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Ágrip 

Fram að þessu hafa siðferðileg viðmið, regluverk og lög um gagnagrunna verið á þann 

veg að þau standi vörð um greinarmun og skil á milli vísindalegra erfðarannsókna og 

klínískrar umönnunar. Skýr skil hafa jafnframt verið á milli vísindalegra erfðarannsókna 

og klínískra erfðarannsókna hvað tilgang og markmið varðar, hlutverkabundar skyldur og 

ábyrgð fagfólks á hvoru sviði fyrir sig sem og réttindi þátttakenda slíkra rannsókna. Á 

síðustu misserum hafa þessi mörk hins vegar verið að færast til og umræður snúist að 

miklu leyti um það hvenær eigi að endurgefa einstaklingi erfðaupplýsingar sem fást úr 

vísindalegri erfðarannsókn en hafa klíníska þýðingu. Meginviðfangsefni ritgerðarinnar er 

að leita svara við þessari spurningu og sú leið sem valin er til greiningar á henni kallast 

siðferðileg ákvörðun eða aðstæðubundinn siðadómur. Helstu niðurstöður eru þær að það 

er siðferðilega verjandi að endurgefa slíkar upplýsingar í afmörkuðum tilvikum að 

uppfylltum ákveðnum skilyrðum um réttmæti endurgjafar. Skilyrðin eru: (i) Niðurstaða 

bendir til lífshættulegs ástands einstaklingsins eða umtalsverðrar áhættu, (ii) hægt er að 

bregðast við með klínískri umönnun (meðferð, forvörn, eftirliti), (iii) áreiðanleiki 

niðurstaðna er tryggður, (iv) ávinningur af upplýsingum er meiri en áhætta og (v) 

þátttakandi hefur samþykkt endurgjöf upplýsinga til heilbrigðiskerfisins og að 

erfðaráðgjafi taki við þeim upplýsingum og miðli þeim áfram til hans. Ef þátttakandi 

samþykkir skilyrði (v) um endurgjöf upplýsinga þá má endurgefa erfðaupplýsingar að 

uppfylltum öllum skilyrðum. Ég færi rök fyrir því að ef þátttakandi hafnar skilyrði (v) þá 

geti það samt sem áður vikið í undantekningartilfellum, ef skilyrði (i) - (iv) eru uppfyllt 

og lífshættulegt ástand í skilyrði (i). Mat mitt er að þessi tilvik séu meðhöndluð innan 

heilbrigðiskerfisins og endurgjöf sé veitt af fagfólki sem er sérhæft í erfðaráðgjöf. Veita 

ætti einstaklingi slíkar upplýsingar í samtali, augliti til auglitis. Varðandi stefnumótun um 

málefni endurgjafar þá eru færð rök fyrir því að miða ætti að því að finna tengingu á milli 

vísindalegra erfðarannsókna og klínískrar umönnunar, eingöngu þannig að hægt sé að 

koma upplýsingum í þessum ákveðnu tilvikum til heilbrigðiskerfisins, en ekki afmá skilin 

á milli. 
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Abstract 

Until recently, the ethical guidelines, regulations and legislation on databases have been 

in such a way as to safeguard the distinction and separation between scientific genetic 

research and clinical care. Clear distinctions have also been between genetic and clinical 

research with regard to purpose and objectives, also between role-based obligations and 

responsibilities of professionals and the rights of participants in such research. Recent 

schools of thought have largely revolved around the question when results that were 

obtained through research, but have clinical utility, should be returned to individuals. The 

subject of this thesis is to seek an answer to this question. The method chosen to 

analyzing that question could be called an ethical decision or a context sensitive moral 

judgement. The main conclusions are, that it is ethically justifiable to return such 

information in specified conditions subject to the results of the data. The conditions are: 

(i) Findings suggest a life threatening condition of the individual or considerable risk, (ii) 

can be averted with clinical care (treatment, prevention and monitoring), (iii) analytical 

validity of the research results is ensured, (iv) benefits from the findings is greater than 

the risk and (v) the participant has agreed that the findings are returned to the healthcare 

sector and a genetic counselor, employee there will return them to him og her. If a 

participant agrees to the condition (v) on the return of results, then it is justifiable to 

return the results upon all other conditions fulfilled. It is also argued that if a participant 

rejects condition (v), then his or her decision can be overturned in exceptional cases, if 

conditions (ii) - (iv) are fulfilled, and life threatening condition in (i). My assessment is 

that these specified cases of return of results are to be treated within the healthcare sector 

and feedback provided by professionals specialized in genetic counseling. Individuals 

should be given those kind of information with a face to face conversation. Regarding 

policy on data return, I argue that a connection between genetic research and clinical care 

should be made, but only when it is possible to return data in specific cases to the 

healthcare system and the boundaries should not be crossed. 
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„Það er ekki hægt að vernda réttindi einstaklingsins án þess að vernda líka velferð 

samfélagsins sem hann tilheyrir“1 

(Habermas) 

