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Rannsakadi stokkbreytingar

i BRCA-genum

B H W Havar Sigurjonsson

Olafur Andri Stefinsson vardi doktors-
ritgerd sina BRCA - lik svipgerd i stokum
brjostakrabbameinum (BRCA - like
Phenotype in Sporadic Breast Cancers)
vid leknadeild Haskéla fslands pann 2.
september sidastlidinn. Umsjénarkennari
var dr. Jérunn Erla Eyfjord, préfessor vid
leknadeild Haskola fslands.

Olafur Andri lauk BSc-gradu { sameinda-
liffreedi vorid 2004 og kvedst hafa stefnt ad
pvi ad rannsaka krabbamein { framhaldi
af pvi. ,Eg s6tti um hja Jérunni sem atti
frumkvaedid ad pvi ad ég myndi rannsaka
brjéstakrabbamein med tilliti til afbrigdi-
leika i BRCA1- og BRCA2-genum. Vid
settum upp petta rannséknarverkefni
fyrir mig og 1 fyrstu var petta hugsad sem
meistarapréfsverkefni en smam saman
steekkadi pad og tveimur drum seinna
dkvad ég 1 samradi vid Jérunni ad gera
petta ad doktorsverkefni.”

DNA-drflogutaekni

Olafur Andri er feeddur og uppalinn
Borgarnesi, sonur Stefins Haraldssonar
verslunarmanns og Fanneyjar Olafsdéttur
bankastarfsmanns. Sambyliskona Olafs
Andra er Porbjorg Jéhannsdéttir og eiga
pau tvo born, Jéhann Frey og Fanneyju
Freyju. Olafur stundar nt aframhaldandi
rannsoknir 4 sviperfdabreytingum {
brjéstakrabbameinum sem sérfraedingur
vid rannséknarstofnun, PEBC (Cancer
Epigenetics and Biology Program), i Barce-
lona & Spani par sem hann er biisettur
asamt fjolskyldu sinni.

,,Eg tok ad mér ad skoda hvada erfda-
breytingar koma fram i brjéstakrabba-
meinum sem proast hja einstaklingum

med arfgengar stokkbreytingar { BRCA2-
eda BRCAl-genum og i peim sem koma
fram {1 stokum tilfellum par sem eettleeg
aheetta er ekki fyrir hendi. Petta verkefni
er byggt 4 fyrri rannséknum Jérunnar og
fleiri og ég tok i rauninni ad mér ad rann-
saka hvernig brjostakrabbamein préast
med pvi ad gera heildargreiningu 4 pvi
hvada erfoabreytingar hafa att sér stad med
pvi ad notast vid svokallada DNA-6rflogu-
teekni i samstarfi vid NimbleGen Systems 4
fslandi. Mikilveegur péttur i pessu var pad
tengja pessa DNA-greiningu vid svipgerd

i somu tilfellum, sem ég gerdi med notkun
métefnalitana a vefjadrflogum i nanu sam-
starfi vid Jén Gunnlaug Jénasson meina-
freeding og Kristrinu Olafsdéttur lifeinda-
freeding & rannséknarstofu Landspitala 1
meinafraedi.”

Olafur segir ad undir edlilegum kring-
umsteedum hafi BRCA1- og BRCA2-gen
mikilveegum hlutverkum ad gegna i pvi ad
vidhalda stodugleika erfdaefnisins, medal
annars med pvi ad studla ad DNA-vid-
gerdum. ,Pessar arfgengu stokkbreytingar
geta pess vegna leitt til galla 1 heefileika
til pess ad lagfeera skemmdir sem verda i
erfdaefninu og pad eykur likurnar a pvi
ad fleiri stokkbreytingar komi fram, sem
getur sidan ytt undir myndun og fram-
vindu krabbameins. Enda kom bad i ljés
ad BRCA1- og BRCA2-arfberar préa oft
krabbamein sem hafa mikid af aunnum
breytingum { erfdaefninu. Eg skodadi sidan
hvort pad veeri dkvedinn farvegur eda
préunarlegar leidir sem pessi krabbamein

,, Nidurstodurnar gaetu haft mikla kliniska pydingu,”
segir Olafur Andri Stefinsson um rannsékn sina d
svipgerdum stakra brjostakrabbameina.

fara eftir og hvort einhver hluti af stokum
krabbameinum fari svipadar leidir i sinni
framvindu.”

Aunnin stokkbreyting

Olafur segir ad rannsékn hans hafi stad-
fest ad brjostakrabbamein proéast eftir
6likum leidum, en p6é megi greina i sundur
ad minnsta kosti fjorar meginleidir sem
rekja megi préunina eftir. ,bad er reyndar
mjog grof skipting, pvi hvert tilfelli er
rauninni einstakt. Pad sem er athyglisvert
er ad peir einstaklingar sem eru arfberar
fyrir annadhvort BRCA1- eda BRCA2-
stokkbreytingum, préa med sér krabba-
mein sem fara eftir dkvednum leidum.
Petta skiptir miklu mali pvi ég sa ad adrir
sjtiklingar sem ekki hafa stokkbreytingar

i pessum genum eru stundum ad préa
sams konar krabbamein og pau sem koma
fram hja arfberum. Pad geeti pytt ad sams
konar galli sé 4 ferdinni, en hann sé { peim
tilfellum dunninn en ekki arfgengur. Pad
sem styrkir pessa tilgdtu mjog mikid er ad
dunnar sviperfdabreytingar 4 BRCA1- geni,
pad er aunnar breytingar sem leida til
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6virkjunar med DNA-metyleringu, koma
oft fyrir 1 peim tilfellum par sem stok
brjéstakrabbamein hafa préast eftir somu
leidum eins og BRCA1-stokkbreytt aexli.
Petta er i rauninni lykilatridi { minni rann-
sokn, pad er ad gallar 1 pessum genum
koma fram hja dkvednum undirhép af
stokum tilfellum.”

