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Drog ad stefnu um einstaklingssnidna heilbrigdispjéonustu (EHP)

Utdrattur

Hinn 7. jani 2024 skipadi heilbrigdisradherra starfshop sem hafdi pad hlutverk ad
vinna tillégur um hvernig stadid skuli ad einstaklingssnidinni heilbrigdispjonustu
og leggja fram drog ad stefnu um einstaklingssnidna heilbrigdispjonustu. |
skipunarbréfinu kom fram starfshdpurinn pyrfti ad finna leidir til ad na utan um
pau gdgn sem til eru og skilgreina adgang ad gagnagrunnum tengdum
heilsufarsupplysingum. Skoda pyrfti vel alitamal tengd upplysingagjof og
sampykki og tryggja géda skraningu, jafnraedi og adgengi ad pjonustu. pa skyldi
skoda lagaumhverfi mélaflokksins og hvort porf veeri & breytingum. Vid
framangreinda vinnu eetti ad lita til st6du malaflokksins i erlendum samanburai.

Hoépurinn var pannig skipadur:

e Kari Stefansson, an tilnefningar, formadur
e Alma D. Méller, tilnefnd af embeetti landlaeknis
e Agust Ingi Agustsson, tilnefndur af Heilsugaeslu héfudborgarsvaedisins

e JOn Jéhannes Jonsson, tilnefndur af erfda- og sameindaleeknisfreedideild
Landspitala

e Bjorn Gunnarsson, tilnefndur af Sjakrahudsinu & Akureyri

e Nina Hrénn Gunnarsdoéttir, tilnefnd af Landssambandi
heilbrigdisstofnana

e Runodlfur Palsson, tilnefndur af Landspitala

e Svava Sigurdardéttir, tilnefnd af Sidfraedistofnun Hi

e Sadis Seevarsdottir, tilnefnd af Leeknafélagi islands

e Halla borvaldsdéttir, tilnefnd af Krabbameinsfélagi islands

e Hans Témas Bjornsson, tilnefndur af Heilbrigdisvisindasvidi Haskéla
islands

e Asta Steinunn Thoroddsen, tilnefnd af Félagi islenskra
hjukrunarfreedinga

e Kristin Ninja Gudmundsdattir, fulltrdi heilbrigdisraduneytisins.

Starfsmadur starfshopsins var Ingibjorg Bjornsdottir, sérfraedingur i
heilbrigdisrdduneytinu. Alma D. M6ller sagdi sig ar hépnum i oktéber 2024 og kom
Maria Heimisdottir landleeknir i hennar stad. Bjorn Gunnarsson sagdi sig ar
hépnum 3. juli 2025 og var ekki skipad i hans stad.

Hopurinn hélt fjéra fundi. Nefndin baud Hrefnu Dogg Gunnarsdéttur, lektor vid
lagadeild Haskdla islands, & fund sinn til ad fjalla um lagaumhverfi og logfraedileg
alitaefni er varda nytingu heilbrigdisgagna og heilsufarsupplysinga einstaklinga i
tengslum vid einstaklingssnidna heilbrigdispjonustu. P4 fundadi formadur
hépsins einu sinni med heilbrigdisradherra.
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Drog ad stefnu um einstaklingssnidna heilbrigdispjéonustu (EHP) Jali 2025

1. Einstaklingssnidin
heilbrigdispjonusta

Hugtakid einstaklingssnidin heilbrigdispjonusta (hér eftir EHP), einnig nefnt
snidleekningar, felur i sér forvarnir og laekningar sem eru snidnar ad
einstaklingnum (e. personalized medicine eda precision medicine), 6likt pvi pegar
allir med tiltekinn sjukdém fa sému medferd (e. ,one size fits all”). Markmidid er
ad einstaklingsmida greiningu og medferd med pvi ad nyta alla pa paetti sem hafa
synt gagnreynd tengsl vid ahaettu, horfur og/eda medferdarsvorun, i pvi skyni ad
velja besta medferdarkostinn fyrir hvern einstakling & hverjum timapunkti og
forda honum fr4 énaudsynlegri medferd, aukaverkunum og kostnadi. EHb byggir
a skilningi a pvi hvad veldur mannlegri fjdlbreytni og hvernig heegt er ad nyta
hratt vaxandi pekkingu & henni. Til ad beita EHP parf ad skapa safn med
heildsteedum upplysingum svo unnt sé ad skilja hvada peettir hafa ahrif & heilsu
hvers einstaklings og byggja kerfi sem nyta pann grunn innan heilbrigdiskerfisins.

EHP byggir ekki einungis & lifvisum, eins og arfgeroum eda prétinmeelingum, pétt
pad sé i brennidepli, heldur tekur pad til allra peirra patta sem einkenna hvern
einstakling og hafa pydingu fyrir sjukdémsahaettu, medferdarsvérun og horfur.
Kliniskar breytur og lifnadarheettir eins og reykingar, offita og aldur eru vel pekktir
forspéarpeettir fyrir ymsa sjukdéma og pvi parf ad skoda nyja mogulega
forsparpeetti i samhengi vid pa sem pegar eru pekktir.

Forsvarsfolk i heilbrigdismalum og fulltrGar ymissa rannséknarsjéda a
Nordurléndum, i Evropu og vidar hafa talid EHP lausn & ymsum vanda sem stedjar
ad heilbrigdiskerfum med vaxandi fjélda aldradra og kostnadi i
heilbrigdispjonustu. Vegna pessa hefur miklum fjarmunum verid veitt i préun
pessa mélaflokks & heimsvisu.
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Einstaklingssnidin heilbrigdispjonusta (EHP) nytir alla pa paetti sem
hafa synt gagnreynd tengsl vid ahattu, horfur og/eda medferdarsvorun,
til ad beita hnitmidadri skimun og velja besta medferdarkostinn fyrir
hvern emnstakling & hverjum timapunkti og forda honum fra
onaudsynlegri medferd, aukaverkunum og kostnadi:
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Mynd 1. Einstaklingssnidin heilbrigdispjonusta

1.1 StadaEHbP

A sidustu arum og aratugum hefur préunin verid hrod vida i heiminum vid
uppbyggingu gagnagrunna med erfda- og heilsufarsupplysingum fyrir stéra hépa
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einstaklinga, svo sem FinnGen (500 pasund)}, UK Biobank (500 pusund)? og All of
Us (400 pusund)® i Bandarikjunum, og i bigerd eru enn steerri grunnar eins og Our
Future Health (fimm milljonir) i Bretlandi.* islensk erfdagreining (iE) hefur tekid
virkan patt i pessari uppbyggingu, baedi a heimavelli par sem rannséknaruirtakid
er allir sem busettir eru & islandi (hér eftir skilgreint sem islendingar), en arfgerdir
meirihluta islendinga eru pekktar. Jafnframt hefur [E arfgerdargreint stor
rannséknarpydi fra 6drum Iéndum, par med talid hundrud pusunda Dana og
Nordmanna, stér bandarisk pydi og helming UK Biobank, og er medal steerstu og
dflugustu eininga vid greiningu & arfgerdum og 6drum lifvisum & heimsvisu. IE
nytir na arfgerdarupplysingar fyrir um prjar milljénir einstaklinga af mismunandi
uppruna (e. ancestry) til ad leita ad pattum sem hafa ahrif & heilsu og hefur auk
pess verid leidandi vid prétinmaelingar sem spanna nu yfir 5.000 prétin. Allt
framangreint gefur islandi mikid forskot vid préun EHP par sem stor erlend pydi
eru samt adeins litill valinn hluti ibda peirra rikja a medan arfgerdir og
heilbrigdisgogn meirihluta islendinga eru nytilegar hérlendis, auk pess sem
teeknibinadur og pekking til darvinnslu dr sampaettum gagnagrunnum er til
stadar.

