sér ad veita erfdaradgjof, helst i tengslum vid krabbamein og
medgongu.! Fra 2006 hafa nokkur ptsund einstaklingar leitad til
einingarinnar. A timabilinu 2012-2017 voru starfandi 4 einingunni
tveir deildarleeknar, einn erfdaradgjafi, ritari og natturufreding-
ur. Nt (2021) starfa 4 einingunni prir sérfreedingar 1 erfdaleekning-
um { hlutastarfi, prir erfdaradgjafar i fullu starfi, deildarleeknir,
kandidat, tveir hjukrunarfreedingar, salfreedingur og tveir ritarar.
Privegis hefur ordid skyndileg og mikil aukning 4 komum i
erfdaradgjof 1 tengslum vid fjolmidlaumfjollun eda einstakan at-
burd. I fyrsta sinn pegar stjornvold { Feereyjum akvédu ad bjoda
Ollum Feereyingum rannsokn fyrir efnaskiptasjukdomnum CTD
(Carnitine transporter defect) sem er algengur i Fereyjum og ad

AGRIP
INNGANGUR

Formleg erféarddgjafareining hefur verid starfraekt & Landspitala

vid Hringbraut fra drinu 2006. Samhlida hefur dhugi og porf a
erféalaeknisfraedi i almennri heilbrigdispjonustu aukist til muna. i

pessari grein er starfsemi og Utkoma erfdarannsékna hja erféa- og
sameindalaeknisfraedideild Landspitala & 5 ara timabili (2012-2017) tekin
saman. Sérstaklega var horft til fjolda einstaklinga, dstaedu komu, astaedu
erfdarannsokna an adkomu erfdaradgjafar Landspitala og eins var nytni
(heildarhlutfall rannsékna sem skila jakvaedri nidurstédu) erfdarannsékna
skodud.

ABFERDIR

Gogn um komur voru fengin upp ur sjukraskrarkerfi erféaradgjafar, Shire
og S6gu/Heilsugatt.

NIDURSTADA

Fjoldi peirra sem sottu pjonustu erfdaradgjafareiningarinnar

jokst arlega allt timabilid. Astaedur fyrir erfdaradgjof reyndust

vera krabbameinstengdar i tveimur pridju hlutum tilfella. Adrir

komu vegna fidlskyldulaegra sjikdéma sem eru algengir a islandi,
ymist sjukdéma sem erfast rikjandi (deemi: védvaspennuvisnun og
ofvaxtarhjartavédvasjikdémur) eda vegna vikjandi sjikdéma (deemi:
maenuvédvaryrnun og GM1-ganglio-sidkvilli). Algengast var ad félk
feeri i erfdarannsékn an adkomu erfdaradgjafar Landspitala vegna
medhdndlanlegra sjukdéma, svo sem arfgengrar jarnofhledslu og
bldadasegatilhneigingar. Nytni erfdarannsokna var metin fyrir a)

leit ad pekktum meinvaldandi breytingum, b) leit ad meinvaldandi
breytingum i stokum genum (eingenarannsdknir), c) fjolgenarannsoknir
og d) tdkn- og heilerfdamengisrannsoéknir. Leit ad pekktri breytingu
skiladi jakvaedri nidurstodu i 33% tilvika og leit i stoku geni i 46%
tilvika. Nytni fjlgenarannsokna vegna krabbameina var laegri (20%)
samanborid vid adrar fjolgenarannsoknir (40%). ba var nytni tdkn- og
heilerfdamengisrannsokna 46%.
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Mynd 1. Synir dreifingu aldurs peirra sem komu i
erfoarddgjof d arunum 2012-2017.
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Mynd 2. Synir fjélda peirra einstaklinga sem komu i
erfoarddgjof a timabilinu 2012-2017.

nokkru leyti 4 Islandi vegna fjolda Feereyinga sem flust hafa til
landsins.® T annad sinn arid 2013 pegar leikkonan Angelina Jolie
skrifadi opid bréf i New York Times og sagdi fra pvi ad hun beeri
meinvaldandi breytingu i BRCAI-geni.® Ad lokum vard nokkur
aukning & komum {i erfdarddgjof vorid 2018 1 kjolfar pess ad vefur-
inn arfgerd.is var opnadur hjé [slenskri erfdagreiningu. Par gat folk
leitad upplysinga um hvort pad beeri meinvaldandi breytinguna
€.771_775del (betur pekkt sem 999del5) i BRCA2-geni.”