Olafur segir ad petta geeti haft mikla
kliniska pydingu niina par sem nylega eru
komin fram lyf sem kallast PARP-hindr-
arar og hafa mjog nystarlega virkni. ,Petta
eru mjog sérhaefd lyf sem hindra dkved-
i0 DNA-vidgerdaferli og valda med pvi
frumudauda, en einungis i frumum sem
hafa BRCA1- eda BRCA2-tengda afbrigdi-
leika og er virknin pvi ad mestu bundin
vid krabbameinsfrumurnar sem slikar,
frekar en edlilegar frumur likamans. Pessi
lyf eru komin vel aleidis i rannséknum og
vonandi lidur ekki & 16ngu 4dur en pau
komast { almenna notkun.”

Olafur segir ad nidurstodurnar bendi
til pess a0 PARP-hindrarar muni ekki
einungis gagnast BRCA1- og BRCA2-
arfberum heldur einnig mun steerri hép

sjiklinga, pad er peim sem hafa dunnar
breytingar i BRCAl-geni. ,Petta er lidur

i peirri frampréun sem er sifellt ad verda
meira aberandi, pad er ad lyf i medhondl-
un sjikdémsins séu valin { samreemi vid
pad hvada breytingar hafa komid fram.”

Rannsakar afram sviperfoabreytingar

Rannsékn Olafs Andra var fjasrmoégnud
med styrkjum fra Haskolasjodi Eimskipa-
félagsins og Rannis en einnig 16gdu fleiri
adilar til styrki. , Styrkurinn fra Eim-
skipafélaginu vard til pess ad ég skipti tr
meistaraverkefni yfir { doktorsverkefni.
Styrkurinn greiddi launin min medan &
rannsokninni st6d en styrkir frd Rannis og
Rannséknarsjodi Haskéla fslands st6du ad
mestu leyti undir 66rum kostnadi. Styrkir
a lokasprettinum frd Gongum saman og
Minningarsjodi Bergp6ru Magnusdéttur
og Jakobs J. Bjarnasonar hjalpudu mér
mjog mikid vid ad ljika verkefninu sem
for eitt ar framyfir pann tima sem doktors-
verkefnum er aetladur.”

Olafur starfar 4 rannséknarstofnun
Barcelona og rannsakar sviperfdabreyt-

ingar i brjéstakrabbameinum. ,Eg nadi
sambandi vid forstddumann pessarar
stofnunar, Manel Esteller, en hann hefur
gert rannsOknir sem hafa haft mikil dhrif 4
pessu svidi. Eg vissi ad pessi stofnun veeri
mjog g6d og hér veeri god adstada til ad
rannsaka sviperfdabreytingar. Eg komst {
kynni vid hann & rddstefnu { Noregi i fyrra
og 1 kjolfarid sendi ég honum tolvuskeyti
og hann baud mér rannséknarstodu. Petta
gekk otrilega hratt og snurdulaust fyrir

“

sig.

Olafur flutti sidan Gt med fjclskyldu
sina, eiginkonu og tvo bérn. ,Eg er ekki
speenskumeelandi ennpd og pad er dalitio
sntiid 1 hinu daglega lifi, en i vinnunni tala
allir ensku. Sonur minn 8 dra spjarar sig
étriilega vel og talar spaenskuna reiprenn-
andi eftir eitt ar. Vid hofum ekki hugsad
okkur a0 vera hér lengur en eitt ar i viobot
og ég er pegar byrjadur ad leggja drog ad
pvi hvad tekur vid pa. Pad parf ad hafa
timann fyrir sér i pessu sem 60ru,” segir
Olafur Andri Stefansson.

Hollvinahopur fyrir Urtagardinn i Nesi

Sumarid 2010 var opnadur leekningajurta-
gardur { Nesi { samstarfi Seltjarnarnesbaej-
ar, Leekningaminjasafns, Lyfjafreedisafns,
Laknafélags Islands, Lyfjafredingafélags
fslands, landleeknisembeettisins og Gard-
yrkjufélags [slands. Plontur { gardinum
voru valdar 1t fra heimildum um raektun
hér 4 landi 4 timabilinu 1760-1834.

Stjérn gardsins vill stofna hollvinahép
Urtagardsins og gefa baedi félagsmonnum
og 60rum dhugasomum moguleika 4

ad fylgjast nanar med starfseminni og
styrkja hana samhlida. Fyrirteki geta gerst
styrktaradilar Urtagardsins og dhugasamir
starfsmenn verid medlimir hollvinahéps-
ins.

Hollvinahépurinn getur tekid patt i
vidburdum Urtagardsins, lagt fram vinnu
eda efni til afmarkadra verkefna, til deemis
sjalfbodavinnu vid umhirdu gardsins og
lagt fram plontur i plontusafnio.

Um starf Urtagardsins ma lesa 4 vefsiou
Leekningaminjasafnsins og Nesstofu,
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Plontuvisir gerir grein fyrir plontuvali { gardinum nii.

www.nesstofa.is Allir sem vilja gerast holl-
vinir Urtagardsins eru bednir ad gefa sig

Urtagardur i Nesi
- iy

Plantuvisit

fram vid Leekningaminjasafnio, laekninga-

minjasafn@seltjarnarnes.is.

Fréttatilkynning