Flestar nagrannapjodir islands, par med talid Danmérk® og Noregur®, hafa markad
stefnu i EHP a breidum grundvelli, & medan adrar pjédir hafa einbeitt sér ad
erféafraedilegum pattum EHP eda einungis undirhopum peirra. Sem daemi voldu
bpjodverjar ad préa EHP fyrst fyrir krabbamein og sjaldgeefa sjikdéma sem hafa
erfdafreedilegar orsakir’ @ medan stefna norskra yfirvalda i EHP fyrir 2023-2030 er
almennari og leggur a&herslu & jafnt adgengi ad EHP, sampeettingu
heilbrigdispjonustu, rannsékna og kerfisbundinnar 6flunar pekkingar til ad skapa
einstaklingsmidadar forvarnir, greiningu, medferd og eftirfylgd sjukdéma.
Nordmenn hafa ad auki lagt aherslu & 6rugga og skilvirkari notkun, greiningu,
deilingu og geymslu & peim heilbrigdisgdgnum sem parf til ad nyta og préa EHP
i heilbrigdispjénustu, ranns6knum og kerfum sem tryggja 6ryggi einstaklinga og
gagnanna. Islendingar geta verid i fararbroddi slikrar préunar & breidum
grundvelli.

Arid 2020 var haldinn stefnumétandi fundur i Kaupmannahofn med patttéku
fulltrda rannsoknarsjoda, visindafélks, leeknaskdla og stjérnmalafélks, p.m.t

! https://www.finngen fi/en

2 https://www.ukbiobank.ac.uk/

® https://allofus.nih.gov/

4 https://ourfuturehealth.org.uk/

® https://www.eng.ngc.dk/about-the-danish-national-genome-center/national-strategy-for-personalised-
medicine-2021-2022

5 https://www.regjeringen.no/no/dokumenter/strategi-for-persontilpasset-medisin/id2959463/?ch=3

" https.//www.bundesgesundheitsministerium.de/en/en/international/european-health-policy/genomde-

en
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menntamalaradherra Islands. Markmid fundarins var ad finna leidir og nyta
styrkleika Nordurlandanna til pess ad kenna, préa og nota EHb. Eitt af pvi sem
talid var porf & ad gera var ad Utbaa fraedsluefni fyrir fagfélk, par sem préunin a
bessu svidi er afar hrod. [ kjdlfar fundarins var bGid til samnorreent netnamskeid
sem Haskéli Islands (Hi) og Kaupmannahafnarhaskoli leiddu med patttoku
sérfreedinga fra ollum Nordurlondunum, en pad hlaut styrk frd samradsnefnd
norraenu rannséknarsjédanna (NOS-M)Z,

1.2 Stada EHP & islandi

Um langt skeid hafa rannsoknir verid unnar 4 vegum IE, Hjartaverndar,
Krabbameinsfélagsins, Hi og annarra | samstarfi vid starfsfolk
heilbrigdispjonustunnar. beir adilar bda nu pegar yfir ferlum og reynslu af pvi ad
sampeetta rafrenar upplysingar ar heilbrigdisgagnagrunnum & vegum
Landspitala og embeettis landleeknis (EL) vid upplysingar um lifvisa auk pess ad
bua yfir gdégnum ar  60rum opinberum gagnagrunnum og
faraldsfreedirannséknum.

Lifvisar, eins og arfgerdir eda protinmaelingar, gegna lykilhlutverki i veitingu EHPp.
Erfdaupplysingar hafa verid notadar & islandi til greiningar og leekninga
undanfarinn aldarfjordung. islendingar eru mest radgreinda pydi heimsins og
attfreediupplysingar heillar pjodar adgengilegar & rafreenu formi i islendingabdk.
I nytingu erfda- og eettfraediupplysinga ar fyrirliggjandi gagnagrunnum liggur einn
af styrkleikum [slands til ad vera i fararbroddi vid préun EHPp, ekki bara hérlendis
heldur & heimsvisu, pétt &herslan i pessari stefnu sé & EHb & Islandi.

1.2.1 Lifsynas6fn og gagnagrunnar & islandi

Erfda- og sameindalaeknisfreedideild Landspitala byr yfir vidamiklum
erfdaupplysingum. Skrad erfdaradgjafarviotol deildarinnar eru heild um 8.000 og
um 130 puasund syni i lifsynasafni sem safnad hefur verid i gegnum kliniska
pjénustu.

Eftirfarandi lifsynaséfn hafa fengid leyfi réddherra, sbr. 16g nr. 110/2000, um
lifsynas6fn og sofn heilbrigdisupplysinga, til stofnunar og starfreekslu
lifsynasafns og safns heilbrigdisupplysinga: (1) Lifsynasafh meinafreedideildar
Landspitala, (2) Lifsynasafn LLR (lifsynasafns Landspitalans innan
Rannséknapjonustu tengt erfda- og sameindaleeknisfreedideild, Bl6dbankanum,
onemisfreedideild og rannsoknarkjarna og geymir einnig Lifsynabanka
Krabbameinsfélagsins), (3) Lifsynasafn LLSV - Liifsynasafn Landspitala & sykla og
veirufreedideild, (4) Lifsynasafn Frumurannsoknarstofu Krabbameinsfélags
islands (hluti af lifsynasafni meinafraedideildar Landspitala fra desember 2021),
(5) Lifsynasafn rannsoknaverkefna Hjartaverndar, (6) Lifsynasafn IE, (7)
Lifsynasafn Vefjarannséknarstofunnar, (8) Lifsynasafn og safn

8 https.//www.coursera.org/learn/personalised-medicine-from-a-nordic-perspective
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heilbrigdisupplysinga Arctic Therapeutics og (9) Safn heilbrigdisupplysinga
Landspitala. b6 svo ad mikid magn lifsyna sé geymt 4 mérgum stédum pa eru
lifsyni sem fylgja umfangsmiklar erfdaupplysingar & mun feerri stédum. Steerstu
sofn lifsyna Gr visindarannséknum, par sem fyrir liggja umfangsmiklar
erfdaupplysingar, eru Lifsynasafn islenskrar erfdagreiningar (iE) og Lifsynasafn
rannsoknaverkefna Hjartaverndar. Einnig hafa syni fra um 5.000 einstaklingum i
Lifsynabanka Krabbameinsfélagsins, sem nua tilheyrir Lifsynasafni LLR, verid
arfgerdargreind med tilliti til islensku BRCA2-landnemastokkbreytingarinnar. A
vegum meinafreedideildar Landspitala (sameindameinafraedi) eru um 200 lifsyni
med umfangsmiklum erféaupplysingum. Morg onnur lifsynaséfn  geyma
einhverjar erfdaupplysingar en ekki liggur fyrir hvert umfang peirra er. |
Lifsynasafni rannséknaverkefna Hjartaverndar eru syni fra um 6.000 islendingum
sem hafa verid arfgerdargreind. pessi syni tilheyra flest svokalladri AGES-
rannsokn eda dldrunarrannsékn Hjartaverndar.

Lifsynasafn IE er langsteersta lifsynasafnid sem hefur verid arfgerdargreint. bar
eru syni med heildstaedar erfdamengisupplysingar fyrir um 150 pusund
islendinga. Einnig hefur verid gerd radgreining & 6llu erfdamenginu (e. whole-
genome sequencing, WGS) fyrir meira en 60 pusund pessara einstaklinga. Med
pessu mikla safni erfdaupplysinga er heegt ad tilreikna med allmikilli nakvaemni
alla erfdabreytileika med algengi yfir 0,01%. Med pvi ad byggja & islendingabok
og skyldleika er jafnframt haegt ad tilreikna arfgerdir, byggt a ldgméalum
erféafraedinnar, fyrir eettingja (p.m.t. forfedur) lifsynagjafa og pannig fa nokkud
heildstaeda mynd af erfdamengi islendinga.