Eftir pvi sem héfundar vita best er petta fyrsta samantekt a
[slandi 4 nidurstsdum erfdarannsokna sem gerdar hafa verid i
tengslum vid erfdarddgjof. Han neer yfir 5 ara timabil (2012-2017).
Ein leid til ad taka saman nidurstédur erfdarannsékna er ad skoda
nytni (yield). Med nytni erfdarannsdkna er 4tt vid pad hlutfall rann-
sokna sem syna jakvaeda nidurstodu 4 méti neikveedum nidurstdo-
um og rannsoknum sem skila nidurstoou med opekkta kliniska
pydingu. Jakvaed nidurstada pydir ad meinvaldandi erfdabrigdi
sem utskyrir sjukddmsmynd einstaklings hefur fundist i erfdaefni
hans. Samhlida var tekinn saman fj6ldi peirra sem fengu erfdarad-
gjof og peirra sem foru 1 erfdarannsokn an adkomu erfdaradgjafar
Landspitala. Til viobotar voru astaedur fyrir komu og nidurstodur
rannsokna skradar.

Adferdir

Gogn um komur a arunum 2012-2017 1 erfdaradgjof voru unnin
upp ur sjukraskrarkerfi ESD, Shire og Sogu/Heilsugétt. Shire var
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meginsjukraskrarkerfi deildarinnar fram til 2016 en Saga/Heilsu-
gatt hefur verid notud i vaxandi meeli eftir pad. Pa voru upplys-
ingar fengnar frd DNA-rannsoknarstofu ESD um syni ar einstak-
lingum sem barust & sama timabili og pau samkeyrd til pess ad
fa yfirsyn yfir pd sem foru 1 erfdarannsdkn an erfdaradgjafar hja
ESD. Einnig voru tidnitdlur yfir litninga- og orfldgurannséknir
fengnar beint fra litningarannsdknarstofu ESD. Mismunandi var
hvar erfdarannsoknirnar voru framkvaemdar, 8 DNA-ranns6knar-
stofu Landspitala, frumuliffreedideild spitalans eda 4 rannsdknar-
stofum erlendis. Einnig voru kliniskar radgreiningar gerdar hja
Islenskri erfdagreiningu undir lok timabilsins. Stadfesting og
talkun & nidurstddum erfdarannsdkna féru alltaf fram 4 erfda- og
sameindaleeknisfreedideild Landspitala. Oll eftirvinnsla 4 gdgnum
fyrir rannsokn fér fram i Excel og eftirfylgniupplysingar voru soétt-
ar 1 sjukraskrarkerfi Landspitala (Saga/Heilsugatt).

Nidurstodur

Ur Shire og Ségu fengust upplysingar um 5063 einstaklinga sem
skradir voru 1 erfdarddgjafahluta kerfanna a arunum 2012 til 2017.
Ef ekki fannst feersla um erfdaradgjof var viokomandi ekki talinn
med. Alls 4744 einstaklingar & aldrinum 0-98 4ara hofou skrada
komu 1 4807 skipti & timabilinu (mynd 1). Medalaldur var 43 ar
(midgildi: 49 4r). Stodug aukning 4 komum var yfir timabilid
(mynd 2), fra 417 komum arid 2012 1 1274 arid 2017. Gégn um fjolda
simtala sem jafngiltu komu (simarddgjof) eru adeins til frd drinu
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2016 en peim fjolgadi um riflega helming, tr 575 i 1086 milli 2016
og 2017.

