SERGREININ MIiN

Hvernig valdirdu sérgrein pina? Hvar lardir pd og hvada rad

viltu gefa ungum laeknum?

Spennandi fag i orri proun

Eg dkvad ad fara 1 leeknisfreedi 4 lokadegi
skraningar { Héaskola Islands. Eg hafdi
verid & edlisfreedibraut i Menntaskolan-
um i Reykjavik og hugurinn stefndi upp-
haflega frekar ad steerdfredi- eda raun-
visindandmi. Leeknandmid reyndist hins
vegar einstaklega dhugavert og ég fékk
snemma teekifeeri til ad taka patt i rann-
soknum samhlida naminu, fyrst hja Sig-
mundi Gudbjarnasyni og sidar hja Joni
Jéhannesi Jonssyni.

Jén hvatti mig til ad seekja McKusick
Short Course 1 Maine i Bandarikjunum,
namskeid sem hefur um aratugaskeid ver-
i0 mikilvaegur vettvangur fyrir erfdafreedi
og erfdaleekningar. Par vard mér ljost ad
ny teekni myndi gjérbreyta moguleikum
okkar til ad greina og medhondla erfda-
sjukdéma. Eftir namskeidid var ég sann-
feerdur um ad ég vildi leggja erfdafreedi
fyrir mig.

[ kjolfarid baud Victor McKusick,
skipuleggjandi namskeidsins, mér i heim-
sokn til Johns Hopkins i Baltimore, par
sem ég kynntist starfi kliniskra erfda-
freedinga af eigin raun. St reynsla vard til
pess ad ég hof doktorsnam i mannerfda-
freedi vid Johns Hopkins og sidan sérnam
i barnaleekningum og kliniskri erfdafraedi.
Eg starfadi sidar vid stofnunina sem sér-
freedingur, ddsent og yfirleeknir sérstakrar
gongudeildar pangad til ég flutti aftur til
fslands arid 2018. Sidan hef ég verid yfir-
leeknir & erfda- og sameindalaeknisfreedi-
deild Landspitala og professor vid Ha-
skola [slands.
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Samhlida sérnaminu stundadi ég rann-
soknir 4 Kabuki-heilkenni, sjaldgeefum
erfoasjikdémi sem veldur truflun & ut-
angenaerfoum. Markmidid var ad kanna
hvort haegt veri ad draga ur seinproska
me0 lyfjamedferd sem dregur tr afleiding-
um erfdagallans. Pessi vinna vard grunn-
ur ad frekari rannséknum minum sem
allar tengjast pvi ad verja heila barna eftir
afoll, hvort sem pad er eftir erfdafredileg
eda umhverfistengd afoll.

Pad sem gerir kliniska erfdafreedi svo
spennandi er hversu hratt fagid prdast.
Nyjar radgreiningaradferdir hafa gjor-
breytt getu okkar til ad greina erfda-
sjukdéma og skilja orsakir einkenna hja
einstaklingum og ficlskyldum. [ dag
pekkjum vid meira en 7.000 erfdafraedi-
legar orsakir mendelskra sjukdéma sam-
kveemt Online Mendelian Inheritance in
Man (OMIM), en peim fjolgar stodugt. bvi
eru faar sérgreinar par sem jafn mikill £j6l-
breytileiki er 1 sjuklingahépnum. Klinisk
erfdafreedi sinnir einnig sjiklingum 4 6lI-
um aldursskeidum og er 6had liffeerakerfi
olikt mérgum 6drum sérgreinum.

Jafnframt hefur ordid sifellt ljdsara

A einum namskeidsdegi vard mér
ljost ad ny teekni myndi gjorbreyta
erfdalakningum - og pa vissi ég ad

par vildi ég vera.

Hans Tomas Bjornsson
erfdaleknir

hversu algengir erfdasjukdémar eru. Ny-
legar rannséknir hafa synt ad um 4% Is-
lendinga bera erfdabreytileika sem eru
taldir medferdarbeerir (actionable). Talid
er ad um 1-2% barna fedist med sjald-
geefan Mendelskan erfdasjukdém og ad
minnsta kosti 2% para beri saman vikj-
andi erfdabreytileika sem geta haft ahrif
a afkveemi peirra. Hépurinn sem kliniskir
erfdafreedingar sinna er pvi mun steerri en
flestir gera sér grein fyrir.

Starf okkar snyst um ad greina erfda-
freedilegar orsakir sjukdoma, hjalpa
einstaklingum og fj6lskyldum ad skilja
nidurstodurnar og tryggja ad peir fai vio-
eigandi pjonustu og medferd pegar hun
er i bodi. Jafnframt veitum vid radgjof
um erfdafreedilega aheettu og moguleika {
framtidarmedgdngum. A neestu drum mun
hlutverk kliniskrar erfdafraedi an efa halda
afram ad vaxa eftir pvi sem fleiri erfda-
sjukdémar verda greindir og medferdar-
moguleikum fjolgar. Klinisk erfdafraedi er
pvi sérgrein sem sameinar grunnvisindi,
kliniska leeknisfreedi og teekniframfarir a
einstaklega spennandi hatt. A9 lokum vil
ég segja ad leeknisfreedin er ad breytast
hratt og ég hvet unga leekna til ad horfa
frekar til leeknisfreedi framtidarinnar en
peirrar sem vid stundum i dag.
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Alltaf eitthvad nytt og spennandi!

