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Geta greint 40 arfgenga
efnaskiptasjukdoma i einni og
somu meelingu

A bak vid hvern 6rsmaan blédblett & perripappir, fra nybura, felast mikil visindi,
dyrmaet samfélagsleg akvordun og von um heilbrigdari framtid. A erfda- og
sameindafradileeknisfraedideild Landspitalans starfar teymi sérfra2dinga sem vinnur vid ad
greina arfgenga efnaskiptasjiukdéma adur en peir nd ad skada vidkveemasta hdp pjodarinnar,
bornin. Laknabladid settist nidur med lykilmonnunum Leifi Franzsyni, lyfjafraedingi,
sérfradingi i kliniskri lifefnafraedi og verkefnastjora nyburaskimunar fra 2003-2024,
Frey Johannssyni, lifefna- og lifefnaerfdafradingi og niverandi verkefnastjora, og Joni
Johannesi Jonssyni, yfirlakni og sérfraedingi i erfdalaknisfradi og kliniskri lifefnafraedi

Akvordunin um ad hefja nyburaskimun
fyrir meenutaugahrérnun (Spinal Muscul-
ar Atrophy, SMA) atti sér tdluverdan
undanfara. ,Pad var kominn timi 4 a0
hefja skimun fyrir SMA. [ samradi vid
sérfreedinga a Barnaspitala Hringsins
var samin greinargerd sem var send til
Olmu Mbller, paverandi landleeknis.
Svorin voru jakveed nanast samstund-
is,” segir Leifur. A sama tima s6tti
teymiod um leyfi til ad hefja skimun fyrir
slimseigjusjukdomi (Cystic Fibrosis). St
skimun er nt 1 lokapréfun. Samkvaemt
Joni Johannesi hefur allt slikt framtak
eetio fario fram i samradi vio landleekni
og viokomandi sérfreedinga Barnaspital-
ans og samkvaemt vidurkenndum verk-
lagsreglum.

Skilgreiningin & skimun

Jon Johannes undirstrikar ad lykilatridi
skimunar sé ad greina sjukdoma adur
en peir valda kliniskum einkennum. ,Ef
vid ndum ad greina sjukdom a pessu
stigi og hefja medferd, pa verda horfur
barnsins miklu betri. Petta er kjarninn i
nyburaskimun. Skimunin parf ad byggja
a préfum sem eru naem, sértek og areid-
anleg meo stadfestingarferli 1 kjolfar
jakveedra nidurstadna. Vio viljum vera
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vissir um rétta greiningu adur en haft er
samband vid foreldra, pvi svona fréttir
eru alltaf verulegt afall,” segir Jon Jo-
hannes. ,Greiningin er sidan endanlega
stadfest med nyju blodsyni,” beetir Leifur
vio.

Jon Jéhannes bendir a ad atid séu
skimanir gerdar 1 samradi vid landleekni
og edli malsins samkvaemt hafi erfda- og
sameindafreedileeknisdeild oft frum-
kvaedi med ad hefja nyburaskimun. , Pad
er alltaf matsatridi hveneer a ad hefja ny-
buraskimun og hveneer ekki. Taka verd-
ur medal annars tillit til edli sjukdéms
og arangurs medferdar, auk teeknilegra
atrida, mannafla og fjarmagns.

Fjogur tilfelli af SMA 4 otrilega

skommum tima

Fra pvi ad nyburaskimun fyrir SMA
hofst 1 jantiar 2024 hafa prji born greinst
med sjikdominn hérlendis. Eitt islenskt
barn til viobotar greindist 1 Bandarikj-
unum. Nygengi er talid vera um einn 4
moéti 7200 lifandi feeddum bornum, en
pegar eru komin fjogur tilfelli 4 einu ari.
,Kannski finnum vio ekkert naestu tiu
arin. Petta er edli sjaldgeefra sjukdoma,
par sem fjoldi nygengis er lagt og mikl-
ar sveiflur i télum,” segir Leifur og Jon

Johannes beetir vio: ,Kostnadurinn vid
meodferd 4 SMA er verulegur, en leekn-
ingin storkostleg og pvi ekki spurning
ad pad a a0 skima fyrir pessum sjukdomi
og bjoda bornum pessa meoferd.”

