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Hugtakid erfdaradgjof var fyrst notad af
dr. Sheldon C. Reed, hofundi hinnar si-
gildu bokar Counseling in Medical Genetics.
Hann attadi sig 4 naudsyn pess ad adstoda
folk vid ad skilja erfdir og afleidingar
arfgengra sjikdéma.! Erfdaradgjof er ni
vidast hvar hluti af starfsemi steerri spitala,
hér 4 erfda- og sameindalaeknisfreedideild
(ESD) a4 Landspitala. Vi erfdaradgjof eru
hafdar ad leidarljosi sidareglur erfdarad-
gjafa en ekki sidur pau ord dr. Reed ad
,erfoaradgjof skuli veitt med samhygd,
skyru ordalagi og an solureedu”.>*

Erfdaradgjof a islandi

I jtni 2006 tok til starfa formleg erfdarad-
gjafaeining 4 ESD. [ desember sama &r
hofst samstarf lyflekningasvids og ESD
um krabbameinserfdaradgjof sem sidan
hefur vaxid jafnt og pétt. Af peim 2500
manns sem leitad hafa erfdarddgjafar fra
midju ari 2006, komu rimlega 1200 vegna
krabbameina, langoftast vegna ségu

um brjésta- og eggjastokkakrabbamein
en einnig vegna ségu um krabbamein {
blodruhalsi, ristli, nyrum og brisi. Sjalfs-
visanir eru algengar en pad helgast ad
nokkru leyti af pvi ad erfdavandamal er
ekki vandamadl eins einstaklings heldur
fjolskyldunnar allrar. Tilvisunum fra fag-
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folki fer po6 fjolgandi eftir pvi sem pekking
vex & skilmerkjum arfgengra krabbameina.
Nylega hofst krabbameinserfdaradgjof 4
Sjakrahtisi Akureyrar og er erfdaradgjafi
par 4 nokkurra vikna fresti.

Almenn skilmerki fyrir erfdarddgjof
vegna krabbameina eru medal annars:

¢ Krabbamein greinist 4 6vanalega ungum aldri.

Fleiri en ein tegund krabbameina hja einstak-

lingi.

¢ Krabbamein i porudum liffeerum.

¢ Tengd krabbamein hja naskyldum einstakling-
um.

* Tengd krabbamein i premur eda fleiri

kynslédum.

Sjaldgeef og/eda évanaleg krabbamein i fjol-
skyldu, til deemis brjostakrabbamein hja karli.

Pekktar landnemabreytingar hja pjod eda pjédar-
broti.

Pekkt sjukdomsvaldandi stokkbreyting { fjol-
skyldu.®

Ferli

Vid timabdkun eru teknar nidur upp-
lysingar um rddpega og spurt hvort stokk-
breyting sé pekkt i fjolskyldunni. Sé svo
kemur vidkomandi { arfberarannsékn.
samreemi vid reynslu { 66rum léndum og
vegna mikillar aukningar i krabbameins-
erfdaradgjof er erfdaradgjof vegna arfbera-
rannséknar stundum veitt { sima.®

Sé ekki pekkt stokkbreyting 1 fjolskyld-
unni feer rd0pegi sent upplysingaskjal um
erfdaradgjofina 1 tolvuposti eda venju-
legum pésti” { fyrsta vidtali er eettartré
teiknad eftir upplysingum radpega sem
einnig undirritar leyfi um ettrakningu og
samkeyrslu vid Krabbameinsskra. Leyfid
er notad til ad fa upplysingar fyrir rafreent
ettartré med nakveemum krabbameins-
upplysingum. Ferlid er svipad og 1 66rum
léndum med peim undantekningum
sem sérstada [slands leyfir vardandi peer
nakveemu upplysingar heegt er ad nalgast
med samstarfi vid Erfdafreedinefnd Ha-
skéla fslands og Krabbameinsskra 52
Raopegi feer ekki ad sja rafreena eettartréd
vegna persénuverndar.

Pegar attartré liggur fyrir er farid
yfir pad af krabbameinsleekni med sér-
pekkingu i erfdafreedi krabbameina og
erfoarddgjafa. Vegna eettleegs brjosta- eda
eggjastokkakrabbameins er oftast gert
dheettumat sem byggir annars vegar a al-
pjodlegum leidbeiningum og hins vegar
4 dheettureikniforritinu Boadicea.>" Sidan
er radpega bodid vidtal vid krabbameins-
leekni og/eda erfdaradgjafa. Séu litlar likur
d ad um arfgengi sé ad reeda, er ridpega
sagt pad i sima eda bréfi. Séu auknar likur
4 60rum eettleegum krabbameinum en
brjosta- og eggjastokkakrabbameini er
radpega bodid ad hitta sérfreeding a pvi
svidi.

Farid er yfir upplysingar ur eettartré
med radpega og bodin erfdarannsokn
ef vid 4. Erfdarannsokn er gerd fyrst hja
einstaklingi med sjukdom. Ef pad a ekki
vid um radpega sjalfan parf hann ad hafa
samband vid pann eettingja sem likleg-
astur er. Sé liklegasti einstaklingur latinn,
er fengio leyfi nanasta eftirlifandi settingja
til ad fa syni ur lifsynasafni til greiningar,
sé pad til.1?