Leid0 min ad leeknisfreedinni var bysna
hlykkjott. Eg hef haft dhuga & erfdafraedi
sidan ég var i menntaskola og akvad pvi
ad leera liffraedi pegar ég for 1 haskola. A
sumrin milli namsara fékk ég teekifeeri til
ad vinna hja slenskri erfdagreiningu vid
arfgerdagreiningu og DNA-einangrun og
likadi vel. Ad loknu grunnndmi 1 liffreedi
fér ég ad vinna 4 lifedlisfreedistofnun HI
og baudst 1 framhaldinu mastersverkefni
tengt lifedlisfreedi augna. A9 mastersnami
loknu hélt ég 1 doktorsnam & sama svidi.
Sem hluta af pvi nami sat ég augnleekna-
afangann { leeknadeildinni og fannst hann
mjog skemmtilegur og dkvad pa a0 heetta
i doktorsnaminu og hefja nam 1 leeknis-
fraedi.

Eftir leeknanamio var ég svolitid leit-
andi. Eg vann um tima 4 gedsvidi, endur-
heefingunni a Grensas og svo a Slysa- og
bradadeild en fann mig ekki nogu vel i
peim sérgreinum og saknadi einhvern
vegin alltaf liffreedinnar. Pa frétti ég af
pvi ad pad veeri verid ad auglysa deildar-
leeknastoou 4 erfda- og sameindaleeknis-
freedideildinni (ESD). Eg sétti um og fékk
starfid. Fann fljott ad petta atti vel vid mig
og leid strax eins og ég veeri buin ad finna
mina hillu. Erfdaleekningar eru virkilega
ahugavert og spennandi fag, hvernig
erfdir virka og hvernig genin styra upp-
byggingu og virkni likamans sem og allt
samspil gena og umhverfis og hversu

flokio petta getur allt verio! Fagio er mjog
vitt, enda na erfdasjukdomar til alls likam-
ans og alltaf er eitthvad nytt og ahugavert
sem kemur vi0 sogu reglulega 1 starfinu
sem madur hefur aldrei heyrt um adur.
A0 auki eru samskipti vid skjolsteedinga
mjog gefandi. Pegar madur getur gefid
skyringar a einkennum og lidan, sem vid-
komandi hefur jafnvel verid { morg ar ad
fast vid vegna dgreinds sjukddms. Einnig
eru sifelldar framfarir i faginu, baedi hvad
vardar tekni og greiningargetu, sem og 1
préun medferda erfoasjukdoma.

Starf mitt sem erfdaleeknir er tviskipt.
Annars vegar vinn ég a rannsoknarstof-
unni vid talkun nidurstadna og einnig a
gongudeild vid mat a skjolsteedingum og
erfdaradgjof.

Eg mundi eftir Jéni Johannesi sidan {
liffreedinaminu og hafdi alltaf pott mikio
til hans koma og langadi til a0 feta i fot-
spor hans. Hans Témas er mjog ahuga-

Leid min ad (zknisfraedinni
var hlykkjott, en pegar ég fann
erfdaleknisfraedina vissi ég ad ég
veeri komin a rétta hillu - par sem
visindin og samskipti vid folk matast
a dyrmatan hatt.

Svanborg Gisladattir

erfoalaknir

hvetjandi og er mikil fyrirmynd. Eg vann
sem deildarleeknir & ESD i eitt 4r og atta
manudi og hélt svo til Umea 1 Svipjod sem
er yndisleg litil borg i Nordur-Svipjod og
var ég bar 1 prjui og halft ar og klaradi sér-
namiod par med pvi ad fa4 metinn timann
& Islandi. Eg fékk svo sérfraedileyfid 1 lok
névember 2024, fyrst islenskra kvenna.
Eg hof strax storf aftur & ESD { névember
2024 og er par enn. Pad er mikid af rann-
soknarmdguleikum 1 erfdaleeknisfreedi og
hef ég tekid patt i nokkrum slikum. Var
sjalf med veggspjald & Evrépskri radstefnu
kliniskrar erfOafraedi arid 2020 og hef verid
med i nokkrum 60rum verkefnum, medal
annars med Islenskri erfdagreiningu par
sem verid var medal annars ad lysa nyj-
um erfdasjukddmi tengdan geni sem ekki
hafdi verid lyst adur sem sjukdémsgeni.

Pad geeti komid 6llum leeknum vel ad
vinna i sma tima a ESD til ad fa dypri skiln-
ing a pvi hveneer og hvort skjolsteedingar
peirra geetu haft undirliggjandi erfdasjiik-
dém, sem getur verid mikilvaegt fyrir med-
ferd peirra sem og fidlskyldur peirra.
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