1.2.2 Meodferdarbaerar arfgerdir

American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG, acmg.net) uppfeerir
reglulega lista um medferdarbaerar arfgerdir (e. actionable genotypes) gena
tengdar sjukddémum. Medferdarbeer arfgerd visar til erfdabreytileika i einstaklingi
sem heegt er ad medhdndla, stjérna eda gripa til fyrirbyggjandi adgerda gegn.
Slikar adgerdir geta til ad mynda falid i sér medferd, t.d. med lyfjum, skurdadgerd
eda lifsstilsbreytingum, sem geta dregid Ur ahrifum erfdabreytileikans eda komid
i veg fyrir ad einstaklingur préi med sér tiltekinn sjukdém. Haegt er ad upplysa
sjuklinginn finnist slikar arfgerdir vid kliniskar radgreiningar.

Kortlagning & medferdarbserum arfgerdum 4 islandi og ahrifum peirra & lifun voru
nyverid birtar i einu virtasta leeknisfreeditimariti heims, og er hin mikilvaegur
grunnur fyrir nytingu slikra upplysinga i heilbrigdispjonustu, en 4% islendinga eru
med medferdarbaerar arfgerdir i einhverju peirra 73 ahaettugena sem voru a lista
ACMG fra 2021.° Einnig hefur nylega verid birt grein um vangreiningu & einum

9 Jensson, BO, NEIM 2023. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.qgov/37937776/
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slikum sjukdomi, Marfan-heilkenni, eftir skodun & gégnum i gagnagrunni iE og
greiningum hja Landspitala.

Ekki er talio aeskilegt, parft, eda fysilegt ad afhenda allar erfdaupplysingar, hvort
sem er til einstaklinga eda heilbrigdispjonustunnar, heldur feeri gagnaafhending
fra rannsdknargrunnum fram hverju sinni a grundvelli lista fra sérfraedinefnd (sja
néanar sidar) yfir medferdarbaerar upplysingar. Slikt fyrirkomulag myndi mida ad
pvi ad hamarka mdoguleika einstaklinga & EHP og hafa skilgreind sjuklingafleedi
og medferdardrraedi adur en einstaklingar eru upplystir.*

Vegna pess hve litid upprunapydi islendinga var eru til stadar i islendingum
svokalladar landnemabreytingar (e. founder variants) sem tengjast baedi rikjandi
og vikjandi sjukdémum. Best pekkti rikjandi sjakdomurinn sem orsakast af slikri
landnemabreytingu er BRCAZ-breyting (999del5) sem er afar algeng i
islendingum. T pvi tilfelli eru augljésir medferdarméguleikar (eftirlit, brjéstnam,
PARP-medferd vid sexlum) og kaus pvi IE ad gera pau gogn adgengileg fyrir pa
islendinga sem vildu. i pvi tilfelli var Gtbuin sida (www.arfgerd.is), folk undirritadi
sampykki fyrir ad fa til baka slikar upplysingar og fyrir pa sem voru jakveedir voru
leidbeiningar um ad hafa samband vid erfda- og sameindaleeknisfraedideild
Landspitala. Um er ad reeda deemi um mjog gott samstarf milli stofnana.

Aftur & mati er toluverdur fjoldi breytinga sem erfast vikjandi og eru af sliku
algengi ad peir sjukdémar greinast endurtekid. Gott deemi er GM1-gangliosidosis
en berationi i peim sjukdomi er 1/100 og eettu pvi likur & ad badir adilar beri
pessa breytingu ad vera 1/10.000 i parasambandi. | peim pérum eru
fjordungslikur & ad barn eda féstur sé arfhreint. Bérn med petta form af GM1-
gangliosidosis deyja 6ll & fyrsta ari aevinnar og eiga mjog erfitt lif fram ad pvi.
Engin medferd er til stadar fyrir pennan sjukddm. Adrir alvarlegir sjikdémar eins
og Senger-heilkenni (1/80 berationi) og Smith Lemli Opitz (1/35 berationi) eru
med enn heerri tioni. Loks m& nefna ad til stadar er nokkur fjoldi af
erfdabreytileikum sem valda fosturlatum en afar pungbezert er ad missa
endurtekid féstur. Erfda- og sameindalaeknisfreedideild Landspitala heldur utan
um lista af slikum sjukdomum. bar eru bérn greind sem haldin eru pessum
alvarlegu sjukdémum, og til ad hindra ad slikt endurtaki sig er pérum bodin
fosturvisisgreining eda snemmgreining a sidari medgodngu.

Haegt veeri ad nyta paer upplysingar sem eru pegar til stadar i gagnagrunnum,
b.m.t. hja iE, til ad bjoda peim sem eru i aheettu & ad eiga barn med einn af
pessum sjaldgeefu sjukdémum EHP med pvi ad fara i fésturvisisgreiningu. Hins
vegar meetti bjoda 6llum i slika skimun, eins og préunin hefur verid erlendis. |
Bandarikjunum er 6llum barnshafandi konum bodid ad fara i skimun a vikjandi
sjukdémum en pad fyrirkomulag kom til vegna mikils arangurs vid skimun a 6éru

10 Klemenzdottir, EO, EJHG, 2024. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37684520/

% Gene list. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/docs/acmg/
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pydi med mikid af landnemabreytingum (Ashkenazi-gydingum). Einnig birtist
nylega rannsokn sem gerd var i Astraliu®? sem syndi ad aheetta almenns pydis er
allt ad 2%, en han er eflaust heerri hérlendis byggt a landnemabreytingunum sem
vid pekkjum & Islandi.

1.2.3 Prétinmeelingar

A sidustu arum hefur teekni vid meelingar & prétinum (e. proteomics) fleygt fram
og hérlendis hafa rannséknir hja IE og Hjartavernd auk fleiri adila aflad mikilla
gagna um forspargildi prétina. Olikt arfgerdum, sem eru stédugar alla aevi, pa
getur prétinstyrkur breyst med aldri og umhverfi, og verid 6beinn meelikvardi a
utanadkomandi peetti og lifsvenjur. bvi kemur ekki a évart ad forspérlikdn sem
taka med baedi erfdapeetti og protinmaelingar hafa synt sterk tengsl vid horfur og
lifun®

1.24  Sampeetting gagnagrunna og heilbrigdisupplysinga

Annar lykilpattur fyrir proun EHP er rafreen skraning i heilbrigdisgagnagrunna
sem gerir mogulegt ad kanna tengsl erfdabreytileika og annarra lifvisa vid
sjukdéma og &heettupeetti, sem fanga ma ar slikum grunnum gegnum
sjukdémsgreiningar (ICD-k6da), kdda fyrir adgerdir og énnur inngrip, lyfjanotkun
(ATC-kd0a) og nidurstodur blédrannsokna. Slik skraning a sjukdémsgreiningum
takmarkast po vid skilgreiningar peirra a hverjum timapunkti, enda eru margir
sjukdémar heilkenni byggd & skilmerkjum sem préast pegar skilningur a
undirliggjandi meinmyndunarferlum eykst. bvi er mikilveegt ad safna sem
nakvaemustum gégnum um einkenni, kliniskar breytur, lifvisa, medferd, svorun og
fylgikvilla, pvi pad getur leitt til endurskilgreininga & sjukdomum og undirhépum
peirra og hjalpad vid proun ahrifarikra medferda. Pbarna eru norraenir
geedagagnagrunnar med langtimaeftirliti sjuklinga dyrmeet audlind pekkingar og
er IE pegar i samstarfi um arfgerdar- og prétinmeelingar & fjolda slikra
rannsoknarpyda. Sama ma segja um islenskar rannsoknir par sem Grtakid er allir
ibdar & islandi eins og 6ldrunarrannsékn Hjartaverndar, HERU rannsokn iE,
Afallasaga kvenna og Blodskimun til bjargar. Teekniproun gerir pad ad auki kleift
ad vinna gdgn med hradvirkum heetti Ur rafreenum sjlkraskrarkerfum.

