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[ siasta manudi birtust { Nature Genetics,
virtasta timariti heims 1 erfdafreedi, fjorar
greinar frd visindamoénnum [slenskrar
erfdagreiningar og samstarfsménnum vid
Haéskola [slands, Landspitala og fleiri stofn-
anir. Pessar greinar 4dsamt leidara fra rit-
stjora timaritsins birtust sem greinaflokkur
er kallast ,Erfdamengi fslendinga i brenni-
depli” (Focus on genomes of Icelanders).
lokaordum leidarahofundar segir: ,Visinda-
mennirnir hafa dregid upp einstaka og na-
kveema mynd af erfdamengi pjédar sinnar.
Nu er timi til kominn fyrir pessa pjod asamt
umheiminum ad taka hondum saman um ad
umbreyta pessum upplysingum i gagnlega
leeknisfraedilega og menningarlega pekk-
ingu 1 samreemi vid rikjandi gildismat og
breytta forgangsrodun sem pessi pekking
feerir okkur.”

Hvada stodu erfdafraedipekkingar & fs-
landi er leidarahdfundur Nature Genetics
ad visa til? 1 islenskri pjod, peirri fyrstu {
heiminum, liggur nu fyrir kortlagning a
erfdamengi hennar. i pessari kortlagningu
liggja fyrir 20 milljon einbasa arfbreyti-
leikar, ein og half milljon innskot eda urfell-
ingar (indels) i erfdamengi okkar. Hver og
einn pessara arfbreytileika hefur moguleika
a ad tengjast sjikdomi eda annarri svipgerd.
Haegt er ad draga upp mynd af dreifingu og
tioni flestra pekktra stokkbreytinga i erfoa-
mengi pjédarinnar og, ef vilji er fyrir hendi,
spa fyrir um pa einstaklinga sem slikar
stokkbreytingar hafa. Einnig eru birtar upp-
lysingar um ad 7,7% [slendinga hafa svokall-
adan genautslatt (gene knockout) i badum
samseetum gens. i pessum einstéku gognum
um genautslatt ma finna alls 1171 gen og ma
deetla ad par sé brunnur nyrrar pekkingar
sem geti gefid nyja og einsteeda innsyn inn i
hlutverk pessara gena.

Brynasta vidfangsefnid er pé ad nyta
petta gagnasafn i fyrirbyggjandi laeknis-
freedi 1 tilfellum par sem pvi md vié koma.
[ dag er fjoldi stokkbreytinga tengdur sjuk-
démum par sem nyta ma slikar erfdaupplys-
ingar til ad fyrirbyggja sjukdéma eda beeta
horfur. Lengst af hefur pad verid verkefni
kliniskra erfdafraedinga ad greina floknar
og oft fageetar svipgerdir sjuklinga, rekja
saman ettartré og sidan ad framkveema
flokin greiningarprof til ad uppgotva slikar
stokkbreytingar. A sidustu misserum hafa
ordid pad storstigar framfarir i radgreiningu
erfdaefnis ad i vaxandi meeli er verid ad
finna slikar stokkbreytingar fyrir tilviljun.
Rétt eins og vid greinum hnut 1 lunga fyrir
tilviljun vio rontgenrannsokn pa greinast nu
stokkbreytingar fyrir tilviljun pegar heilu
erfdamengi einstaklinga eru radgreind.
Nylega birti American College of Medical
Genetics and Genomics radleggingar um
hvernig skuli bregdast vid slikum tilviljana-
greiningum. Radleggingar pessar beindust
sérstaklega ad kliniskum radgreiningum
fremur en radgreiningum & einstaklingum
1 visindarannséknum, en greinarhéfundar
telja p6 ad radleggingarnar geti einnig nyst i
slikum tilfellum. T pessum radleggingum er
meelt med ad leitad skuli ad vel skilgreindum
lista akvedinna stokkbreytinga og koma
peim upplysingum til einstaklinga. Pessar
stokkbreytingar sem tilgreindar voru upp-
fylltu allar pau skilyrdi ad tengjast annars
vegar med skyrum heetti alvarlegum sjuk-
démi og hins vegar ad vitneskja um slika
stokkbreytingu geeti nyst til ad fyrirbyggja
sjukdéma eda beeta horfur. A pessum lista
voru stokkbreytingar i 57 genum sem tengj-
ast 24 mismunandi sjakdémum eda heil-
kennum. Parna ma medal annars nefna gen
sem tengjast aukinni aheettu a ad fa krabba-
mein, svo sem BRCA-genin sem tengjast
brjéstakrabbameini (og 60rum krabbamein-
um) og gen sem tengjast arfbundnu ristil-
krabbameini (Lynch-heilkenni). Einnig eru a
listanum gen sem tengjast sjtkdémum sem
valda skyndidauda, svo sem arfbundid langt
QT-bil og ofpykktarsjukdémur hjartavodva
(hypertrophic cardiomyopathy). P6 svo ad deila
megi um einstok atridi a listanum er ljost ad
vid munum og eigum ad bregdast vid til-
viljanagreiningum i erfdafraedi. Hagsmunir

peirra sem bera slikar stokkbreytingar eiga
par ad vera i forgrunni.

Pad ma pé ekki lita fram hja pvi ad pad
verdur flokid vidfangsefni ad forgangs-
rada og akveda hvada stokkbreytingar kalli
a tafarlaus viobrogd. Pad parf einnig ad
finna leidir til koma pessum upplysingum
til peirra sem slikar stokkbreytingar hafa.
Tryggja parf sjalfsakvordunarrétt einstak-
linga eins og haegt er. Kari Stefansson, for-
stjori Islenskrar erfdagreiningar, hefur lyst
pvi yfir ad upplysingarnar séu til reidu fyrir
islenska heilbrigdiskerfid. P6 svo ad verk-
efnid sé flokid, parf ad hefjast handa sem
allra fyrst.

Vid stondum pvi a dkvednum timamot-
um. Storstigar teekniframfarir hafa ni1 loks-
ins leitt til pess ad einstaklingsmidud med-
ferd byggd a erfdaupplysingum getur ordio
ad veruleika. Fjolmargar pjodir hafa stor-
huga deetlanir um kortlagningu erfdamengja
til ad hefja slika einstaklingsmidada med-
ferd. Obama Bandarikjaforseti lysti dform-
um pjodar sinnar i reedu 4 Bandarikjapingi
nylega um svokallada , precision medicine”.
Fjolludu yfirmenn vid bandarisku heilbrigd-
isstofnunina, peir Francis Collins og Harold
Varmus, um pessi aform i nylegri grein. Vid
hoéfum ni pegar mikio forskot 4 adrar pjodir.
Slikt leggur okkur mikla abyrgd a herdar en
a sama tima skapar pad islensku heilbrigdis-
kerfi og heilbrigdisvisindum storkostleg
teekifeeri.
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