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ESHG eda European Society of Human
Genetics heldur arlega radstefnu i ein-
hverju landa Evrépu. Hiin var ad pessu
sinni haldin { Milano Congressi eda MiCo
radstefnuhollinni 1 Milané og var italska
mannerfdafraedifélagio, Societa Italiana
di Genetica Umana, umsjénaradili pess.
Annad hvert ar er rddstefnan sameiginleg
med EMPAG eda The European Meeting
on Psychosocial Aspects of Genetics og var
svo nii. Radstefnan hefur farid steekkandi
ar fra ari og nu séttu hana rimlega 3000
manns og ad auki rimlega 130 synendur
taekja, adferda og upplysingataekni.
Fyrirlestrar voru um NGS (next genera-
tion sequencing), erfdafreedi hjarta-, tauga-,
krabbameins- og annarra sjiikdéma, lif-
upplysingateekni, fésturgreiningu a
modurblodi (non-invasive testing), fostur-
visisgreiningu, efnaskiptasjikdoma,
gaedastadla i erfdarannséknum og & rann-
s6knarstofum, lyfjaerfdafreedi, auk leida til
a0 finna ny sjukdémsgen. Lika um leidir
til ad koma erfdaupplysingum 4 framfeeri
baedi til fagfolks og sjiklinga, sidferdileg
atridi i ymsu sem ad erfdafraedi snyr, skim-
un fyrir ymsum sjukdémum, erfdaheil-
brigdispjonustu framtidarinnar, naudsyn
pess ad kenna almennum leeknum meira
um erfdafreedi og fleira og meira.
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Frodlegt var ad heyra hversu hr6o
préunin er i télvu- og samskiptatekni
vardandi erfdaupplysingar og erfdarad-
gjof. Par virdast Hollendingar og Astralir
einna fremstir og hafa latio mikla vinnu {
a0 setja upp kerfi sem raunar er haegt ad
nota i 6llum sérgreinum leeknisfreedinnar.
Erfdafredideildir sjiikrahtsa i Hollandi
hafa tekid upp 6rugga samskiptaleid sjiik-
linga og leekna/erfoafraedinga/erfdarad-
gjafa. Notud eru kerfi sem gera kleift ad
tala saman gegnum t6lvu en um leid deila
prentudu og télvutaeku efni, hvort sem
pad eru upplysingatextar eda nidurstodur.
Hver sjiklingur & sitt ,h6lf” og hver
heilbrigdisstarfsmadur hefur adgang ad
heildarupplysingum og getur buid sér til
eigid upplysingasafn. Petta er mun 6dyrari
leid en ad allir hitti fagmann og stundum
besta leidin ef sjiklingur 4 ekki heiman-
gengt. Einnig er haegt ad nota pessa leid
til ad sérfreedingur og laeknir sem ekki er
sérfr6our um vidkomandi vandamal geti
skodad sjukling i sameiningu. Pannig hafa
litil sjakrahus eda leeknastofur adgang ad
sérfreedingum &n peirrar fyrirhafnar ad
fara a stadinn.

Prja pingfyrirlestra er heegt ad sja
og heyra a vefsl6dinni client.cntv.at/
eshg2014/ og eru lesendur hvattir til pess
ad hlusta og horfa.

Pa0 var afar ahugavert ad taka patt
i umraedum og almennri kosningu um
ymis mal sem varda tilfallandi nidur-
stodur (incidental findings) pegar gerdar eru

erfdarannsoknir. Sérlega par sem flestir
salnum hoéféu pekkingu 4 umreeduefninu
og hofou afar mismunandi skodanir &
pvi. Hal Brunner forseti ESHG stj6rnadi
kosningunni og umreedunum 4 palli. Til
ad reeda malin og svara spurningum voru
bau Angus Clarke fra Cardifff, Martina
Cornel fra Amsterdam, Robert Green fra
Boston, Stephen Kingsmore fra Kansas
City, Marjolein Kriek frd Leiden og Arnold
Munnich fra Parfs. Talsverd umraeda var
um pad medal patttakenda hvort a) pad
sem finnst vid radgreiningar sé 6veent, og
b) hvort og hvernig veita eigi upplysingar
um pad sem finnst 4 pann méta.

Eins og alltaf eftir g6da radstefnu
er margt sem situr eftir. En sterkust er
hugsunin um pad hvad erfdaheilbrigdis-
pjonustan vex hratt og er vida sa hluti
heilbrigdispjonustunnar sem hradast vex.
Sifellt eykst getan til ad skoda og skila
betur erfdamengi mannsins og med pvi
moguleikar & ad finna leidir til ad leekna
eda koma 1 veg fyrir sjikdéma.

Raostefnur sem pessar, i hvada fagi sem
er, eru mikilveegur pattur { endurmenntun
og po svo kostnadur sé nokkur er ljést ad
hann skilar sér margfalt til baka { meiri
bekkingu, dhugasamara starfsfélki og
auknu tengslaneti um allan heim.