A hverju &ri eru tekin blédsyni tr um
4,500 nyburum 4 Islandi med stungu i
hzel eda handarbak og bl60did latid drjapa
i perripappir. Ljdsmeedur annast syna-
tokuna 4 medan bornin eru ad sjuga
brjost. Flest born bregoist litid vid pvi.
Leifur segir patttoku i nyburaskimun
4 Islandi vera frabeera og pad heyri til
algjorra undantekninga ef barn er ekki
skimad. Ad meelingu lokinni eru bléd-
perripappirssynin geymd i lifsynabanka.

Sagan sem métadi ndtimann

Nyburaskimun a sér langa og merkilega
sogu sem hofst arid 1934 pegar norski
leeknirinn Ivar Asbjern Folling greindi
arfgengan sjukdom sem sidar fékk heitid
Fenylketénmiga (PKU). ,An skimunar
voru 0rlog sjuklinganna proskaskerding
sem gat leitt til vistunar a stofnun. En
meo tiltdlulega einfaldri feedubreytingu
gatu peir lifad edlilegu lifi,” segir Jon
Johannes.

Fram til sidustu aldaméta voru syni
meeld me0 frekar einfoldum en timafrek-



um adferdum sem maeldu hvort aminé-
syran fenylalanin veeri mikid haekkud

i bl6di. T dag eru adferdirnar margfalt
fljotlegri og nakveemari. Freyr segir ad
PKU sjuklingar purfi sérstaka faedu og
fordast proteinrika faeedu eevilangt. ,Med-
ferdin er i hondum sérpjalfads barna-
leeknis og fylgst er med styrk fenylalan-
ins 1 bl6di og neeringarfraedingar adlaga
feeduna eftir peim. Pegar konur sem eru
komnar a barneignaraldur og eru ad
huga ad barneignum, parf ad fylgjast vel
me0 styrk fenylalanins fyrir getnad og

4 medgdngu, annars getur fostrid ordid
fyrir 6afturkreefanlegum skada.”

Nordurlond og saga nyburaskimunar 4 islandi

A Tslandi héfst skimun fyrir PKU 4
Landspitalanum arid 1972 og fyrir allt
landid 1974. [ gegnum tidina hafa Nord-
urldéndin verid nokkud samstiga i ny-
buraskimuninni. ,Vid hofum alveg nad
ad halda i vid énnur 16nd, jafnvel hafid
skimanir fyrir sjtkdémum 4 undan 60r-
um 16ndum i sumum tilfellum. Annars
hafa Bandarikjamenn verid fremstir i
flokki og leitt préunina { nyburaskimun.
Skimun fyrir PKU hofst 1 Bandarikjun-
um arid 1961 med adferd sem Banda-
rikjamadurinn Robert Guthrie upp-
gotvadi. Hann er jafnan nefndur fadir
nyburaskimunar,” segir Leifur.

Um sidustu aldamot var tekin 1 notk-
un ny teekni vid nyburaskimunina eda
svokollud radmassagreining (Tandem
Mass Spectrometry). Jon Johannes segir ad
med radmassagreini sé haegt ad greina
tugi efna, par a medal neer allar amino-
syrur og svokollud acylkarnitin 4 innan
vid premur minatum. ,Med pessari fra-
beaeru tekni getum vid greint um 40 mis-
munandi arfgenga efnaskiptasjukdéma 1
einni og somu meelingunni. [ fyrsta lagi
eru pad svokalladir amindsyrusjukdom-
ar, par sem styrkur einnar amindsyru
eykst verulega og veldur truflun og
skada 4 likamsstarfseminni.  66ru lagi,
med meelingum a acylkarnitinum ma
greina fitusyruoxunargalla, sem lysa sér
pannig ad fituefni eru ekki brotin nidur
a edlilegan hatt og geta valdid alvarlegu
astandi, jafnvel dauda. fpriéja lagi ma a

Frd vinstri: Leifur Franzson, Freyr J6hannsson og Jén J6hannes Jonsson.

sama hatt greina sjikdoma sem fela 1 sér
oedlilega heekkun a lifreenum syrum og
geta einnig verid lifsheettulegir.”