Helstu asteedur fyrir erfdaradgjof a pessu fimm ara timabili
voru krabbamein (n=2961, 62%). A mynd 3 ma sj4 samsetningu
annarra sjukdéma en krabbameina (n=1846). Taugasjukdomar
voru algengastir (n=311, 17%), dsamt vodvasjikdomum (n=227,
12%) og hjarta- og aedasjikdomum (n=226, 12%). Tafla I synir 20
algengustu 4steedur fyrir komu i erfdaradgjof. A eftir krabbamein-
um komu ymsir sjukdéma sem erfast rikjandi. Af peim ma nefna
til deemis vodvaspennuvisnun (myotonic dystrophy, n=158, 3%), of-
vaxtarhjartavodvasjukddm (hypertrophic cardiomyopathy, n=57, 1%),
Marfan-heilkenni (n=33, 0,7%) og arfgenga heilableedingu (n=24,
0,5%). Radgjof vegna sjukddéma sem erfast vikjandi og arfberaprof
i tengslum vid pa var einnig stor hluti erfoaradgjafar. Af peim
sjtkdomum ma nefna meenuvoédvaryrnun (spinal muscular atrophy;
n=106, 2%) og GM1-ganglio-sidkvilla (n=24, 0,5%) sem daemi. Erfda-
radgjof vegna medgongutengdra vandamala var einnig algeng
(tafla I) og einkum eftir nidurstddu um auknar likur 4 litningafra-
viki fésturs eftir sampeett likindamat & fyrsta pridjungi medgongu
(n=32) og fosturgreiningu (n=44) (samtals n=76, 1,5%). Pa kom 1%
vegna ymissa annarra litningafravika (n=49). Ad lokum eru & list-
anum sjakdémar sem oft er flokid ad finna erfdaorsdk fyrir, eins
og einhverfa (n=27, 0,5%) og Ehlers-Danlos-heilkenni (n=41, 1%).

Gogn fra DNA-rannsoknarstofu ESD (tafla I) fyrir timabilio
syna ad fjoldi peirra sem féru i erfdarannsokn 4 Landspitala an
skradrar komu i erfdarddgjof (n=5503), er ad steerstum hluta vegna
tveggija sjikdoma. Peir eru arfgeng jarnofhledsla (haemochromatos-
is, n=3151, 57%) og blaeedasegatilhneiging (n=898, 16%). Sjatkdémar
tengdir hjartarafleioni eins og lenging QT-bils (Long QT syndrome,
n=179, 3%) og ofvaxtarhjartavédvasjukdémur (n=170, 3%) voru
einnig algengar 4staedur fyrir erfdarannséknum.

Skodadir voru mismunandi flokkar erfdarannsékna sem fram-
kveemdar voru ad undangenginni erfdarddgjof 4 Landspitala.
Teknar voru saman nidurstodur eftir leit ad pekktum meinvaldandi
breytingum (target-testing), orflogugreiningum (array CGH), rad-
greiningum (next generation sequencing, NGS) & stokum genum,
fidlgenarannsoknir (gene panels) og takn- og heilerfdamengisrann-
soknir (whole exome sequencing, whole genome sequencing).

A timabilinu voru framkveemdar 2386 rannsoknir par sem leit-
ad var ad pekktum meinvaldandi breytingum. Ur slikum rann-
soknum fékkst jakvaed nidurstada i 33% tilfella (n=803). Neikveedar
nidurstodur voru 64% tilfella (n=1518). Nidurstodur tar 65 rann-

Mynd 3. Astaedur fyrir komur { erfdardd-
&jof eftir sjiikdomahopum.

Tafla I. Synir 20 algengustu komudstaedur i erféaradgjof vinstra megin
og 20 algengustu dstaedur fyrir erfdaprofi an abkomu erfdaradgjafar
Landspitala haegra megin.