  

                                                        
1 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, (Reykjavík: Siðfræðistofnun og 
Háskólaútgáfan, 2003), bls. 351 
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Inngangur 

Kveikjan að efnisvali mínu í þessari ritgerð er áhugi minn á málefnum sem snerta 

friðhelgi einkalífs og persónuvernd um upplýsingar. Fljótlega eftir að ég hóf nám í 

hagnýtri siðfræði var mér bent á siðferðileg álitamál sem tengjast endurgjöf 

erfðaupplýsinga úr vísindalegum erfðarannsóknum en þau snerta meðal annars 

persónuvernd og friðhelgi einkalífs. Ég hafði aldrei gefið málefnum 

gagnagrunnsrannsókna mikinn gaum að öðrum leyti en því að ég gaf Íslenskri 

erfðagreiningu lífsýni mitt fyrir löngu síðan í þágu framþróunar erfðavísinda. Ég hef hins 

vegar lært margt og mikið um þetta svið síðan ég hóf smíði þessarar ritgerðar, ekki síst 

um mikilvægi þess að almennir borgarar láti sig slíkar rannsóknir varða en líti jafnframt á 

málefni þeim tengdum með gagnrýnum hug.   

Fram að þessu hafa siðferðileg viðmið, regluverk og lög um gagnagrunna verið á 

þann veg að þau standi vörð um greinarmun og mörk á milli vísindalegra erfðarannsókna 

og klínískrar umönnunar. Skýr skil hafa jafnframt verið á milli vísindalegra 

erfðarannsókna og klínískra erfðarannsókna hvað tilgang og markmið varðar, 

hlutverkabundar skyldur og ábyrgð fagfólks á hvoru sviði fyrir sig og réttindi þátttakenda 

slíkra rannsókna. Nú er hins vegar svo komið að þessi skýru skil eru byrjuð að færast til 

og mörkin á milli sviða ekki jafn afmörkuð og áður. Um leið og slíkt gerist þarf að takast 

á við nýja áskorun um hvernig haga eigi stjórnun og eftirliti með lífvísindum.2 Kallar það 

á endurskoðun siðferðilegra viðmiða, regluverka og laga um vísindalegar erfðarannsóknir 

og stefnumótun um málefni þeim tengdum.  

Eitt slíkt málefni fjallar um endurgjöf erfðaupplýsinga einstaklings sem fást úr 

vísindalegri erfðarannsókn en hafa klíníska þýðingu. Í hefðbundnum skilningi 

vísindalegra erfðarannsókna geta þátttakendur ekki búist við persónulegum niðurstöðum 

úr slíkum rannsóknum því tilgangur og markmið þeirra er að öðlast betri þekkingu á 

erfðasjúkdómum, meðferð og þróun lyfja, vísindunum og almenningi í hag.3 Nú er staðan 

hins vegar þannig að fram geta komið niðurstöður sem hafa slíkt vægi að talið er 

siðferðilega verjandi að birta þátttakanda slíkrar rannsóknar þær persónulegu upplýsingar, 

                                                        
2 Boeckhout og Douglas, „Governing the research-care divide in clinical biobanking: Dutch perspectives,“ Life Sciences, Society and 

Policy 11/7 (2015)  
3 Burke et al., „Return of Results: Ethical and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ American Journal of Medical 
Genetics Part C (Seminars in Medical Genetics) 166C (2014), bls.106 
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ef þær mæta ákveðnum skilyrðum. Um þessa staðreynd er almenn samstaða en vandinn 

er hins vegar sá að mikill ágreiningur er um skilyrðin fyrir réttmæti slíkrar endurgjafar. 

Er viðfangsefni mitt í ritgerðinni meðal annars að leita svara við því og er 

rannsóknarspurningin: Hvenær á að endurgefa erfðaupplýsingar um einstakling sem fást 

úr vísindalegri erfðarannsókn en hafa klíníska þýðingu? 

Í fyrsta kafla, Kortlagning gagnagrunna, fjalla ég um ólíkar tegundir gagnagrunna 

og mismunandi spurningar sem þeir vekja með tilliti til endurgjafar. Ég fjalla um tilgang 

og markmið vísindalegra og klínískra erfðarannsókna, kem inn á hlutverkabundnar 

skyldur og ábyrgð fagfólks þeim tengdum, annars vegar rannsakenda og hins vegar 

heilbrigðisstarfsfólks, og fjalla um rétt og ábyrgð þátttakenda. Ég set fram skilgreiningar 

á þeim niðurstöðum sem um ræðir, rannsóknarniðurstöðum einstaklings og 

tilviljanakenndum niðurstöðum, gagnsemi persónugreinanlegra erfðaupplýsinga og 

persónugreiningu þátttakenda. Ég fjalla um möguleika á flutningi lífsýna á milli landa og 