20 nyburar greindir af 65 pisund

Sameiginlegt med allflestum arfgengum
efnaskiptasjukdéomum sem skimad er
fyrir hér 4 landi er ad likaminn fram-
leidir ekki sértaekt ensim sem umbreytir
feeduefni og veldur pannig djafnveegi i
efnaskiptum frumunnar. ,Pad sem ger-
ir pessa sjukddma oft erfida i kliniskri
greiningu er ad einkennin geta verio

fra ollum liffeerakerfum, svo sem hjarta,
heila- og taugakerfi, og valdid margvis-
legum truflunum 1 frumustarfsemi og
efnaskiptum. Einkennin likjast fjolmorg-
um 60rum algengari sjatkdémum,” seg-
ir Jon Johannes. Einkennin geti komid
fram hvenaer sem er a eevinni, til deemis
fljotlega eftir faedingu eda jafnvel aldrei.
,Svo virdist sem medal annars paettir

Nid hofum att mjog gott samstarf
vid ljosmadur sem safna synum
med miklum metnadi og barnal®kna
vardandi skipulag skimunar, frekari
greiningu og medferd”

sem valda katabodlisku astandi, svo sem
sykingar, fasta, slys og adgerdir, geti
fengid sjukdominn til pess ad blossa
upp.”

Fra arinu 2008 hafa um 65 pusund
nyburar verid skimadir med radmassa-
greini 4 [slandi. T 20 peirra greindust
sjukdémar 1 fyrrgreindum flokkum sem
krefjast medferdar. Pad jafngildir einu
tilfelli & um 3.300 born. ,, Vid skimum
lika fyrir vanstarfsemi nyrnahettna og
skjaldkirtils, SMA, alvarlegum éneem-
isgollum (SCID) og svo slimseigjusjuk-
domi (cystic fibrosis), og hofum fundid
toluverdan fjolda nybura med pessa
sjukdéma. Medferdin getur verid mjog
breytileg, allt fra breyttu mataraedi, ford-
ast fostu, gjof vitamina, hormona til mer-
gigraedslu og sértaekrar genamedferdar
eins og fyrir CF og SMA,” segir Leifur.

Ymsir adrir sjikdémar séu { skodun
eins og til deemis APRT (Adenine
Phosphoribosyltransferasa-skortur) sem
veldur myndun nyrnasteina og getur
leitt til alvarlegrar nyrnabilunar a unga
aldri. , Pessi sjukdémur er mun algengari
& fslandi en { 68rum I6ndum og yrdum
vio liklega eina pjodin i heiminum sem
myndi skima fyrir pessum sjukdomi.

Allar upplysingar um peer skimanir,
sem framkvaemdar eru & [slandi eru ad-
gengilegar foreldrum og fagfolki i kynn-
ingarefni og a vef Landspitalans, nanar
tiltekio 1 pjonustuhandbok rannsokna
undir nyburaskimun.”
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notadir eru um 3 mikrolitrar (3/1000 vir millilitra) af bl6di fyrir hverja rann-

sékn.

Hvad er sjaldgafur sjikdémur?

Vid nyburaskimun er skimad fyrir sjald-
geefum arfgengum sjukdémum. Leifur
segir ad i Evropu teljist sjukdémur sjald-
geefur ef hann kemur fyrir hja feerri en
einum af hverjum 2000 einstaklingum.
[ Bandarikjunum sé midad vid einn af
hverjum 1500 einstaklingum. ,Fjoldi
sjaldgeefra arfgengra sjikddma er a bil-
inu 6000-8000. A alheimsvisu er talid ad
um 350 milljonir manna pjaist af sjald-
geefum sjukdémum, par af 30 milljonir
i Evropu. 50-75% peirra eru born og um
30% peirra munu veentanlega ekki na
fimm ara aldri. Arfgengir medfeeddir
efnaskiptasjukddmar eru ein af megin-
orsckum ungbarnadauda. 5j6 prdosent af
fildanum, eda einn af hverjum sautjan
einstaklingum, munu einhvern timann a
eevinni finna fyrir einkennum af véldum
sjaldgeefs sjukdoms.”

Jon bendir til deemis & a0 flest-
ir heimilisleeknar sjai slika sjuklinga
ventanlega daglega, oft 4n pess ad gera
sér grein fyrir pvi. Einkennin geti ver-
i0 mjog lumsk.” Leifur beetir vid: , bad
tekur oft langan tima ad greina pessa
sjuklinga, allt ad nokkur ar, ef greining
feest yfir hofud. Petta getur pytt margra
ara bid, ahyggjur, kostnad og skerdingu
a lifsgeedum. Myndlikingin um sebr-
ahesta er oft notud 1 pessu sambandi. Ef
vid heyrum héfadyn dettur okkur strax
i hug hestur, en pad geeti einnig verid
sebrahestur. Leknar mega ekki ttiloka
sjaldgeefa sjikdéma pegar peir eru ad
rannsaka sina sjuklinga.”