Erfdaradgjafareining f:n:i::':'::laerfbarébgjafar
Sjikdémur Fjoldi | Sjukdémur Fjoldi
Krabbamein 2961 Arfgeng jarnofhledsla 3151
Védvaspennuvisnun 158 Blaadasegatilhneiging 898
Manuvédvaryrnun 106 Lenging QT-bils 179
Ofvaxtarhjartavédvasjikdémur 57 Ofvaxtarhjartavédvasjikdémur 170
Litningafravik 49 Litningafravik 70
Fosturgreining 44 Krabbamein 52
Ehlers-Danlos-heilkenni 41 Fabry-sjikdémur 36
ARVD/C 40 Slimseigjusjukdémur 26
Neurofibromatosis 38 Neurofibromatosis 25
Marfan-heilkenni 33 ARVD/C 25
Sampeett likindamat 32 Manuvodvaryrnun 24
Einhverfa 27 Brotgjarn X-litningur 17
Slimseigjusjukdémur 26 V6dvaspennuvisnun 17
Retinitis pigmentosa 26 Arfgeng heilablaeding 16
Endurtekin fésturlat 24 Dravet-heilkenni 16
GM1-ganglio-sidkvilli 24 Osadagulpur 13
Arfgeng heilablaeding 24 MODY-sykursyki 13
Down-heilkenni 20 Marfan-heilkenni 12
Fabry-sjukdémur 19 Arfbundin kélesterdlhakkun 11
Wilson-sjukdémur 19 Flogaveiki 10
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soknum (3%) voru ekki adgengilegar i peim gagnagrunnum sem
notadir voru vid rannsoknina. Algengast var ad préfad veeri fyrir
landnemastokkbreytingum i BRCAI- og BRCA2-genum (n=1725,
72%). Radgreiningar & stokum genum voru 181 yfir timabilid. Par
af skiludu 83 (46%) jakvaedri nidurstédu og 98 skiludu neikveedri
nidurstoou (54%)

A drunum 20142015 voru fjolgenarannsoknir teknar i notkun
sem hluti af erfdauppvinnslu, mest vegna krabbameina en einnig
vegna annarra sjukdéma. T kjolfarid voru takn- og heilerfdamengis-
rannsoknir teknar { notkun. A mynd 4 m4 sja samantekt & nidur-
stodum peirra rannsokna. 491 fjolgenarannsokn var framkveemd
a timabilinu, 378 (77%) vegna krabbameina og 113 (23%) vegna
annarra sjukdéma. Nytni fjdlgenarannsokna tengdra arfgengum
krabbameinum reyndist helmingi minni (20%) borid saman vid aor-
ar fjolgenarannsoknir (40%) sem framkveemdar voru yfir timabilid.
Nytni takn- og heilerféamengisrannsokna var 46%. Gogn fengust
um 88 slikar rannsoknir, 53 (60%, nytni = 40%) taknradgreiningar
og 35 (40%, nytni = 52%) heilerfdamengisrannsoknir. Nidurstoour
med Oljésa kliniska pydingu fengust i 56% tilfella i fjolgenarann-
soknum vegna krabbameina, 23% tilfella hja 60rum fjélgenarann-
soknum og i 8% tilfella hja tdkn- og heilerfdamengisrannsoknum.

Samkveemt gognum fra litningarannsoknarstofu Landspit-
ala fyrir timabilid voru 475 6rflogugreiningar gerdar. [ 34% til-
fella var um ad reeda eintakabreytingar (Copy number variations)
a erfoaefni (n=161). Slikar breytingar leida oft til orbrottfalls- og
ortvofoldunarheilkenna en 16 slik tilfelli greindust i gegnum
erfdaradgjof Landspitala a timabilinu.

Umradur

Vegna Deirra skilyrda sem sett voru i upphafi rannsoknar er ljost
ad pau nadu ekki ad 6llu leyti yfir raunverulegan fjolda einstak-
linga sem komu { erfdaradgjof a timabilinu. Einnig ma nefna ad um
afturskyggna rannsokn var ad raeeda og upplysingar pvi adeins jafn
gbdar og fyrirliggjandi gogn. I sumum tilfellum vantadi faerslur.
Einnig var ekki ljost ad alltaf veeru skrad nofn peirra aettingja sem
fylgdu radpegum i viotdl og hofou ekki bein tengsl vid sjikdom en
gagn af erfdaradgjofinni engu ad sidur. Einnig endurspegla gogn-
in adeins hluta peirra sem fengu erfdarddgjof i gegnum sima.

