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Sjaldgeefir sjakdomar -

framfarir og askoranir

Sjaldgeefir sjikdomar fela i sér margar askoranir.
Eg kynntist pvi pegar ég starfadi & Neuromuscul-
ar center (NMC) & Sahlgrenska-sjikrahtisinu 1
Gautaborg vid greiningu og medferd 4 aettlegum
tauga- og vodvasjukddmum.

Sjaldgeefir sjitkdomar hafa verid skilgreind-
ir sem sjikdémar med algengi innan vid 50-

65 & hverja 100.000 ibtia, sem eru annadhvort
lifsheettulegir eda valda kroniskri skerdingu &
feerni.'? T dag teljast yfir 6000 sjukdémar vera
sjaldgeefir og deetlad er ad heildarfjoldi sjuklinga
sé yfir 400 milljénir & heimsvisu.? Sjuklingar med
sjaldgeefa sjukdéma upplifa oft bresti 1 heilbrigd-
ispjonustu, til deemis vegna pess ad pad getur
tekid langan tima ad fa greiningu en oft ganga
sjuklingarnir 4 milli leekna 4dur en rétt greining
feest. Einkenni sjaldgeefra sjikdéma koma i morg-
um tilvikum fram & barnsaldri, enda eru yfir 70%
erfoasjukdémar. Vid 18 ara aldur flyst umoénnun
gjarnan fra barnaleeknum til leekna sem sja um
fullordna, sem veldur oft 66ryggi hja fjolskyldum
einstaklinga med sjaldgeefa sjukddma, sérstaklega
med tilliti til pess ad tirreedin sem taka vid eru oft
ekki jafn sérhaefd. Miklar breytingar hafa p6 ordid
& Islandi eftir ad Midstod sjaldgeefra sjtikdoma tok til
starfa 4 Landspitala arid 2021 par sem teymi sér-
heefds starfsfolks sinnir medferd, eftirliti og rann-
soknum & sjaldgeefum sjatkdémum.

Miklar framfarir hafa ordid i greiningu sjald-
geefra sjikdoma a sidustu arum. Betra adgengi ad
radgreiningu alls genamengisins (Whole-genome
sequencing) hefur leitt til pess ad fleiri f4 nakveem-
ari greiningu en adur, sem er gagnlegt p6 ekki
sé til sérteek medferd { morgum tilvikum. Fyrir
sjuklinginn er mikil hjalp 1 pvi ad fa nafn a sjuk-
déminn og nakvaem greining er forsenda pess
a0 heegt sé ad meta horfur, likur 4 fylgikvillum,
moguleika 4 medferd og moguleika a patttoku 1
kliniskum rannséknum. Pad ad greinast med aett-
leegan sjukdom hefur ekki adeins ahrif a einstak-
linginn og mogulegar fyrireetlanir vidkomandi
um fjdldskyldumyndun heldur einnig 4 adra
ettingja. Erfdaradgjof er pvi mikilveegur hluti af
umonnun sjuklinga med sjaldgeefa sjukddéma og
er sinnt a erfdadeild Landspitala.

A sidustu arum hafa komid fram ymsar ad-
ferdir til ad hafa ahrif a genatjaningu sem geetu
valdid byltingu i medferd erfdasjukdoma. Ein
tegund lyfja byggir 4 genamedferd par sem
akvednu geni er komid fyrir { adenovirus-vektor
sem inniheldur einnig svokalladan ,, promoter”
sem leidir virusinn ad markliffeerinu. Lyfid Zolg-

ensma sem byggir 4 pessari teekni var sampykkt
til notkunar vid Spinal muscular atrophy (SMA) 1
Evrépu ario 2020 en kostnadurinn vid slika med-
ferd er mikill. Einn skammtur, sem hefur ahrif
evilangt, er gefinn & barnsaldri og kostar um 280

milljonir islenskra kréna. Antisense oligonucleotides
(ASO) er énnur tegund lyfja sem virka med pvi
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ad bindast & 6likan hatt vid ribésakjarnsyruna.
Fyrsta ASO-lyfid sem sampykkt var i Evropu var
OL6f er i ritstjorn
Laeknabladsins

Nusinersen sem notad er vid SMA og var pad tek-
i0 1 notkun 2018. ASO-lyf eru sampykkt i Evropu
fyrir fleiri sjukddma, til deemis aettleega tran-
sthyretin amyloidosu og ettleega kolesterdlhaekk-
un (Familial hypercholesterolemia). Proun margra
annarra lyfja sem hafa ahrif 4 genatjaningu eru
langt komin.

Innleiding nyrra medferda vid sjaldgefum
sjukdémum er mikilvaegt en erfitt verkefni. Lyf-
in eru kostnadarsom en geta mogulega baett lif
folks verulega en pad er mik-
ilveegt ad pad liggi fyrir gédar
rannsoknir sem lysa gagnsemi

Miklar breytingar hafa pd ordid 4 islandi
eftir ad Midstod sjaldgaefra sjiikdoma
tok til starfa a Landspitala arid 2021

bar sem teymi sérhafds starfsfolks
sinnir medferd, eftirliti og rannséknum a
sjaldgefum sjikdomum.

og Oryggi. Slikar rannsoknir
er krefjandi ad framkveema,
medal annars vegna pess ad
paod er erfitt ad safna neegi-
legum fjolda patttakenda og
val 4 endapunkti og lengd
eftirfylgdar getur verid sntiid
vegna pess ad nattarulegur gangur sjitkdémanna
felur 1 sér heegfara versnun. Genamedferdir fyrir
talsverdan fjolda sjikdoma eru komnar tr rann-
soknarfasanum og fleiri hafa verid sampykktar
i Bandarikjunum en i Evrépu, fyrst og fremst
vegna kostnadar. Petta 6samreemi i adgengi ad
nyjum lyfjum & milli landa veldur alagi 4 sjuk-
linga og fj6lskyldur peirra.

Mikilveegt er ad & Islandi sé métud stefna
um greiningu og medferd sjaldgeefra sjukdéma
og askilegt er ad pad verdi gert { samvinnu vid
6nnur 16nd 1 Evrépu. Mikil askorun felst 1 pvi ad
meta raunverulegan avinning af nyjum lyfjamed-
ferdum og vega a moéti kostnadi og hugsanlegum

fylgikvillum til lengri tima. Vonir standa til ad
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kostnadurinn minnki med timanum, sem myndi

beeta adgengi ad medfero.
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