þau álitamál sem það vekur og um tilraun til að einfalda annars flókna mynd 

gagnagrunnsrannsókna undir einn hatt í „kerfi gagnagrunnsrannsókna.“  

Í öðrum kafla, Kortlagning umræðunnar, ræði ég um málefni sem hafa verið 

áberandi í umræðum undanfarinna missera, í tengslum við endurgjöf erfðaupplýsinga úr 

vísindalegum erfðarannsóknum. Þar er komið inn á umræðu um mikilvægi siðferðilegra 

viðmiða og siðalögmála við greiningu siðferðilegra álitamála og mikilvægi ráðgefandi, 

þverfaglegra nefnda við mótun stefnu og nýrra viðmiða um endurgjöf. Fjallað er um 

upphaf hugmyndar um endurgjöf og þróun hennar, mat ólíkra höfunda á skilyrðum fyrir 

réttmæta endurgjöf og mótun slíkra skilyrða. Að lokum er fjallað um erfðaráðgjöf í 

tengslum við þann sem ætti að láta vita af jafn viðkvæmum upplýsingum og raun ber 

vitni.  

Þriðji kafli, Siðferðilegar meginspurningar, siðferðileg álitamál og siðalögmál, er 

lengsti og veigamesti kafli ritgerðarinnar. Þar tekst ég á við áskorunina að greina 

siðferðisvanda endurgjafar erfðaupplýsinga um einstakling sem fást úr vísindalegri 

erfðarannsókn og leita lausna. Í greiningunni á þeim vanda vel ég leið sem kölluð er 

siðferðileg ákvörðun (aðstæðubundinn siðadómur), en ítarleg umfjöllun er um hana í bók 

Vilhjálms Árnasonar, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu.4 

                                                        
4 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 19, 37, 56, 57 
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Ég geri greiningu á aðstæðum, siðalögmálum og starfsskyldum í tengslum við endurgjöf. 

Ég fjalla um réttinn til þess að vita og til þess að vita ekki, upplýst samþykki og þær 

áskoranir sem tengjast því í samhengi við gagnagrunnsrannsóknir, muninn á áhættu og 

áhættugreiningu, almennan og persónulegan ávinning, áreiðanleika niðurstaðna og 

klíníska þýðingu þeirra. Ég dreg saman niðurstöðu siðferðilegrar greiningar og set fram 

skilyrði sem ég tel geta réttmætt endurgjöf erfðaupplýsinga. Ég fjalla jafnframt um 

hvernig og við hvaða aðstæður ætti að láta vita af niðurstöðunum og hver ætti að gera 

það.  

Fjórði og síðasti kafli ritgerðarinnar, Staðan á Íslandi, fjallar um málefni 

endurgjafar hér á landi, eins og nafn kaflans ber með sér. Ég fjalla lítillega um Íslenska 

erfðagreiningu, tek stöðuna á umræðunni um endurgjöf erfðaupplýsinga um 

stökkbreytingu á BRCA2-geni sem Íslensk erfðagreining býr yfir, og nota siðferðilegu 

greininguna úr þriðja kafla á erfðaupplýsingar um BRCA2 með það að markmiði að meta 

hvort þær uppfylli þau skilyrði sem ég tel réttlæta endurgjöf. Í lokin kem ég inn á þær 

breytingar sem eru í vændum á Íslandi varðandi málefni endurgjafar og tengjast þær 

störfum starfshóps á vegum Velferðarráðuneytisins um málefnið.  

Í blálokin, niðurlagi ritgerðarinnar, set ég fram helstu niðurstöður og  svara 

rannsóknarspurningunni sem hefur verið leiðarljós mitt í ritgerðinni, hvenær á að 

endurgefa erfðaupplýsingar um einstakling sem fást úr vísindalegri erfðarannsókn en 

hafa klíníska þýðingu?   
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1. kafli Kortlagning gagnagrunna  

Meginumfjöllunarefni mitt í ritgerðinni er endurgjöf erfðaupplýsinga um einstaklinga 

sem fást úr vísindalegri erfðarannsókn en hafa klíníska þýðingu. Í þessum kafla mun ég 

ræða um ólíkar tegundir gagnagrunna á heilbrigðissviði og mismunandi spurningar sem 

þeir vekja með tilliti til endurgjafar erfðaupplýsinga.   