Mikil aukning atti sér stad i erfdaradgjof 4 arunum 2012-2017.
Mest vard aukningin milli 2012 og 2013 en pa fjolgadi komum um
59%. Pessi mikla aukning skyrist ad hluta af peim fjélda folks sem
leitadi sér erfdaradgjafar eftir ad leikkonan Angelina Jolie birti bréf
i New York Times par sem htn lysti reynslu sinni af pvi ad bera
meinvaldandi breytingu i BRCAI-geni.® Pa var aukningin minnst
milli dranna 2013 og 2014, eda um 3%. Auknum fj6lda koma fylgir
aukin porf & pjonustu og peirri porf hefur verid maett, einkum med
innleidingu nyrra rannsokna og fjolgunar starfsfolks.

Pegar astedur fyrir rannsokn voru skodadar kom i ljés ad
nokkur aherslumunur var vegna peirra sem foru i erfdaradgjof og
erfdarannsokn i kjolfarid og peirra sem foru i erfdarannsokn an
adkomu erfdaradgjafar ESD. Pad kemur ekki a 6vart ad algengustu
sjukddémarnir sem sent var i rannsokn fyrir an adkomu erfdarad-
gjafar Landspitala eru i flestum tilvikum medhondlanlegir og um
einstaklinga undir eftirliti sérfraedinga ad raeda. A pad sérstaklega
vid { tilviki sjutkdoma eins og arfgengrar jarnofhledslu og blaseda-
segatilhneigingar. Hafa ber i huga ad erfdarannsoknir eru ein af

14 LAEKNABLADID 2022/108

100% S — -
90%
80%
70%
60%
g 50%
=]
T
40%
30%
20%
10%
0% . P .
51 o Fj6lgenarannséknir Takn- og
Fjolgenarannsoknir . -
+ vegna annarra heilerfdamengisrann

vegna krabbameina A s

sjukdéma soknir

W Ekkert svar skrad 2% 1% 10%

Obekkt klinisk pyding 56% 23% 8%
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Mynd 4. Synir télulegar upplysingar um nidurstdour og nytni fjslgenarannsdékna vegna
arfgengra krabbameina i samanburdi vid fjolgenarannsoknir vegna annarra sjitkdéma og
tdkn- og heilerfdamengisrannsékna.

morgum greiningaradferdoum og ekki i dllum tilfellum st besta.
Athuga parf a0 ekki eru allir sem maelast me9 of hatt ferritin i blooi
arfhreinir fyrir stokkbreytingar sem valda arfgengri jarnofhledslu.
Breytingarnar sem um reedir eru algengar i samfélogum N-Evropu
og pvi ekki oalgengt ad arfblendnir einstaklingar meelist med of
hatt ferritin 1 bl63i.8 [ grein Favoloro kemur fram ad nytni erfda-
rannsokna & stokkbreytingum tengdum bldeedasegatilhneigingu
(F5: G1691A og F2: G20210A) sé i kringum 10% a drunum eftir 2010.°
Munur a tengslum pessara sjukdéma vio erfdaradgjof Landspitala
geeti utskyrst med pvi ad videigandi erfdaprof eru hluti af steerri
uppvinnslu sjuklings hja videigandi sérfreedingum.

Tioni akvedinna erfdoaprofa er leegri hér 4 landi en annars
stadar. Pad helgast af algengi akvedinna landnemabreytinga i is-
lensku pydi. Pannig er slimseigjusjukdémur toluvert sjaldgeefari
hér a landi en i Evrépu og vodvaspennuvisnun, sem var algeng-
asta asteeda fyrir erfdaprofi & eftir krabbameinum, er toluvert
algengari.® Mogulega mun pad hlutfall breytast med auknum
fjolda greininga og auknum fjdlda innflytjenda & fslandi.

