13. juni 2013

Yfirlysing fra Landspitala og Laeknadeild Haskola Islands
vegna umradu um
visindarannséknir i erfda- og sameindalaeknisfraeoi

[ umraedu um heilbrigdismal vill sd einfalda stadreynd stundum gleymast ad flestir sjikdémar
eru i raun langvinnir og oftast 6l&knandi. Vissulega hefur ymsum adferdum fleygt fram til
pess ad halda einkennum nidri og suma sjukdéma hefur sem betur fer tekist ad skilja negilega
vel til pess ad lekning hafi fundist. En fullkomin l&ekning er pvi midur alltof sjaldan 1 bodi.
Adalmarkmid visindarannsokna { leknisfredi er ad skilja tilurd sjukdoma til fulls og finna
lekningu. Su grein sem skilad hefur hrodustum drangri til betri skilnings & sjukdémum og til
leekninga undanfarin 4r, er erfda- og sameindal@®knisfraedi. Greinin er 6rt vaxandi vida um
heim. Margar af helstu uppgodtvunum {1 lyfjafreedi undanfarin ar byggjast 4 pessari fredigrein
og hafa leitt til byltingar { medferd sjikdoma. Adrar uppgotvanir vardandi erfdir eda starfsemi
ymissa sameinda hafa aukid skilning 4 sjikdémum sem menn hafa hingad til vitad afar litid
um og pannig aukid likur & ad finna megi adferdir til lekninga. Til vidbdtar ma nefna drangur
i lyfjaerfdafradi, sem utskyrir af hverju sumir einstaklingar pola tiltekin algeng lyf, en adrir
ekki. Einnig geta upplysingar um gen spad fyrir um likur pess ad einstaklingar fai akvedna
sjukdéma, svo sem krabbamein, og geta slikar upplysingar nyst til markvissra forvarna.
Upplysingar um gen geta sem sagt tengst oryggi sjuklinga med beinum hatti.

Einstakt teekifeeri d Islandi.

En er pa ekki upplagt ad lata adra um ad finna pessar lausnir og hafa ekki ahyggjur af pessu
hér uppi 4 Islandi ? Vid teljum ad svo sé alls ekki, og ad slik stefna veri glapredi. Hér 4 landi
eru einstakar adstedur til pess ad nd miklum 4rangri 4 pessu svidi, eins og pegar hefur sannast
med samstarfi visindamanna og heilbrigdisstarfsmanna sem starfa b&di vid islenskar
sjukrastofnanir og hja fyrirtekjum 1 lyfja- og liftekniidnadi. Afurdir peirrar vegferdar hafa
verid miklar og hafa itrekad vakid heimsathygli, enda eru allar adstedur, mannafli og pekking
einstok hér 4 landi til pess ad gera byltingarkenndar uppgotvanir 1 leknisfredi. Nd erum vid &
peim timamoétum ad geta nytt ymsar uppgotvanir sidustu dra til ad bata heilbrigdispjénustu
med markvissum hetti. Vid teljum varasamt ad tefja pessa for en hvetjum til pess ad yfirvold
vinni markvisst ad pvi ad greida gotu erfda- og sameindaleknisfredi og til pess ad styrkja
samvinnu heilbrigdisstofnana og fyrirtaekja a pvi svidi.

Erfoa- og sameindafreedideild Landspitala (ESD) pjonar sjiiklingum med margvislega
sjiikdoma.

Starfsfolk ESD pjonar sjiklingum og fjolskyldum med margvislega erfdasjukdoma. Umfang
starfseminnar vex eftir pvi sem pekkingunni fleytir fram og mikid ma&dir 4 faum
starfsmonnum. Med vaxandi pekkingu mun tilfellum fjolga, enda eru sjukdémar sem ekki
voru adur taldir tengjast erfOum, nd sannanlega arfgengir ad hluta eda miklu leyti. Mikil
reynsla og pekking hefur ordid til 4 deildinni og mjog brynt ad hiin geti sétt fram badi til
pjonustu vid sjuklinga og { visindarannsoknum. En betur m4 ef duga skal. Starfsmenn og
skjolstedingar deildarinnar lenda of oft { erfidum dkvordunum vegna pess ad meiri pekkingu
vantar. A pvi er adeins ein lausn; ad gera visindamonnum mogulegt ad rannsaka erfdir og
skilja hvernig par sameindir sem erfdir virka { gegnum hafa dhrif 4 tilurd og framgang
sjukdéma og lysa pannig upp leidina inn i hid 6pekkta myrkur.