Gagnagrunnur, eða lífsýnasafn, vísar til skipulagðrar söfnunar lífsýna og tengdra 

gagna, í þeim tilgangi að nota þau við rannsóknir í samtímanum og í ófyrirsjáanlegri 

framtíð. Gagnagrunnur er lífsýna- og upplýsingaauðlind sem hefur að geyma gögn um 

einstaklinga sem nota má við rannsóknir síðar meir.5 Gagnagrunnar eru ekki nýir af 

nálinni því lífsýni, sem hægt er að erfðagreina, hafa verið geymd á spítulum og 

rannsóknarstofum, af ýmsum læknisfræðilegum eða vísindalegum ástæðum, í gegnum 

tíðina. Það sem hefur breyst síðustu tvo áratugi, með kortlagningu alls erfðamengis 

manna, bættri tækni og þróun í rannsóknum, er hins vegar markviss söfnun lífsýna, frá 

stórum hópi fólks, með það fyrir augum að geyma gögnin í gagnagrunnum til seinni tíma 

notkunar. Er það hin svokallaða lífsýna- og upplýsingaauðlind, sem um er rædd, en auk 

þess hefur gildi eldri gagnagrunna fengið meira vægi. Eru þessir gagnagrunnar 

uppbyggðir fyrir rannsóknir á ýmis konar erfðasjúkdómum en ekki beinlínis fyrir 

heilsuvernd.6  

Í íslenskum lögum um lífsýnasöfn og söfn heilbrigðisupplýsinga kemur fram 

skilgreining á lífsýnasafni, en hún er á þann veg að það sé: „[s]afn lífsýna sem geymd eru 

til frambúðar.“ 7  Í lögunum kemur einnig fram skilgreining á lífsýni en hún hljóðar 

þannig, að lífsýni er „[l]ífrænt efni úr mönnum, lifandi eða látnum, sem veitt getur um þá 

líffræðilegar upplýsingar.“ 8  Gerður er greinarmunur í lögunum á því sem kallast 

vísindasýni og þjónustusýni. Skilgreining á vísindasýni er sú að það er „[l]ífsýni sem 

aflað er í vísindalegum tilgangi“ en þjónustusýni er „[l]ífsýni sem tekin eru vegna 

                                                        
5 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ Genetics in Medicine 4/14 (2012), 

bls. 363; Parodi, „Biobanks: A Definition,“ Ethics, Law and Governance of Biobanking, ritstj. Mascalzoni, D., (Dordrecht: Springer Science and Buisness Media, 

2015), bls. 15 og Nuffield Council on Bioethics, „The collection, linking and use of data in biomedical research and health care: ethical issues,“ (2014), bls. 128 

6 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 178; Garðar Árnason, „On human genetic databases,“ The Ethics and 

Governance of Human Genetic Databases. European Perspectives, ritstj. Häyry, M., Chadwick, R., Árnason, V., Árnason, G., (Cambrigde University Press, 2007), 

bls. 11; Häyry og Takala, „American principles, European values and the mezzanine rules of ethical genetic databanking,“ ritstj. M. Häyry, R. Chadwick, V.Árnason, 

G. Árnason, The Ethics and Governance of Human Genetic Databases European Perspectives, (Cambridge University Press , 2007), bls.14 og Wolf et al., „ 

Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 363 

7 Lög um lífsýnasöfn og söfn heilbrigðisupplýsinga nr. 110/2000, 3. gr. (5. liður) Sótt á vef 5. maí 2015 

8 Sama,  3. gr. (1. liður) Sótt á vef 5. maí 2015  
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heilbrigðisþjónustu við einstaklinginn.“ 9  Er þarna gerður greinarmunur í íslenskum 

lögum á lífsýnum til rannsókna, annars vegar í vísindalegum tilgangi, og hins vegar í 

klínískum tilgangi.  

 

1.1 Skylda – ábyrgð – réttur 

Eins og fram kemur í skilgreiningu lífsýna hér að framan er greinarmunur gerður í lögum 

á lífsýnum sem aflað er fyrir vísindalega erfðarannsókn og þeim sem tekin eru fyrir 

klíníska erfðarannsókn, vegna heilbrigðisþjónustu við einstakling. Hingað til hefur 

meginmarkmið vísindalegra erfðarannsókna verið það, að leitast eftir því að öðlast nýja 

þekkingu, til dæmis á erfðasjúkdómi eða nýju lyfi, með almannahagsmuni að leiðarljósi. 

Með öðrum orðum hefur markmiðið verið, að hin nýja þekking geti aukið skilning manna 

á þætti erfða í sjúkdómum. Meginmarkmið klínískra erfðarannsókna hefur á hinn bóginn 

verið að þjóna hagsmunum einstaklings, nýta þekkinguna sem fæst með 

vísindarannsóknum, til þess að fá nákvæmari sjúkdómsgreiningar og ráð varðandi 

meðferðarkosti og úrræði, sem hafa beina þýðingu fyrir einstaklinginn.10  

Það hefur verið ólík starfsskylda á herðum þeirra sem stunda vísindalegar 

erfðarannsóknir og þeirra sem sækja upplýsingar í klínískar erfðarannsóknir varðandi 

upplýsingagjöf til einstaklinga og mörkin þar á milli hafa verið nokkuð skýr. Fram að 

þessu hafa rannsakendur, sem framkvæma vísindalega erfðarannsókn, ekki borið ábyrgð 

á því að koma þýðingarmiklum upplýsingum aftur til einstakra þátttakenda á sama hátt og 

klínískur rannsakandi, enda eru markmið þeirra ólík.  