125 Innvidir

Samfélagsuppbygging & Islandi, likt og & hinum Nordurldndunum, stydur préun
EHP og samkennd og traust ibda & innvidum og gagnadryggi er mikid. | pvi felast
teekifeeri fyrir islenskt pjoofélag ad leida slika préun. Jafnt adgengi ad
heilbrigdispjonustu, skyr lagarammi og sidareglur, vidtaek rafreen skraning
heilbrigdisupplysinga og annarra gagnagrunna fyrir pjodina, hatt menntunarstig,
innvidir fyrir teeknilega uppbyggingu og stor lifsynaséfn par sem gerviaudkenni

2 Kirk et al. NEIM, 2024, https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/39565987/

% Helgason, H., JAMA 2023. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37606673/
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sem ad baki liggja kennitélur eru lykillinn ad sampaettingu og arvinnslu til ad
préa EHb afram.

Styrkleikar islands sem samhentrar og teekniveeddrar pjodar sem getur nad
skjotum og godum arangri pegar a reynir komu vel fram i kérénuveirufaraldrinum.
pad birtist ma. med vidtekri synatdku og skjotri Grvinnslu, rafreenum
spurningalistum, sérheefdri géngudeild og tryggri upplysingagjof. Allt eru pad
lykilpeettir i innleidingu EHP.

Til ad proa EHp afram med sampaettingu heilbrigdispjénustu og rannsokna er
naudsynlegt ad skapa forsendur sem ekki byggja einungis a fyrirliggjandi
nidurstédum fengnum Gr visindarannséknum, sem takmarkast af inntaki
sidanefndarleyfa, heldur eru hluti af grunnstodum heilbrigdispjonustu par sem
skipulega er unnid med tiltaek gogn.

i 1j6si vidteekra erfdaupplysinga i rannsoknagagnagrunnum & islandi og pess ad
arfgerdir eru ekki hadar timapunkti vid blédrannsékn eda upplysingaséfnun, er
heppilegt ad hefja ferlido ad innleida EHP a landsvisu med nytingu a
medferdarbserum arfgeroum.

1.3 Lagaumhverfi malaflokksins, alitamal og leidir
til ad nyta pau gogn sem til eru

Um visindarannséknir a heilbrigdissvioi, vardveislu heilbrigdisgagna, adgang ad

heilbrigdisgbgnum og sampykki patttakenda i visindarannséknum gilda 16g um

visindarannsoéknir a heilbrigdissvidi, nr. 44/2014.

Samkveemt légunum skal afla sampykkis péatttakenda i visindarannsokn a
mdnnum og skal sampykkid vera skriflegt og veitt af fGsum og frjadlsum vilja eftir
ad patttakandi hefur fengio fullnaegjandi upplysingar um rannsékn, ahaettu sem
henni kann ad fylgja, hugsanlegan avinning og i hverju péatttakan er félgin.
patttakanda skal gerd grein fyrir pvi ad hann geti hafnad patttoku i
visindarannsokn og heett patttoku hvenaer sem er, an skyringa, eftir ad han er
hafin. P4 er heimilt ad leita eftir svo kolludu vidteeku sampykki patttakenda fyrir
vardveislu lifsyna og heilbrigdisupplysinga til notkunar sidar i nanar skilgreindum
ranns6knum & heilbrigdissvioi. patttakendur sem gefid hafa vidteekt sampykki
skulu hafa adgang ad upplysingum um pad ad hvada rannséknum er unnid a
vegum viokomandi abyrgdarmanns, stofnunar eda fyrirtaekis. patttakendur geta
bedist undan pvi ad gégn um pa séu notud i tilteknum rannsGknum og er nyting
peirra pa ekki heimil.

Lifsyni sem vardveitt eru & grundvelli vidteeks sampykkis skulu vistud til
frambudar i lifsynasafni til notkunar samkvaemt I6gum um lifsynaséfn og séfn
heilbrigdisupplysinga. S6muleidis skulu heilbrigdisupplysingar sem vardveittar
eru vistadar til frambuadar i safni heilbrigdisupplysinga til notkunar samkveemt
I6gum um lifsynasdéfn og sofn heilbrigdisupplysinga. Skylt er ad veita
patttakendum upplysingar um petta.
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I 16gunum er ekki kvedid & um ad patttakandi skuli taka afstédu til pess med
upplystu sampykki hvort vidkomandi vilji fa upplysingar um hvort peir beri
medferdarbeerar arfgerdir eda skyldu rannsakenda til ad upplysa patttakendur ef
slikt kemur i ljés. bad er pvi had pvi hvort gagna sé aflad sem hluta af
heilbrigdispjonustu eda visindarannsoékn, hvort einstaklingur megi vita hvort
hann beri medferdarbeaerar arfgerdir eda adra aheettupaetti sem hafa ahrif &
heilsufar. I tilviki sumra rannsékna hefur verid aflad sérstaklega leyfis til ad lata
patttakendur vita ef peir bera medferdarbaerar arfgerdir eda adra peetti sem hafa
pydingu fyrir EHP, sem raunin er ad naer allir sampykkja. bannig parf ad fara fram
greining a pvi hvernig nyta megi gogn sem var safnad a tima nudgildandi laga a
grunni leyfa par sem ekki liggur fyrir i upphaflegu sampykki patttakenda hvort
peir vilji vita um medferdarbeerar arfgerdir eda adra forsparpeetti. Einungis mé
upplysa einstakling ef hann hefur fyrirfram undirritad upplyst sampykki fyrir ad
vilja fa upplysingar. betta skapar aftur & méti sidferdileg alitamal, par sem
rétturinn til ad vera ekki upplystur um heilsufarspeetti leidir til pess ad
einstaklingar f&4 ekki upplysingar sem geta beett heilsu peirra, auk pess sem
aettingjar einstaklinga med medferdarbaerar arfgerdir fai ekki teekifeeri til ad fara
i skimun. Ad pessu tilefni ma spyrja hvort samfélagid hafi efni a ad nyta ekki
tilteekar upplysingar til ad gera forvarnir og skimun hnitmidadri en nd er. Sem
deemi hafa rannsdknir & arfgengri haekkun kolesterdls (e. familial
hypercholesterolemia, FH) verid unnar baedi hja Hjartavernd og IE og eru
undirliggjandi arfgerdir & alpjodlegum listum (ACMG) yfir medferdarbeerar
arfgerdir. Rannsokn Hjartaverndar gat & grunni upplysts sampykkis latid arfbera
vita en ekki rannsokn IE, par sem i henni var ekki 6skad eftir sliku i umsékn til
Visindasidanefndar. [ hvorugu tilviki geta rannsakendur haft samband vid
attingja sem liklegir eru til ad bera somu arfgerd. bPannig er moguleiki
einstaklinga til ad hefja kolesterdlleekkandi medferd &dur en skadi er skedur
h&dur pvi hvada rannsokn patttakandi tok péatt i og hvort arfberi hafi sjalfur
samband vid eettingja sina.