Nidurstada og eftirfylgni

Nidurstada er veitt { sima eda vidtali ad
vali radpega. Arfberi feer bréf med nidur-
stodu og samantekt og almennt, nafnlaust
upplysingabréf sem haegt er ad dreifa til
ettingja. Jafnframt er bodid vidtal innan
nokkurra daga vid krabbameinsleekni og
erfdaradgjafa. Pa eru veittar upplysingar
um eftirlit, mogulegar fyrirbyggjandi
adgerdir og annad sem raeda parf. bPegar
um er ad reeda stokkbreytingu, til deemis 1
BRCA1 og BRCA2 genum, er kvenkyns arf-
bera visad dfram i eftirlit hja brjéstateymi
og kvensjikdémaleekni. Sé arfberi karl, er
honum visad til pvagferaleknis sem hefur
eftirlit med BRCA2 arfberum. Verid er ad
skipuleggja eftirlit med peim sem teljast
aukinni dhaettu vegna briskrabbameina,
nyrnakrabbameina og meltingarfeera-
krabbameina og munu sérfreedingar i peim



sjukdémum vinna med erfdaradgjafateymi
eftir pvi sem vid .

A0 senda rdadpegum upplysingabréf
til dreifingar til eettingja hefur reynst vel
4dsamt 60rum leidum sem rddpegar nota
til ad kynna sjikdémsvaldandi stokk-
breytingar innan fj6lskyldu. Deemi eru um
ao fjolskyldur hafi myndad lokada hépa &
samfélagsmiolum par sem medal annars
er dreift upplysingum um stokkbreytingar
sem hafa fundist, hvert 4 ad leita eftir
erfdaradgjof og fleira. Fréttir berast hratt
pessu umhverfi.

Fjoldi

Fra arsbyrjun 2007 til marsloka 2014 var
gerd erfdarannsokn hja 820 einstaklingum
par sem leitad var ad islensku landnema-
breytingunum i BRCA1 og BRCA2 genum.
Af peim voru 225, eda um 28%, med breyt-
ingu i 60ru hvoru geninu. Ad auki fundust
nokkrar adrar breytingar i synum sem
send voru til titlanda 1 frekari rannséknir
pegar islensku breytingarnar fundust ekki
og Boadica-skor var heerra en 10%. Meiri-

hluti kom { arfberarannsékn, sem skyrir
hatt hlutfall greininga. Um fjérdungur
peirra sem reyndust arfberar hafoi greinst
med krabbamein fyrir komu.

Til umhugsunar

EkKki vilja allir fara i erfdarannsokn og

vilja flestir dkveda sjélfir hvar, hvort og
hvencer peir f4 upplysingar um arfgerd
sina. Vilji einhver fara i arfberarannsékn
po foreldri vilji ekki vita sina arfgerd er
pad reett sérstaklega. Annad sem hafa parf
i huga er kvidi um ad upplysingar um
arfgerd geti minnkad moguleika & vinnu
eda tryggingum eins og reett er i nylegri
grein.** Vonandi eru paer ahyggjur 6parfar
hér 4 landi en eigi ad sidur er mikilvaegt

ad muna ad erfdaupplysingar eru & ymsa
vegu 00ruvisi en adrar heilbrigdisupp-
lysingar og ber ad geeta itrasta trtiinadar vid
medhoéndlun peirra.
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Hvatningarverdlaun Jonasar Magnussonar

Helgina 4.-5. april sidastlidinn fér fram
Sameiginlegt visindaping Skurdlekna-
félags fslands (SK) og Sveefinga- og gjor-
geesluleeknafélags fslands (SGLI) 1 Horpu
en i ar kom Félag islenskra fedinga- og
(FIFK)
pinginu. Pingid tokst mjog vel og pad satu

kvensjikdémalaekna einnig ad
hatt 1 350 manns sem er nytt patttokumet.

Fyrir pingid voru valin 5 bestu erindi
leeknanema eda ungleeknis tir 43 innsend-
um agripum. Pessi erindi kepptu sidan til
Hvatningarverdlauna sem kennd eru vid
Jonas Magntisson professor og for keppnin
fram i Kaldalénssal Horpu & laugardeg-
inum.

Sigur 1Ur bytum bar Eypér Bjornsson
leeknanemi a 4. ari fyrir verkefnio: Algengir
erfdapeettiv kranseedasjiikdoms hafa dhrif d 1it-
breidslu sjitkdomsins. Petta er framhald af
pridja ars verkefni Eypoérs vid leeknadeild
Haskéla [slands sem hann hefur unnid

frekar i & sifastlionu ari i samstarfi vid
fslenska erfdagreiningu og leekna 4 Land-
spitala, medal annars Gudmund Porgeirs-

son professor.

Muynd af keppendum. Frd vinstri: Tomas Andri Axelsson laeknanemi, Simon Morelli deildarleknir, Karl Erlingur
Oddason deildarlzeknir, Laufey Déra Askelsddttir leknanemi og Eypor Bjornsson leknanemi sem fékk Hvatningar-
verdlaun Jonasar Magniisssonar. Myndina ték Helgi Kjartan Sigurdsson.
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