Ef einstaklingur fer í klíníska erfðarannsókn ber rannsakandi ábyrgð á því að 

koma niðurstöðum til hans aftur nema hann hætti við að fá þær upplýsingar. Á hinn 

bóginn, hvað vísindalegar erfðarannsóknir varðar, hefur siðferðilega áherslan fram að 

þessu snúist að mestu leyti um tvenns konar viðhorf til þátttakenda en Vilhjálmur 

Árnason nefnir þau verndarviðhorfið og nytjaviðhorfið. Verndarviðhorfið miðar að því að 

vernda þátttakendur fyrir mögulegum skaða eða mismunun sem af rannsókn getur hlotist, 

                                                        
9 Sama, 3. gr. (3. og 4. liðir) Sótt á vef 5. maí 2015 

10 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls.178; Simm, „Biobanks and Feedback,“ 
The Right to Know and the Right Not to Know, ritstj. Chadwick R., Levitt M., Shickle, D. (Cambridge University Press, 2014), bls. 59 

og 60; Burke et al., „Return of Results: Ethical and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ bls. 106 og Presidental 

Commission for the Study of Bioethical Issues, „ANTICIPATE and COMMUNICATE, Ethical Management of Incidental Findings in 
the Clinical, Research, and Direct-to-Consumer Context,“  www.bioethics.gov (2013), bls. 78 

http://www.bioethics.gov/
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til dæmis vegna misnotkunar persónuupplýsinga.11 Megináhersla nytjaviðhorfsins er hins 

vegar á gagnsemi vísindalegra erfðarannsókna, til dæmis með bættri þekkingu á 

erfðasjúkdómum og þróun nýrra lyfja.12 Bæði þessi viðhorf geta stuðlað að almannaheill, 

hvort með sínum hætti, annars vegar með því að vernda þátttakendur og hins vegar með 

betri þekkingu á þætti erfða í sjúkdómum, þátttakendum og samfélaginu í hag.13  

Áherslan á persónuvernd hefur fram að þessu þýtt að ekki er vitað hvaða 

einstaklingar eiga lífsýnin sem unnið er með því þau eru dulkóðuð. Rannsakendur geta 

því ekki vitað hver á í hlut ef fram koma erfðaupplýsingar sem hafa klíníska þýðingu. 

Rannsakendur hjá Íslenskri erfðagreiningu hafa til að mynda ekki mátt hafa samband við 

þátttakendur og hafa mörkin á milli rannsókna og klínískrar umönnunar verið mjög 

skýr.14 Ábyrgð rannsakenda hefur því fyrst og fremst verið að vernda þátttakendur fyrir 

skaða sem af vísindalegri rannsókn getur hlotist.  Heilbrigðisstarfsfólk hefur hins vegar 

borið ábyrgð á klínískri umönnun skjólstæðinga. 

Þessi greinarmunur á skyldu og ábyrgð rannsakenda og heilbrigðistarfsfólks er 

mikilvægur í ljósi meðferðarmisskilnings (therapeutic misconception) sem getur skapast 

þegar þátttakendur vísindarannsókna álykta ranglega að slíkar rannsóknir veiti klínískan 

ávinning.15 Er átt við það þegar einstaklingur tekur þátt í rannsókn með væntingar um 

persónulegan ávinning, þegar rannsóknin miðar ekki að slíku. Viðkomandi þátttakandi 

gerir ekki greinarmun á rannsókn og hefðbundinni meðferð og ályktar ranglega að hann 

fái til baka klínískar niðurstöður.16 Talið er að slíkur misskilningur geti einnig skapað 

vanda þegar þátttakandi vísindalegrar erfðarannsóknar fær í hendurnar persónulegar 

niðurstöður því hættan er sú að þátttakandinn misskilji niðurstöðurnar sem 

sjúkdómsgreiningu og búist við klínískri umönnun í framhaldinu.17 

Þátttakendur hafa hingað til ekki átt rétt á persónulegum upplýsingum úr 

vísindalegri erfðarannsókn enda markmið slíkra rannsókna að öðlast almenna þekkingu. 

