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A0 vita eda ekki ad vita, parna er efinn ...

[ pessu tolubladi Laknabladsins' er birt grein par
sem fram kemur mikill dhugi kvenna sem toku
patt i hopleit vegna brjostakrabbameina haustid
2015 & pvi ad fara i erfoarddgjof (79%) og i erfoa-
rannsékn (83%) vegna mogulegra stokkbreytinga
1 BRCA-genum.

Umraeda um erfdabreytingar & fslandi hefur
of lengi sntist um ad finna gen eda arfbera, en
of litid um hvad gera eigi pegar nidurstada ligg-
ur fyrir. BRCA-eftirlit felst medal annars 1 skodun
og myndgreiningareftirliti. Nina bida 170 konur
eftir endurkéllun ur hefdbundinni hépleit og hafa
sumar peirra bedid i nokkra manudi. Adeins eitt
segulémteeki sinnir peim sem purfa segulémun til
greiningar og eftirlits. Ekki er til stadar bnadur
til ad framkveema segulomstyrdar astungur sem
po er talin forsenda pess ad segulomun brjosta sé
gerd i pessu skyni. Sama teeki er notad vid mynd-
eftirlit arfbera og einnig er notad vid neer allar
segulémskodanir sem parf ad gera vid Landspitala
vid Hringbraut og pvi umsetid. Petta hefur pegar
leitt til annmarka a pvi ad tryggja 6llum pekktum
arfberum reglubundio radlagt eftirlit. Ef peim sem
er radlagt eftirlit fa pad ekki eda illa er heett vid ad
arfberi upplifi kvida eda dvissu sem getur leitt til
pess ad hann dski eftir og fari { fyrirbyggjandi ad-
gerd sem hann ekki talid sig purfa 4 peim aldri eda
timapunkti 1 1ifi sinu, enda mismunandi milli eetta
hve mikil aheetta er og hveneer a aeviskeidi hun er
heest. Tryggja verdur ad eftirliti og fyrirbyggjandi
adgerdum sé sinnt med radlogdum heetti og ad
arfberi fai radgjof fra adila sem hann getur treyst
ad sé med hagsmuni hans ad leidarljosi og upplifi
traust og trinad gagnvart pvi ad radleggingar séu
hvorki lagdar upp tut fra takmarkadri getu hins
opinbera kerfis (t.d. innan Landspitala) eda hags-
munum adila sem beinan hag hafa af rddum sem
peir veita, til deemis um hvada fyrirbyggjandi ad-
gerd sé radlogo og hveneer.

Petta er knyjandi maél { ljosi pess ad Islensk
erfdagreining hefur ni opnad vefsidu par sem
peir sem tekid hafa patt i rannséknum fyrirteekis-
ins geta fengid ad vita hvort BRCA2:c.771_775del-
5-stokkbreyting hefur greinst i peim rannséknum.
Petta er fagnadarefni pvi eins og kemur fram i
sampykkisblodum rannsokna Islenskrar erfda-
greiningar medal annars a brjostakrabbameini,
var heitid ad upplysa ef nidurstédur keemu 1 ljos
er hefdu mikilveeg 4hrif a heilsufar viokomandi.
Vandamalio er hins vegar ad BRCA2:c.771_775del-
5-stokkbreytingin er ein margra stokkbreytinga
i BRCA-genum sem fundist hafa i {slendingum.
Hun er vissulega st algengasta en dheettan sem

fylgir hinum er sist minni og pvi mikilvegt ef
etlunin er ad bjarga lifum ad upplysa um hin-
ar breytingarnar lika pvi i dag eru sennilega
pekktar um 6 landleegar breytingar i BRCA-gen-
um. Ef akvedid hefur verid ad mikilveegt sé ad
arfberar fai ad vita ad peir séu pad, hvi ekki ad
upplysa einnig um stokkbreytingar { 60rum mein-
valdandi genum, hvort sem um er ad reda gen
tengd brjostakrabbameinum eda 60rum krabba-
meinum, eins og til deemis 1 genum sem valda
Lynch-heilkenni sem leida medal annars leidir til
ristilkrabbameins og eru liklega algengari & [s-
landi en medal margra annarra pjoda. A0 beina
ad BRCA2:c.771_775del5,
hvort sem pad er a vefsidu Embeettis landleeknis

athyglinni einungis
eda annarra, er lika einfoldun sem felur i sér pa
aheettu ad sa sem feer upplysingar um ad hann sé
ekki BRCA2:c.771_775del5-arfberi muni ekki leita
sér frekari upplysinga, jafnvel p6 ad 1 texta vefsiou
sé radlagt ad leita erfdaradgjafar ef til stadar er fjol-
skyldusaga um krabbamein hja leitanda.

A0 greinast med krabbamein er heettulegt
lifi. Pad er aneegjulegt ad nylegar rannsoknir
benda til ad BRCA-arfberar sem greindust med
brjéstakrabbamein hafi svipadar eda betri horfur
en jafnaldrar peirra sem greindust en eru ekki
arfberar, ef medferd peirra {6l i sér krabbameins-
lyfjamedferd. A vera arfberi parf ekki lengur ad
vera eingdngu neikveett ef vidkomandi greinist
med krabbamein en best er ad forda einstaklingi
frd meini. Mikilveegt er a0 tryggja samstodu vis-
indamanna, leekna og hins opinbera um studning
vid arfbera. Sjaum til pess ad allir sem fa ad vita
ad peir beri meinvaldandi breytingu fai vidteeka
erfdagreiningu, fai peer upplysingar og pjénustu
andlega og likamlega sem parf og viokomandi vill
piggja. Sja verdur til pess ad unnt sé ad veita rad-
lagt eftirlit, ad arfberi fai hlutlausar upplysingar
um stodu sina, til deemis til ad geta valid sér rétt-
an tima til ad yfirgefa eftirlit og fara i fyrirbyggj-
andi adgerdir. Leggjum aherslu 4 rannsoknir til
a0 geta fundid mein snemma og leidir til ad draga
ar myndun peirra. Mikilli pekkingu fylgir mikil
abyrgd. Kominn er timi til ad horfast { augu vid pa
4byrgd. A Tslandi eettum vid ad hafa alla burdi til
a0 sinna arfberum okkar vel og verda fyrirmynd
ad pvi hvernig slik uménnun a ad vera.
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