Alpjodlegt samstarf og
mikilvegur gagnagrunnur

[sland nytir alpjédlegan gagnagrunn
par sem nidurstodur um stadfest sjuk-
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démstilfelli eru skradar. ,Ef vid faum
grunsamlega nidurstédu getum vid
borid hana saman vid fjolda annarra
sambeerilegra tilfella an persénuaud-
kenna. Petta skilar sér 1 6ruggari grein-
ingu,” segir Leifur. Hann tekur fram ad
teymid hafi haft mjog mikilveega bak-
hjarla til pess ad stunda pessa starfsemi.
,Fremstur 1 flokki er dr. Piero Rinaldo
hja Mayo Clinic i Rochester. Hann var
alltaf 4 bakvakt reidubtiinn til adstodar.
Einnig fengum vid verulega adstod fra
dr. Zoltan Lukacs fra Hamburg Uni-
versity Medical Center vardandi teekni-
lega peetti. Pa hefur verid mjog god
samvinna vid adra erlenda adila, einkum
vid nyburaskimunarrannséknastofur &
Nordurlondum.”

Sameiginlegt atak i pagu framtidar

Félagarnir reeda framtidina; haafkasta-
radgreiningar og sidferdileg alitamal
tengd peim. ,Vid getum greint sjukdéma
sem ekki greinast med hefdbundnum
adferdum. En hvernig er best ad gera

,Fjoldi sjaldg®fra arfgengra sjukdoma
er 4 bilinu 6000-8000. A alheimsvisu
er talid ad um 350 milljonir manna
bjaist af sjaldgafum sjikdomum, par
af 30 milljonir i Evropu. 50-75% peirra
eru born og um 30% peirra munu
vantanlega ekki na fimm dra aldri“
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Samanburdur d nyburaskimun medal Nordurlandanna.

petta pannig ad allir séu videigandi upp-
lystir og sampykkir?” spyr Jon Jéhann-
es. Freyr bendir 4 ad 4 endanum verdi
pessi teekni édyr og hluti af ratinunni.
Pad sem haldi aftur af préuninni niina
sé fremur sidfraedi en teekni. Jon seg-

ir ad ein af stéru svidsmyndunum i
skimunum nina séu genaradgreiningar
a blédblettum nybura. ,Pa er verid ad
hugsa um sjukdéma sem ekki er verid

ad greina med lifefnafreedilegum adferd-
um. Pad er alltaf spurningin hvada gen

a a0 skima fyrir og hvada skilmerki 4 ad
nota til ad akveda pad. Par eru lausnir og
sidfreedin floknari og erfidari.” Oll born
séu talin eiga rétt a Opekktri framtid um
sjukdoma sem komi seinna 4 eevinni. Til-
raunarannsoknir séu 1 gangi med hvad
best sé ad gera og hann telur ad flestir
sjai fyrir sér a0 petta verdi hluti af rutinu
innan ekki margra ara. ,Kostnadur vid
nyburaskimun med haafkastaradgrein-
ingum verdur vidradanlegur og pad er
mikid af sjukdémum sem vaentanlega
veeri heppilegt ad greina. Petta er eitt

af pvi sem vid sjaum ad verdi { framtio-
inni,” segir hann og leggur aherslu a ad
vanda purfi vel hvernig pad verdi best
gert og leera af reynslunni.

Skimun nybura 4 fslandi er deemi um
farseelt samstarf heilbrigdisvisinda, sio-
freedi og samfélagslegrar abyrgdar. Starf
sérfreedinganna 4 erfda- og sameinda-
leeknisfreedideild Landspitalans hefur
breytt lifi barna. ,Petta er ekkert sem
madur gerir einn,” segir Leifur ad lok-
um. ,,Vid héfum haft frabsera bakhjarla
erlendis og nyburaskimun er gerd i sam-
starfi margra adila. Vio hofum att mjog
gott samstarf vi0 ljosmaedur sem safna
synum med miklum metnadi og barna-
leekna vardandi skipulag skimunar, frek-
ari greiningu og medferd.”