Hins vegar hafa skjólstæðingar klínískra erfðarannsókna rétt á persónulegum 

erfðaupplýsingum og er sá réttur grundvallaður af virðingu fyrir einstaklingnum og 

                                                        
11 Vilhjálmur Árnason, „Lífpólitík í lýðræðissamfélagi,“ Siðfræði og samfélag,  ritstj. Salvör Nordal og Vilhjálmur Árnason 
(Reykjavík: Siðfræðistofnun og Háskólaútgáfan, 2011), bls. 174 
12 Vilhjálmur Árnason, „Lífpólitík í lýðræðissamfélagi,“ Siðfræði og samfélag, bls. 175 
13 Sama rit, bls.177 
14 http://www.rannsokn.is/rannsoknir/ Sótt á vef 31. ágúst 2015 
15 Burke et al., „Return of Results: Ethical and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ bls. 106 
16 Lidz og Appelbaum, „The therapeutic misconception: problems and solutions,“ Medical Care 9/40 (2002), bls.55 
17 Klitzman, Am I My Genes?, (Oxford University Press , 2012), bls. 184  

http://www.rannsokn.is/rannsoknir/
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sjálfræði hans auk þess sem markmið slíkra rannsókna beinist að einstaklingnum sjálfum. 

Er þessi réttur á persónulegum upplýsingum úr eigin sjúkraskrám jafnframt bundinn í lög 

á Íslandi. 18  Heilbrigðisstarfsfólk ber því skyldu til að veita skjólstæðingi 

persónuupplýsingar ef hann óskar eftir þeim.  

Sú skoðun hefur komið fram um skyldur þátttakenda, að borgurunum beri 

siðferðileg skylda til að leggja sitt af mörkum til heilbrigðisþjónustu framtíðarinnar með 

því að taka þátt í vísindalegum erfðarannsóknum. Rökin fyrir því eru að þátttakendur hafa 

haft aðgang að heilbrigðisþjónustu sem byggð er á þekkingu og reynslu, sem aflað hefur 

verið með vísindalegum erfðarannsóknum, og því ættu þeir að leggja sitt af mörkum til 

aukinnar vísindaþekkingar. 19  Aðstæður skipta máli í þessari röksemdafærslu því í 

samhengi við félagslega heilbrigðisþjónustu, eins og þá sem er á Norðurlöndunum, getur 

þessi krafa verið eðlileg því þátttakendur eru þiggjendur þjónustunnar og leggja þá 

eitthvað til á móti, með þátttöku sinni í rannsóknum sem framkvæmdar eru þar. Öðru 

máli gegnir þegar um einkafyrirtæki er að ræða sem hefur engin bein tengsl við 

heilbrigðisþjónustuna. Þá tel ég að þessi röksemdarfærsla geti leitt til túlkunar á 

samábyrgð í formi samfélagslegrar „þvingunar“ þar sem höfðað er til samvisku 

þátttakenda þannig að þeir standi í skuld við vísindasamfélagið vegna þekkingar sem 

skapast þar en er notuð í heilbrigðisþjónustunni.  

Samábyrgð getur hins vegar einnig birst í formi samkenndar þannig að 

þátttakendur vilji virkilega leggja sitt af mörkum í þágu vísindalegrar þróunar, án þess að 

upplifa sig standa í reikningsskilum. Er samábyrgð þá tengd lögmálunum um reisn og 

varfærni.20 Það sem ég á við í þessu samhengi er að fólk taki sjálfráða, upplýsta ákvörðun 

um þáttöku í vísindalegri erfðarannsókn, eftir að hafa kynnt sér hvað í slíkri þátttöku felst 

og samþykkt eða hafnað þeim valkostum sem bjóðast, til dæmis varðandi mögulega 

endurgjöf erfðaupplýsinga. Er slík ákvörðun tekin af varfærni og reisn. Ég tel þetta skipta 

máli svo borgarar upplifi sig ekki þvingaða til þátttöku á þeim forsendum að þeir séu 

hreinlega að borga skuld.21  

                                                        
18 http://www.althingi.is/lagas/nuna/2009055.html Sótt á vef 2. september 2015  
19 Forsberg  et al., „Changing perspectives in biobank research: from individual rights to concerns about public health regarding the 
return of results,“ European Journal of Human Genetics (2009)  
20 Häyry og Takala, „American principles, European values and the mezzanine rules of ethical genetic databanking,“ The Ethics and 

Governance of Human Genetic Databases European Perspectives, bls. 30 og 31 
21 Væri slíkt jafnvel dæmi um lárétt vald í anda Foucault,  sbr. Vilhjálmur Árnason, „Lífpólitík í lýðræðissamfélagi,“ Siðfræði og 
samfélag, bls. 167 

http://www.althingi.is/lagas/nuna/2009055.html
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1.2 Þróun vísinda og tækni 

En tækninni fleygir fram og með aukinni þekkingu í erfðavísindum, nákvæmari greiningu 