Nylega sampykkti Evropupingid reglugerd um evropskt heilbrigdisgagnasveedi
(European Health Data Space eda EHDS) og er hin EES-taek sem pydir ad han
verdur innleidd & islandi. Med reglugerdinni verdur innleidd gagnkveemisskylda i
islenskan rétt, p.e. skylda visindamanna til ad lata patttakendur vita af
mikilveegum heilsufarsupplysingum sem peir komast ad i stad pess ad lita svo a
ad pad sé hvili a a patttakendum ad Oska sérstaklega eftir peim. Reglugerdin
leggur pad i hendur adildarrikja ad fela tilteknu stjérnvaldi (sem adildarrikid
skilgreinir hvert verdur) ad reka heilbrigdisgagnasveedi. bad ber svo abyrgd a pvi
ad lata patttakendur vita af mikilveegum heilsufarsupplysingum. Undirbaningur
ad innleidingu reglugerdarinnar er na pegar hafinn i heilbrigdisraduneytinu. Fram
ad pessu hefur gilt meginreglan um réttinn til ad vita ekki en med innleidingu
reglugerdarinnar verdur pessu breytt. Meginreglan verdur st ad gert verdur rad
fyrir eetludu sampykki svo einstaklingar verda ad velja sérstaklega ef peir vilja
ekki f4 upplysingarnar (e. opt-out).
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Mikilveegt er ad folk fai adgang ad upplysingum sem greinast i
visindarannséknum og geta haft pydingu fyrir heilsufar vidkomandi. Eins er
mikilveegt ad réttur peirra sem vilja ekki fa slikar upplysingar sé virtur. baer
lagabreytingar sem innleiding & EHDS hefur i for med sér taka p6 ekki til peirra
upplysinga sem greinst hafa i visindarannséknum og liggja nu pegar fyrir, heldur
eingdngu til rannsoknarnidurstadna sem koma til eftir gildistoku vidkomandi
lagabreytinga. Pad pydir ad ekki er haegt ad midla slikum upplysingum nema
upplyst sampykki viokomandi um ad fa ad vita liggi fyrir en likt og fram kom hér
ao framan liggur slikt sampykki sjaldnast fyrir. Til pess ad haegt sé ad midla peim
upplysingum til peirra sem pad vilja parf viokomandi ad veita upplyst sampykki.
i pvi sambandi veeri haegt ad midla upplysingum med svipudum heetti og gert var
med BRCA-stdkkbreytingar i gegnum arfgerd.is. Vid breytingu & nagildandi [6gum,
med innleidingu EHDS, er naudsynlegt ad tryggja sambeerilega réttarvernd hér a
landi og er i gildi med svonefndri GINA-16ggj6f i Bandarikjunum en han tryggir ad
ekki sé haegt ad misnota erfdaupplysingar. | pvi sambandi parf ad lita til
eftirfarandi patta:

1) Ekki sé heegt ad nota erfoaupplysingar til ad dkveda kostnad trygginga
(b.e. ad ekki sé heegt ad mismuna byggt & arfgerd). Slikt er na pegar
Oheimilt skv. 2. mgr. 82. gr. laga um vatryggingarsamninga, nr. 30/2004
en rétt er ad hnykkja & pvi i nyrri 16ggjof.

2) Ad leknar sem sinna erfdasjukdomum sinni  fjolskyldum (ekki
einstaklingum). betta hefur hagnytt mikilveegi. Til deemis veeri haegt ad
kveda a um pad i l6ggjof ad sérfreedingar i erfdalaeknisfreedi og
erfoarddgjof hefou skyra heimild til ad nalgast upplysingar um attingja
og hvernig skuli haga samskiptum vid adra fjolskyldumedlimi i ahzettu
fyrir sjukdoém.

3) A0 akvordunarvald um hvort erfdaupplysingar peirra sem eru latnir séu
nyttar sé i héndum afkomenda, og ad adstandendum/erfingjum verdi

leyft ad lata profa syni Ur latnum foreldrum, séu slik syni til stadar, ef
pad kunni ad hjalpa vid talkun & eigin nidurstédum.

1.4 Jafnraedi og adgengi ad pjonustu

Vitneskja um medferdarbeerar arfgerdir getur haft pydingu fyrir val & medferd.
fEskilegt veeri beedi fyrir einstaklinginn, at fr4 lyoheilsumarkmidoum og
heilsuhagfraeedilegum sjonarmidum ad nyta slikar upplysingar til ad beita
hnitmidadri skimun (targeted screening) til viobotar vid pa prepaskimun (e.
cascade screening) sem fram fer ni pegar a vegum erfdaradgjafar. pannig veeri
einstaklingum med auknar likur & ad bera medferdarbeerar arfgerdir (baedi peim
sem finnast i gegnum rannsoknir og vid heilbrigdispjonustu) og aettingjum peirra
bodid i skimun og nidurstddum midlad innan heilbrigdispjénustunnar, rétt eins
0g nu er gert i annars konar skimun par sem markhépurinn er valinn byggt & kyni
og aldri.

Einstaklingum med medferdarbaerar arfgerdir sem uppgétvast hafa med patttdku
i rannséknum (med eda an upplysts sampykkis) er & vissan hatt mismunad hvad
upplysingagjof vardar. Til deemis telst liklegt ad jadarsettir hOpar og einstaklingar
busettir utan hoéfudborgarsveedisins hafi sidur frumkvaedi ad pvi ad taka patt i
rannsoknum og/eda sakja upplysingar og fai pvi sidur upplysingar um
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medferdarbaerar arfgerdir, en ef haft veeri samband vid pa ad fyrra bragdi. |
naverandi fyrirkomulagi er pad jafnframt had hverjum arfbera hvort aettingjar
sem liklegir eru til ad bera medferdarbaerar arfgerdir séu upplystir um pann
mdguleika. bannig fa einstaklingar sem eru i &haettu en i litlum tengslum vid sina
nanustu fjolskyldu liklega ekki sdmu teekifeeri til ad vita um medferdarbaerar
arfgerdir og peir sem eru i sterkum fjolskyldutengslum og arfberi hefur samband
vid. Akjosanlegra og skilvirkara veeri ad heilbrigdispjonustan saei um ad bjéda
Ollum i dhaettuhop upp & rannsokn. betta meetti leysa med hnitmidadri skimun
ahezettuhdpa.

Med pessum heetti veeri réttur einstaklingsins til ad vita ekki virtur (hann velur ad
meeta ekki i skimun) en & sama tima er einstaklingum ekki mismunad a grunni
pess ad peir fengu ekki teekifeeri til ad sampykkja ad fa upplysingar um
medferdarbaerar arfgerdir eda ad peir eru attingjar einstaklinga sem kusu ad fa
ekki slikar upplysingar sjalfir. Einnig er einfaldara i framkveemd ad nyta
aettfreedigrunna til ad finna einstaklinga i &hsettuhopi til ad bjoda i hnitmidada
skimun i stad pess ad hver og einn hafi sjalfur samband vid erfdaradgjof.
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2. Drog ao stefnuiEHP &

Islandi

Samantekt & tillogum i drogum ad stefnu um EHP

1)

2)

3)

4)

5)

6)

Byggja kerfi til ad sampeaetta gagnagrunna og midla upplysingum til
heilbrigdisstarfsfolks og einstaklinga & 6éruggan og adgengilegan hatt.

Breyta nugildandi 16ggjof og innleida breytingar i samreemi vid nyja reglugerd
um evropskt heilbrigdisgagnasveedi (European Health Data Space, EHDS),
pannig ad hagt verdi ad midla peim heilsufarsupplysingum og
rannsoknanidurstodum sem safnad er eftir gildistéku loéggjafarinnar og
pydingu hafa til ad veita EHP, og gera kleift ad nyta allar upplysingar sem
hafa gildi fyrir heilsu einstaklinga.

Gera einstaklingum Kleift ad velja ad fa eda fa ekki upplysingar sem koma
fram i fyrirliggjandi ranns6knagagnagrunnum og hafa pydingu fyrir EHP.

Skipa sérfreedinefnd sem hefur yfirumsjén med forgangsrédun, nytingu og
midlun upplysinga ar rannsoknum til heilbrigdispjonustunnar, skipulagningu
a hnitmidadri skimun (e. targeted screening) og verkferlum fyrir greiningu,
medferd og eftirlit.