Astedur fyrir erfdaradgjof (ad krabbameinum undanskildum)
virtist vera nokkud jafndreifdar med tilliti til sjtkdémahopa (mynd
3). Petta er dhugavert 1 1josi pess ad deildin er litil og pjonustar fjol-
breyttan sjuklingahép. Nytni fjolgenarannsokna vegna krabba-
meina (n=396) var nokkud laegri (20%) en vegna annarra sjtkdéma
(40%). Einnig var munur 4 hversu oft nidurstadan 6pekkt klinisk
pyding fékkst. [ fjdlgenarannséknum vegna krabbameina var hlut-
fallid 56%, en 23% i fjolgenarannsoknum vegna annarra sjukdéma.

Talsvert hefur verid skrifad um ahrif erfdabrigda med dpekkta
kliniska pydingu, baedi a greiningarferlid og fyrir sjuklinga.!
Erfdabrigoi med 6pekkta kliniska pydingu geta oft fleekt hvern-
ig radpegi skilur nidurstéou erfdarannsoknar og geta pau verid
misskilin sem meinvaldandi.’?> Erfdaradgjof Landspitala tekur &
moti sjuklingum eftir tilvisun fra heilbrigdisstarfsfélki en einnig
er sjalfsvisun 1 bodi. Viotol fara fram ymist 1 sima, myndsima eda
a gongudeild. Adgengi ad pjonustunni hefur jafnan verid gott og
bidlistar stuttir. T ljési pess hve ha nytnin er fyrir dkvedna sjik-
démahodpa ma deetla ad fleiri geetu att erindi 1 erfdaradgjof. Kostir




erfdaradgjafar hafa verid vel skilgreindir og er pvi ljost ad hlut-
verk hennar innan almennar heilbrigdispjonustu mun aukast.*!®
Greiningar 1 gegnum erfdaradgjof geta leitt til beettrar medferdar
fyrir dkvedna sjiklingahSpa. A rannséknartimabilinu meetti til
deemis nefna sjukdoma eins og Fabry-sjikddém og sum krabba-
meinsheilkenni. I tilfelli Fabry-sjikdéms var sértaek ensimuppbét-
armedferd (Enzyme Replacement Therapy) innleidd & timabilinu.*
Fyrir krabbameinsheilkenni getur greining a erfdapeetti leitt til
innleidingar dkvedinna lyfja { krabbameinsmedferd. Neerteekasta
deemid veeri Olaparib sem nytist vid medferd a eggjastokkakrabba-
meinum hja arfberum ad BRCA1/2-stokkbreytingum.

Lagt nytnihlutfall i fjolgenarannsoknum vegna krabbameina
geeti orsakast af lagum proskuldi fyrir framkveemd slikra rann-
s6kna hér & Islandi. ESD tok nyverid upp nyja hnitmidada fjolgena-
rannsokn, svokallada TSHC-rannsokn (TruSight Hereditary Cancer
Panel, fjolgenarannsokn fyrir arfgeng krabbamein) sem gerd er hér
a landi. St rannsokn felur i sér radgreiningu a 113 genum sem
tengd hafa verid vio arfgeng krabbamein. Jafnframt leitast DNA-
rannsoknarstofa Landspitala vid ad meta breytingar med opekkta
kliniska pydingu i rannsoknarnidurstodum me9 tilliti til einkenna
og/eda fjolskyldusogu. Nyleg grein Samadder tok til nytni ar 80
gena erfdarannsokn sem gerd var hja 2984 manns med krabba-
mein. Jakvaed nidurstada fékkst 1 13,3% tilfella og 1 47,4% tilfella
fundust breytingar med 6ljosa kliniska pydingu.” Nytni fjolgenar-
annsokna vegna krabbameina var ivid heerri hér 4 landi a timabil-
inu 2012-2017 (20%), en & sama tima fékkst toluvert heerra hlutfall
af breytingum me0 6lj6sa kliniska pydingu (56%).