á erfðamengi manna og bættri tækni hefur umræðan hins vegar farið að snúast um það, 

hvort mörkin á milli vísindalegra erfðarannsókna og klínískra erfðarannsókna séu 

hugsanlega að þynnast eða jafnvel að mást út. Hafa til að mynda komið fram vangaveltur 

um hvort mögulega þurfi að setja upp tengingu, nokkurs konar brú, á milli sviðs 

vísindalegra erfðarannsókna og sviðs klínískrar umönnunar, þannig að hægt sé að koma 

einstaklingsupplýsingum sem aflað er við vísindalega erfðarannsókn aftur til einstakra 

þátttakenda vísindarannsókna.22 Þær upplýsingar sem um er að ræða eru meðal annars 

rannsóknarniðurstöður einstaklinga og tilviljanakenndar niðurstöður sem fram geta komið 

við vísindalega erfðarannsókn og geta haft klíníska þýðingu fyrir þátttakendur.23   

Ljóst er að þetta málefni, endurgjöf erfðaupplýsinga til þátttakenda, er hvað mest 

áberandi í umræðunni nú um mundir varðandi vísindalegar erfðarannsóknir og eru flestir, 

ef ekki allir, sammála um þýðingu þess að koma slíkum upplýsingum aftur til 

þátttakenda. En vanda þarf verkið og marga fleti þarf að gaumgæfa, til dæmis siðferðileg 

álitamál tengd slíkri endurgjöf.  

 

1.3 Ólíkar tegundir gagnagrunna  

Gagnagrunnar geta verið uppbyggðir innan heilbrigðisstofnana, rannsóknastofnana og 

lyfja- eða líftæknifyrirtækja. Greinarmunur á rannsóknar, greiningar- og 

meðferðargagnagrunnum er ekki alltaf skýr en löggjöf og siðferðileg málefni, varðandi 

meðhöndlun lífsýna og upplýsinga, er hins vegar ólík fyrir mismunandi tegundir 

gagnagrunna. Er hér annars vegar átt við gagnagrunna þar sem stundaðar eru vísindalegar 

erfðarannsóknir og hins vegar gagngrunna þar sem framkvæmdar eru klínískar 

                                                        
22 Wolf, „Return of Individual Research Results and Incidental Findings: Facing the Challenges of Translational Science,“  Annual 
Review of Genomics and Human Genetics 14 (2013), bls. 561; Simm, „Biobanks and Feedback,“ The Right to Know and the Right Not 

to Know, bls. 61 og Burke et al., „Return of Results: Ethical and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ bls. 109 
23 Zawati and Knoppers, „International normative perspectives on the return of individual research results and incidental findings in 
genomic biobanks,“ Genetics in Medicine 14 (2012) 
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erfðarannsóknir.24 Á þetta til dæmis við um íslensk lög, eins og fram kom hér í upphafi, 

en þar er greint á milli vísindasýna og þjónustusýna.   

Ólíkar siðferðilegar spurningar vakna í tengslum við rannsóknir í þessum 

mismunandi tegundum gagnagrunna. Eins og fram kom hér að framan hefur starfsskylda 

rannsakenda verið litin ólíkum augum eftir því hvort um er að ræða vísindalega eða 

klíníska erfðarannsókn og sama má segja um ábyrgð þeirra gagnvart einstaklingum í 

slíkum rannsóknum. Samfara þeirri breytingu sem á sér stað nú um mundir virðist 

hlutverk rannsakenda vísindalegra erfðarannsókna hins vegar vera að breytast á þann hátt, 

að aukin ábyrgð og skylda hvíli á þeim ef fram koma óvæntar, þýðingarmiklar 

niðurstöður sem geta haft klíníska þýðingu fyrir þátttakendur. Það er hins vegar 

mikilvægt að ígrunda vel þetta breytta hlutverk í ljósi siðferðilegra álitamála sem tengjast 

því og í ljósi hagsmuna þeirra sem að þessum rannsóknum koma, einkum þátttakenda og 

rannsakenda.  

 

1.4 Gagnagrunnar um víða veröld 

Það er ljóst að gagnagrunnar skipta sköpum í vísindalegum erfðarannsóknum. Þeir eru til 

víðs vegar um heiminn og geta verið ólíkir að stærð, umfangi og ætlaðri notkun. Til að 

mynda eru til gagnagrunnar með erfðaupplýsingum, heilsufarsupplýsingum og 

ættfræðiupplýsingum sem hægt er að tengja saman í rannsóknarskyni auk annarra 

persónulegra upplýsinga um umhverfi og lífstíl þátttakenda. Má þá, til dæmis, tengja 

erfðaupplýsingar við rafrænar heilsufarsskrár, taugamyndaskönn, ættfræðiupplýsingar 

eða umhverfis- og lífstílsupplýsingar, í þágu erfðarannsóknar. Er því hægt að bera saman 

mikið magn upplýsinga um einstaka þátttakendur og gefur það erfðarannsóknum aukið 

vægi.25 Einn angi af því að gagnagrunnar eru til um víða veröld er sá að upplýsingar um 