Utbda kennsluefni fyrir heilbrigdisstarfsfolk og almenning, med bad ad
markmidi ad allir skilji tilgang og mikilvaegi pess ad skra og nyta upplysingar
til EHP.

Skapa innvidi/midstoo fyrir EHP i pvi skyni ad finna, gagnreyna og innleida
EHP, sem braar bilid milli rannsékna og heilbrigdispjonustu. Med pvi verdi
stefnt ad pvi ad veita bestu mogulegu EHP & hverjum timapunkti samhlida
pvi ad gera nyjar uppgotvanir.

Stefna um innleidingu EHP oetti ad mati starfshépsins ad byggja &

nedangreindum atridum, med tillégum ad Gtfeerslu:

1)

Byggja kerfi til ad sampeetta gagnagrunna og midla upplysingum til
heilbrigdisstarfsfélks og einstaklinga & druggan og adgengilegan hatt.

e Skrd medferdarbeerar arfgerdir sem geta valdio aukaverkunum lyfja eda
bradum veikindum midleegt par sem allir heilbrigdisstarfsmenn hafa
adgang, p.e. i island.is, svipad og gert er i dag med ofnaemi. A£skilegt er ad
slikar skraningar séu midleegar pannig ad bpeer birtist i 6llum
sjukraskrarkerfum & islandi (p.m.t. Snjékornid i Heilsugatt og Sogukerfinu)
og ad byggt sé kerfi sem hledur slikum upplysingum inn an handvirkrar (e.
manual) skraningar.

e broa moguleika a skraningu allra medferdarbeerra arfgerda & heildraenan
hatt i sjukraskrarkerfi sem audvelt er ad fletta upp, sbr. blodflokka,
6naemisfraedinidurstddur o.fl.

e Skapa lausnir par sem arfgerdum sem hafa pydingu fyrir avisun &
lyfjaflokka (ATC-kddar) og skradar sjukdomsgreiningar (ICD-kédar) er
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flaggad i midlaegu lyfjakorti (6llum sjukraskrar- og lyfjaavisanakerfum
hérlendis) pannig ad peir sem avisa eda afgreida lyf sjai pad pegar peir
kddar eru skradir hja sjuklingi.

bpréa moguleika a island.is sem geri einstaklingum kleift ad hafna nytingu
erfdaupplysinga sem pegar eru til stadar um pa vid
heilbrigdispjonustu/fyrirbyggjandi  adgerdir (e. opt-out mdoguleiki,
sambeerilegt og fyrir liffeeragjafir, i samreemi vid nyja reglugerd um
evropskt heilbrigdisgagnasveedi, sja umfjollun um lagaumhverfi ad ofan
og lid 2 ad nedan).

Gera einstaklingum Kkleift i gegnum island.is ad panta tima i
erfoaradgjof/arfgerdarprof byggt & rafreenum spurningalistum, t.d. um
fiolskylduségu um illkynja hahita, jarnofhledslu, skyndidauda,
brjéstakrabbamein o.fl. Reynslan af tilraunaverkefnum med afmarkadri
ahaettuskimun mun pa nytast pegar opnad er fyrir pennan moguleika.

2) Breyta nagildandi regluverki og innleida breytingar { samraemi vid nyja
reglugerd um evrépskt heilbrigdisgagnasveedi, pannig ad heegt verdi ad
midla peim heilsufarsupplysingum og rannséknanidurstédum sem safnad
er eftir gildistdku l6ggjafarinnar auk fyrirliggjandi gagna og pydingu hafa
til ad veita EHb, og gera kleift ad nyta allar upplysingar sem hafa gildi fyrir
heilsu einstaklinga.

Ad lagaumhverfi hér a landi stydji vid ad haegt verdi ad nyta paer
heilsufarsupplysingar sem til stadar eru i rannsGknagagnagrunnum
hérlendis.

Med innleidingu & EHDS verdur svo kollud gagnkvaeemnisskylda 16gleidd
pannig ad skylt er ad midla heilsufarsupplysingum og
rannsoknanidurstddum til viokomandi nema hann velji sérstaklega ad fa
ekki slikar upplysingar, sbr. c. lid.

Tryggja ad einstaklingum sé gert kleift ad velja ad vera ekki upplystir um
upplysingar sem koma fram i fyrirliggjandi rannséknagagnagrunnum og
hafa pydingu fyrir EHP.

A0 16ggjof tryggi ad erfoaupplysingar verdi ekki misnotadar.

3) Gera einstaklingum kleift ad velja ad fa ekki upplysingar sem koma fram i
fyrirliggjandi ranns6knagagnagrunnum og hafa pydingu fyrir EHpP.

préa parf mdguleika & island.is sem geri einstaklingum Kkleift ad hafna
nytingu erfdaupplysinga sem pegar eru til stadar um pa vid
heilbrigdispjonustu (e. opt-out mdoguleiki, sambeerilegt og fyrir
liffeeragjafir, i samreemi vid nyja reglugerd um  evropskt
heilbrigdisgagnasvaedi).

Farid verdi af stad med tilraunaverkefni fyrir medferdarbeerar arfgerdir.
Gera parf einstaklingum Kkleift ad velja ad fa ekki upplysingar um
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medferdarbeerar arfgerdir med pvi ad skapa synjunarmdoguleika a island.is
med sama heetti og fyrir liffeeragjafir. Annad hvort vaeri haegt ad veita
vidteekt sampykki um ad fa upplysingar um allar medferdarbaerar arfgerdir
sem heilbrigdiskerfid telur rétt ad veita upplysingar um & hverjum
timapunkti, eda afmarkad sampykki, td. um eftirfarandi flokka
medferdarbeerra arfgerda sem:

i. tengjast langvinnum sjukdémum sem unnt veeri ad greina og
medhondla fyrr en med hefébundnum adferdum (meelingu &
prétinum, hjartalinuriti o.fl) og par med fyrirbyggja alvarlega
fylgikvilla, p.m.t. hatt koélesterdl, jarnofhledslu, sykursyki og
skyndidauda vegna hjartslattartruflana.

ii. auka likur & krabbameinum (t.d. BRCAZ, BRCAI Lynch-heilkenni).
iii. tengjast alvarlegum aukaverkunum lyfja.

iv. tengjast banvaenum sjukdomum i barnaesku sem hafa afar haa
beratidni & Islandi (t.d. landnemast6kkbreytingar) og par sem
heegt veeri ad bjoda berapdrum fosturvisisgreiningu.

Moguleiki til ad endurskoda val parf ad vera til stadar. Meta parf porf 4 ad
gefa einstaklingum kost a ad velja hvort peir fai: 1) upplysingar sjélfir, 2)
upplysingar  sjalfir og ad upplysingum verdi komid il
heilbrigdispjonustunnar eda 3) fai engar upplysingar. Ef upplysingum er
komid til heilbrigdiskerfisins verdi peim midlad til erfoarddgjafar
Landspitala, sem mun verda abyrg fyrir ad koma peim a framfeeri og sja
um ad koma einstaklingum i réttan farveg.

4) Skipa sérfreedinefnd sem hafi yfirumsjon med forgangsrédun, nytingu og

midlun upplysinga dr rannséknum til heilbrigdiskerfisins, skipulagningu a

z

hnitmidadri skimun (e. targeted screening) og verkferlum fyrir greiningu,
medferd og eftirlit.

Mikilveegt er ad folk fai adgang ad upplysingum sem geta haft pydingu fyrir
heilsufar vidkomandi sem greinast eda eftir atvikum pegar hafa greinst i
visindarannséknum og innan heilbrigdispjonustunnar Nyting pessara
upplysinga er lykilpattur i innleidingu & EHP.