Nytni takn- og heilerfdamengisrannsokna yfir timabilid er
46%. Peettir sem hafa ahrif 4 nytni peirra geeti verid takmarkadur
fjoldi slikra rannsokna (n=88), sem fyrst voru innleiddar undir lok
timabilsins. Hér geeti einnig verid um ad reeda akvedna uppsofn-
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un tilfella par sem hépur med skyr einkenni erfdasjukddms en an
greiningar hafi fyrst pa fengid adgengi ad slikum rannséknum. Ef
nidurstodur erlendra rannsdkna eru skodadar reynist nytni takn-
og heilerfdamengisrannsokna almennt liggja a bilinu 25-50%."%2
Utkoma peirra veltur pé & ymsu. Gerd sjukdéms, uppvinnsla sjik-
lings og fjoldi rannsokna sem framkvaemdar voru adur en gerdar
voru takn- eda heilerfdamengisradgreiningar, sem og hversu har
proskuldur er til stadar ad velja svo vidamikla og dyra rannsokn.'®
Eftir pvi sem adgengi ad erfdarannséknum eykst og kostnadur
peirra minnkar ma gera rad fyrir ad proskuldur fyrir erfdarann-
sokn leekki samhlida. Pvi ma buast vid med auknum fjolda rann-
sokna ad nytni erfdarannsokna leekki i framhaldinu. Samkveemt
verkferli erfdaradgjafar Landspitala er hvert tilfelli metid med til-
liti til pess hvort farid skal Gt i staerri rannsoknir eins og WGS/WES
pegar adrar erfdarannsdknir hafa ekki nad ad utskyra einkenni
sjtiklings (skilad neikveedum nidurstodum). I pvi samhengi hef-
ur adgengi ad nyjum steerri erfdarannsoknum alltaf verid gott og
almennt lagur proskuldur fyrir aframhaldandi erfdauppvinnslu.

Lokaord

Erfdaradgjof er i auknum meeli nytt sem hluti af uppvinnslu
einstaklinga 1 almennri heilbrigdispjonustu. Teekniframférum og
aukinni eftirspurn hefur verid meett med innleidingu nyrra rann-
sokna og fjolgun starfsfélks. Lidur { pvi ad baeta pjonustuna er ad
skoda og gera grein fyrir starfsemi einingarinnar. Pessari grein
var atlad ad varpa ljési 4 starfsemi yfir 5 ara timabil. Aaetlad er
ad endurtaka pessa rannsdkn a 5 ara fresti en med pvi ad birta
tolulegar upplysingar um starfsemina feest regluleg yfirsyn yfir
pjénustu erfdaradgjafar Landspitala.
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INTRODUCTION: A genetic counselling unit at Landspitali hospital (LSH) was established
in 2006. Meanwhile, genetic testing has become an integral part of general health care.
In this article we detail the outcome of genetic testing at the Department of Genetic and
Molecular Medicine (DGM) at Landspitali over a five year period (2012-2017). Factors that
were analyzed for the time period were: Number of patients, reason for referral, reason
for genetic testing without genetic counselling and yield (proportion of positive tests) of
genetic testing.

METHODS: Data was analysed from two medical record databases, Shire and Saga, used
by the DGM in the time period.

RESULTS: The number of individuals coming for genetic counselling increased every year
over the time period. Reasons for referral were cancer-related in two-thirds of cases.
Other reasons for referral included various other familial disorders. Most common were
autosomal dominant disorders like myotonic dystrophy, hypertrophic cardiomyopathy
and autosomal recessive disorders like spinal muscular atrophy (SMA) and GM1-
gangliosidosis. Most common reasons for genetic testing outside of the LSH GC unit was
because of managable diseases like hemochromatosis and F5/Prothrombin-related
thrombophilia. Yield of genetic testing was assessed for a) known mutation testing /
carrier testing, b) single gene testing, c) gene panel testing and d) whole genome and
whole exome sequencing. Known mutation testing was positive in 33% of cases and single
gene testing in 46% of cases. The yield of gene panel testing for cancer was found to be
lower (20%) than gene panel testing for other disorders (40%). The yield of whole exome
and whole genome sequencing was 46%.
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