Sidferdileg dlitamdl og personuvernd eru afar mikilveeg, en eru ekki nytt viofangsefni i
leeknisfreedi.

Meginreglan er st ad { 6llum visindarannséknum med beinni patttoku sjiklinga er
naudsynlegt ad upplyst sampykki liggi fyrir en pegar einvordungu eru skodud gogn skiptir
mali ad personuvernd sé tryggd med ollum radum. Upplysingar um genamengi eru
vandmedfarnar og ber ad medhondla sem slikar, dulk6éda og gera persénugreiningu
omogulega. Hér 4 landi er hugad afar vel ad pessu atridi b&di 4 sjikrastofnunum og hja
fyrirtekjum. Adferdir til aukinnar personuverndar hafa einnig verid efldar & Landspitala
undanfarin dr, til demis med rafrenni sjukraskra og med starfi sérstakrar eftirlitsnefndar sem
fylgist med pvi ad adeins peir starfsmenn sem eiga erindi { tilteknar sjikraskrar, opni paer, og
engir adrir. Brot getur vardad brottrekstri ur starfi.

Ahugi félks d eigin heilsu og d pvi ad fd upplysingar iir eigin sjiikraskrd fer vaxandi.
Starfsmenn og stjérnendur sjikrastofnana verda vitni ad pvi daglega ad almenningur synir
heilsu sinni og patttoku { medferd vaxandi dhuga. Forredishyggja er 4 undanhaldi, en pétttaka
sjuklinga 1 eigin medferd og einstaklingsmidud heilbrigdispjonusta sekir fram. Mikilvaegt er
ad hafa petta 1 huga vid stefnumétun 1 heilbrigdispjonustu og vardandi stefnu og reglur um
visindarannséknir.

Urskurdur Persénuverndar er d skjon vid préun mdla.

Nylegt samstarfsverkefni Landspitala og Islenskrar erfdagreiningar midar ad pvi ad skilja
betur hvernig nyta megi erfdafrediupplysingar i beinni pjonustu vid sjuklinga. Petta er einmitt
pad lykilskref sem vantar til pess ad geta dkvedid 1 hvada étt persénuleg erfdafraedipjonusta
verdur préud, en 1 pvi efni er einstakt séknarfzeri hér 4 landi. I pessu verkefni st6d til ad
kortleggja markvisst med gognum Landspitala og upplysingum um arfgerdir pétttakenda {
ranns6knum Islenskrar erfdagreiningar dsamt einstokum upplysingum um zttfradi
pj6darinnar hvernig slik erfdafraeedipjonusta geti nyst. Personuvernd hefur ni dkvedid ad leyfa
ekki petta verkefni. Su stadreynd ad ttfraediupplysingar [slendinga eru vidtaekari en annars
stadar pekkist gerir spAdoma um arfgerdir pjédarinnar { heild markvissari. Petta gerir okkur
kleift ad spd fyrir um heildarahrif einstakra erfdapatta i pjodinni allri. Med slika vitneskju ma
skipuleggja markvissar forvarnir og inngrip hja hpum einstaklinga sem eru { sérstakri hettu.
AQ sjéalfsogdu verdur ad stadfesta arfgerdargreiningar med kliniskri ndkvaemni pegar slik
inngrip eru radgerd og 4 pvi stigi parf ad liggja fyrir upplyst sampykki. Pvi midur verdur ad
segja ad sa urskurdur sem nu liggur fyrir er 4 skjon vid pa préun mala sem lyst er hér ad ofan
og mun gera nestu skref { visindarannséknum 4 pessu svidi afar erfid, eda nesta omoguleg.
Vid leyfum okkur ad leggja til ad allra leida verdi leitad til pess ad rannsoknir byggdar a
pekkingu 4 erfda- og ®ttfredi geti farid fram, enda 6tekt ad hindra naudsynlega leit ad
pekkingu 1 pagu sjiklinga. Um leid parf ad tryggja ad hér eftir sem hingad til sé persénuvernd
tryggd med 6llum radum.