Heilbrigdisradherra skal skipa sérfreedinefnd sem skipud er sérfreedingi
frd erfdoa- og sameindalaeknisfraedideild Landspitala og sérfraedingi i
medferdarbaerum arfgerdum og tengdum gagnaséfnum asamt fulltrdum
frd heilbrigdisrdduneytinu, Landspitala, embeetti landleeknis og
Laeknadeild Haskola islands.

Nefndin skal fylgja eftir peim tilraunaverkefnum, sem nanar er lyst hér ad
nedan. b4 skal nefndin moéta &aetlun fyrir heilbrigdiskerfid um
forgangsrodun med pad ad markmidi ad leita ad frekari arfberum fyrir
medferdarbzerar arfgerdir tiltekinna aheaettugena, byggt & fyrirliggjandi
gbghum & hverjum timapunkti. bar ma nefna lista ACMG, Gttekt {E* um
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medferdarbaerar arfgerdir og vikjandi landnemabreytingar & islandi sem
valda lifségnandi sjukdomi.

e Ppegar er komin reynsla & midlun upplysinga um t.d. BRCA2-arfgerdir sem
tengjast brjéstakrabbameini'* og arfgerdir tengdar kélesterdlhaekkun.

e [ 1josi vidtaekra erfdaupplysinga i rannséknagagnagrunnum & islandi og ad
arfgerdir eru ekki hadar timapunkti vid framkveemd blédrannséknar, er
heppilegt ad hefja ferlid vid ad innleida EHP & landsvisu med nytingu a
medferdarbserum arfgerdum. Visindagrein um medferdarbzerar arfgerdir
sem IE leiddi gefur gott yfirlit yfir fjlda einstaklinga med hverja arfgerd,
sem byggja ma fyrstu tilraunaverkefnin 4, asamt upplysingum fra
erfdarddgjof Landspitala um pann fjdlda sem greinst hefur i gegnum
kliniska pjonustu.

e Eftirfarandi paetti er eeskilegt ad hafa i huga vid forgangsrodun a
upplysingagjof og eftirliti & medferdarbserum arfgeréum:

i. Tengist arfgerdin styttri lifslengd?

ii. Er til medferd/fyrirbyggjandi adgerdir sem draga ar likum a
sjukdémum tengdum arfgerdinni?

iii. Eykur medferdin lifslikur eda dregur Gr einkennum og eykur
lifsgaedi?

iv. Eru skyrir verkferlar til stadar hvad vardar skimun, medferd og
eftirfylgd einstaklinga med sjukdém sem arfgerdin eykur likur 4?

V. Eru tilteek og uppsett greiningarprof til stadar fyrir allar
medferdarbeerar arfgerdir &hsettugens sem pekktar eru & islandi?

vi. Eru upplysingarnar liklegar til ad valda skerdingu lifsgeeda (t.d.
kvida eda erfidri medferd) hja arfberum, neikveedri umfjéllun i
fjiolmidlum o.s.frv.?

e Lagt er til ad midla medferdarbaerum arfgerdum med lysandi deemum
(tilraunaverkefnum) sem uppfylla ofangreind skilyrdi, med uppsetningu &
ferlum vardandi hnitmidada dhaettuskimun, greiningu, medferd, eftirlit og
freedslu.

e Innleiding verkefnanna i heilbrigdispjénustu fari fram i samvinnu vid

sérfraedinga & hverju svidi (tillégur ad verkferlum og starfshop fyrir hvert
verkefni eru hér ad nedan og med deemum i mynd 3).

“ www.arfgerd.is & vegum IE og eftirfylgd hja erfdaradgjof Landspitalans

19


http://www.arfgerd.is/

Drog ad stefnu um einstaklingssnidna heilbrigdispjéonustu (EHP)

I Gagnagrunnar [E, Hyjv, KI, LSH, EL o fl

> Sérfradinefnd velur hverju timabeert er ad greina frd og forgangsradar

[ Medferdarberar arfgerdir/lifvisar

<

Erféaradgjof LSH hefur umsjon med attrakningu og skimun dhettuhdpa

Ah@ttuhopi (arfberar og ®ttingjar) er bodid § haitmidada skimun (targeted screening)
gegnum 1sland.1s med fredslumyndbondum: ., Pu eda @ttingi pinn er med medferdarbara
arfgerd og pvi er pér bodid i blédprsf. “ Rafren undirsknifi leidir t1l blodprufu (sem pé er
stadfestingarprof fynr arfbera) og rafrens spumingalista. Nidurstodur arfgerdarprofa berast

rafrent og arfberum bodid upp a erfdaradg)of og komid § ideigand: eftirlst

Mynd 2. Ferli tilraunaverkefna

Hnitmidud skimun ahaettuhdpa er skilvirk og heppileg leid til ad stadfesta
upplysingar ar rannséknargagnagrunnum um medferdarbaerar arfgerdir i
umsjoén heilbrigdisyfirvalda likt og adrar skimanir. pessi leid virdir baedi
sjonarmid um rétt einstaklingsins til ad vita og einnig rétt hans til ad vita
ekki. Heilbrigdispjonustan byodur arfberum fyrir medferdarbeerar arfgerdir
og aettingjum (an pess ad upplysa neinn um ad hann sé arfberi eda hvadan
upplysingarnar koma) i skimun, likt og gert er fyrir adrar skimanir sem allar
eru byggdar a aheettupattum (t.d. aldri og kyni). Skimunin veeri i senn
stadfestingarrannsékn fyrir pa arfbera sem fundist hafa, og skimun
fiolskyldumedlima. Slik skimun er i edli sinu ekki 6druvisi en almenn
skimun, nema ad par er markhopur og tioni skimana valinn & grunni
forsparpatta sem ekki eru arfgerdir; kyns, aldurs, aettarségu og i sumum
tilvikum prétinmaelinga. Kostur vid skimun & grunni arfgerdar er ad hun
breytist ekki. bvi er haegt ad greina arfgerd snemma og hefja fyrirbyggjandi
medferd timanlega. Moguleg leid er ad senda markhopi bréf i gegnum
Heilsuveru eda island.is par sem peir eru upplystir um ad peir eda
skyldmenni kunni ad bera einhverja medferdarbaera arfgerd, og geti pvi i
beinu framhaldi 6skad eftir ad fara i erfdoaradgjof og blodrannsékn med
rafreenum heetti.

Arid 2025 verkefni tengd dheettupdttum fyrir langvinna sjukdéma og sveefingar
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Illkynja h&hiti (malignant hyperthermia).

Arfgeng kdlesterélhaekkun (familial hypercholesterolemia).
a. LDLR (9 stokkbreytingar): 529 (0,14%)
b. PCSK9 (2 stokkbreytingar): 11 (0,003%)
c. APOB (1 stokkbreyting): 19 (0,005%)

Arfgeng jarnofhledsla (hereditary hemochromatosis) (arfhreinir fyrir
€.848G>A ;(p.Cys283Tyr).
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Arid 2026: verkefni tengd dhaettupdttum fyrir krabbamein, hjartasjukdoma og
sykursyki

e Arfgerdir tengdar brjéstakrabbameini (byggt & arfgerd.is pilot fyrir
BRCA2), Lynch-heilkenni og 6drum krabbameinum.

e Hjartslattartruflanir, skyndidaudi og hjartavodvasjukdémur
(cardiomyopathy).

Arid 2027 verkefni tengd aukaverkunum og nidurbroti lyfija (pharmacogenetics)
e Arfgerdir & ACMG-lista sem nefnd telur seskilegt ad innleida & islandi.

L
HIkynja hahiti

Erfdarddgiof
Landspitala

111,
Arfgeng jarnofhledsla

II.
Arfgeng Kolesterolhakkun

-
& “ap,

4,
LT
Iv. %
Arfgerdir tengdar brjostakrabbameini — — V.

(byggt a arfgerd.is pilot fyrir BRCA2), Skvndidaudi vt:gna arfgengra
- A & ™'

Lynch heilkenni og 60rum VL . -~
krabbameinum Arfgerdir tengdar hjartslittartruflana
aukaverkunum lyfja
(pharmacogenetics)

Mynd 3. Tilraunaverkefni

l. llikynja héhiti er deemi um lifshaettulega aukaverkun lyfja sem orsakast

af yktu efnaskiptavidbragdi vodva vio algengum sveefingalyfjum. Flest
tilvik eru rakin til stokkbreytinga i RYRI- og CACNA1SA-genum sem tja
kalsiumlosandi jonagdng i vodvafrumum. beir sem hafa breytileikana
vita oftast ekki af peim. Flest tilvik uppgotvast fyrst i svaefingu en vitad
er um amk. fimm islenskar aheettufjdlskyldur og pvi er hluti
undirbanings fyrir allar svaefingar mat 4 eettarségu um illkynja hahita,
par sem pad hefur i for med sér val & 68rum svaefingalyfjum, rédun fyrst
a adgerdadag, sérstok prif og undirbuning.
[E asamt fleirum hafa rannsakad illkynja hahita & islandi og er leyfi nu
pegar til stadar til ad skra upplysingar um arfbera i sjukraskra, med
svipudum heetti og lyfjaofneemi, til ad tryggja 6ryggi sjuklinga med pvi ad
upplysa sveefingaleekni sem er &byrgur fyrir sjaklingi. Lagt er til ad
afhenda erfdaradgjof Landspitala upplysingar um alla mogulega arfbera
fyrir arfgerdir sem geta orsakad illkynja hahita.

Il Arfgeng haekkun & kolesterdli er deemi um ahaettupatt sem styttir
lifslikur til muna, tengist vel skilgreindum stdkkbreytingum i premur
genum (LDLR, APOB, PCSK9) og hefur almennt ahrifarik lyfjamork.
Almenningur pekkir einnig vel mikilveegi pess ad medhdndla hsekkad
kolesterol. | fyrstu lotu verdi pvi opnad & upplysingar um pennan
sjukdémaflokk, peim komid i eftirlit innan heilbrigdispjonustunnar og
fylgst med hlutfalli peirra sem saekja upplysingar. Einnig verdi haegt ad
fylgja pessum hopi eftir med framvirkum heetti hvad vardar aheettu a
hjarta- og aedasjukdémum og breytingu a lifun.
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Lagt er til ad heilbrigoisyfirvold oski eftir ad upplysingar um pekkta
arfbera séu afhentar erféaradgjof Landspitala, sem mun &samt
starfshopi fyrir arfgenga kolester6lhaekkun kalla arfbera og ettingja i
hnitmidada skimun. Pad felur i sér ad peir arfberar sem taka patt fara i
stadfestingarprof & arfgerd innan heilbrigdispjénustunnar. Lagt er til ad
starfshopur med yfirleekni erfdaradgjafar, sérfraedingi a svidi arfgengrar
kolesterdlhaekkunar og sérfraedingi i hjartaleekningum setji upp verkferla
fyrir sérhaeft gdngudeildareftirlit fyrir arfbera, til pess ad medhéndla
kolesterolhaekkun timanlega og fyrirbyggja sjukdéma.

kodesterdlglda

¥

maeligldi

erfdabeeytiletki

| |

Hatt kodesterol greimt pegar Hatt kolesterol gremt 1 kyolfar
adakolkun er pegar hafin krassedastiflu

A 4

timi

LDLR

arfgerdargreming

Emstaklingssnsded efturlnt & grusm
dar og kolesterollekkandi
O hafn tmanlega kolesterolbekXkanda
medferd Medferd og efturtylgd aflesdmga Krassaedastiflu

arfger

Mynd 4. Deemi um gagnsemi nytingar & upplysingum um medferdarbzerar
arfgerdir, sem valda haekkun a kélesteroli.

Il Arfgeng jarnofhledsla er annad daemi um ahzsettupatt a grunni algengs
erfoabreytileika, sem leidir til 6afturkraefra sjukdoma, en ma fyrirbyggja
med snemmgreiningu og medferd i formi reglulegrar aftoppunar a bloai.
Lagt er til ad vinna ferlana med svipudum heetti og fyrir arfgenga
kolesterdlhaekkun, i samradi vid erfdaradgjof, sérfraedinga i medhondlun
arfgengrar jarnofhledslu og videigandi heilbrigdisstofnanir, par med talid
heilsugeesluna, til ad skima mogulega arfbera og ahaettuhdpa.

Byggt & reynslu Ur fyrstu lotu verdi haldid afram med adra (2026) og pridju
(2027) lotu, en undirbaningur mun poé hefjast an tafar til ad proa verkferla
fyrir hnitmidada skimun, greiningu, medferd og eftirlit einstaklinga med
arfgerdir tengdar &heettu & krabbameinum, hjartslattartruflunum og
aukaverkunum lyfja.

5) Utbaa kennsluefni fyrir heilbrigdisstarfsfélk og almenning.

e Pbad er lykilatridi ad peir sem starfa i heilbrigdispjonustu og safna
upplysingum til ad proéa EHp skilji tilgang og mikilvaegi pess ad sem
vidtaekustum upplysingum sé safnad med réttum heetti. Sama & i raun vid
um alla notendur heilbrigdispjonustu, sem meetti virkja mun meira vid
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upplysingaséfnun med rafreenum haetti og parf ad préa slikar lausnir baedi
til ad safna og midla upplysingum til notenda EHP.

e Utbua parf freedslumyndbénd og vekja athygli 4 63ru efni sem adgengilegt
er & netinu um pydingu EHpP, medferdarbaerar arfgerdir og adra paetti sem
nytast vid ad einstaklingsmida heilbrigdispjénustu. Jafnframt parf ad
Utbda stutt myndbond sem tengjast vid 4durnefnd tilraunaverkefni, par
sem einstaklingar sem bodid er td. i hnitmidada skimun fa hagnytar
upplysingar. Sérfreedinefnd hafi yfirumsjon med utgéafu fraedsluefnis.

6) Skapa innvidi/midst6d fyrir EHb.

e Samhlida pvi sem reynsla eykst parf ad proa framtidarumhverfi fyrir EHP.
A islandi er fyrir hendi @68 adstada til uppbyggingar o©flugs
leerddmsumhverfis (e. learning environment) med sampaettingu
rannsokna og heilbrigdispjonustu. bréa parf innvidi og er lykilatridi ad
hefja adlégun og innleidingu a nyrri reglugerd um evrépskt
heilbrigdisgagnasveedi sem byggir & gagnkveemisskyldu, p.e. skyldu
visindamanna til ad lata péatttakendur vita af mikilvaegum
heilsufarsupplysingum sem peir komast ad i stad pess ad lita svo 4 ad pad
sé byrdi a patttakendum ad 6ska sérstaklega eftir peim.

e Mota parf ferla sem gera pad mogulegt ad innleida EHp afram a
heildreenan héatt a landsvisu. Skapa parf lagaramma sem gerir
sampeettingu heilbrigdis- og rannsdknagagnagrunna og uttekt upplysinga
um arfgerdir og adra lifvisa eda dheettupeetti sem hafa ahrif & heilsufar ad
einni af grunnstodum heilbrigdiskerfisins. Til pess ad tryggja adkomu
sérfreedinga a pverfaglegum grunni er lagt til ad midstddin sé
samstarfsverkefni fjarmagnad af peim raduneytum sem fara med malefni
heilbrigdis- og haskélamala med adkomu peirra adila sem koma ad préun
EHb, svo sem heilbrigdisvisindasvids Haskola Islands, Landspitala,
embeettis landlaeknis, Heilsugeeslu héfudborgarsvaedisins,
Krabbameinsfélags Islands, IE, Hjartaverndar og annarra, eftir atvikum
hlutadeigandi stofnana.
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