þátttakendur geta flust á milli landa í þágu vísindalegra erfðarannsókna. Þennan 

möguleika þarf að skoða vel og vandlega með tilliti til hagsmuna þátttakenda því lög og 

reglugerðir varðandi meðhöndlun persónulegra upplýsinga geta verið ólík eftir löndum.26  

                                                        
24 Parodi, „Biobanks: A Definition,“ Ethics, Law and Governance of Biobanking, bls. 15 og Burke et al., „Return of Results: Ethical 
and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ bls. 106 
25 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 

363 og Vilhjálmur Árnason, „Heimild fyrir gagnagrunnsrannsóknum,“ Hugsmíðar. Um siðferði, stjórnmál og samfélag, (Reykjavík: 
Háskólaútgáfan og Siðfræðistofnun, 2014), bls. 230 og 231 
26 Nuffield Council on Bioethics, bls. 140 
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Við þessari staðreynd hefur verið reynt að bregðast en Evrópusambandið kynnti 

ný alþjóðasamtök (European Research Infrastructure Consortia; ERIC) árið 2009 sem 

hafa það að markmiði að móta siðferðileg viðmið og lagaramma til að efla rannsóknir 

milli aðildarríkja sambandsins. Samtökin eru ekki stofnun innan Evrópusambandsins en 

tengslin við lagakerfi þess eru sterk. Evrópusambandið ákveður reglur en það er ábyrgð 

hvers ríkis fyrir sig að innleiða þær í sitt réttarkerfi. Sú reglugerð sem eitt aðildarríki 

lögfestir hefur þó almennt ekki bindandi áhrif á annað ríki. Það er hins vegar 

undantekning frá þeirri reglu og getur Evrópusambandið til dæmis skyldað ríki til þess að 

virða reglugerðir annars ríkis í ákveðnum tilfellum, og er það einmitt raunin með 

persónugögn. Þegar vinnsla á persónuupplýsingum hefur verið talin lögleg í einu 

aðildarríkja, þá má vinna með þær að vild innan allra sambandsríkjanna. Það sem gerir 

hlutina hins vegar erfiða viðfangs, í þessu samhengi, er ólík túlkun á 

persónuverndalögum innan hvers aðildarríkis fyrir sig.27  

Þau siðferðilegu álitamál og erfiðleikar sem einkum koma upp í starfi ERIC 

tengjast einmitt regluverki. Starfshópurinn hefur verið staðsettur í mismunandi ríkjum í 

ákveðinn tíma og ber að fylgja lögum þess lands sem hann er staðsettur í þá stundina, til 

dæmis um stjórnsýslu. Hins vegar þurfa rannsakendur að virða lög síns eigin lands við 

framkvæmd rannsóknar. Þó að upphaflegt markmið hafi verið að samræma siðferðileg 

viðmið og regluverk aðildarríkja er raunin sú að einungis er unnið eftir fáeinum 

sameiginlegum reglum sem tengjast stjórnsýslu en annars eftir ólíku regluverki hvers 

lands fyrir sig. Gefur það auga leið að það getur valdið erfiðleikum við alþjóðlega 

rannsókn þegar ólíkir rannsakendur koma saman, hver og einn fylgir lögum síns lands og 

lýtur rannsóknin sjálf lögum þess lands sem hún er framkvæmd í.28  

Flæði gagna milli landa getur verið vísindalega gagnleg leið því hægt er að 

framkvæma erfðarannsóknir með miklu magni upplýsinga. Ég tel hins vegar siðferðileg 

álitamál tengjast slíkum flutningi upplýsinga milli landa. Að mínu mati er mikilvægt að 

þátttakendur viti af því ef gögn um þá verða notuð í rannsóknir í öðrum löndum og ætti 

það að koma fram í samþykkisferli. Slíkt getur þó verið flókið í framkvæmd því í ljósi 

tækniþróunar og hraða breytinga á sviði vísindalegra erfðarannsókna þá er engan veginn 

                                                        
27 http://www.irdirc.org/bbmri-eric-the-european-research-infrastructure-consortium-to-harmonize-biobanking-and-boost-research-
across-europe/  Sótt á vef 1. september 2015 
28 Sama, sótt á vef 4. september 2015 

http://www.irdirc.org/bbmri-eric-the-european-research-infrastructure-consortium-to-harmonize-biobanking-and-boost-research-across-europe/
http://www.irdirc.org/bbmri-eric-the-european-research-infrastructure-consortium-to-harmonize-biobanking-and-boost-research-across-europe/
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hægt að gera sér grein fyrir því hvernig landslag erfðavísindanna muni líta út í náinni 

framtíð. Gögn úr gagnagrunni, sem aðeins eru ætluð í innlendar vísindarannsóknir, geta 

mögulega skipt sköpum í alþjóðlegri erfðarannsókn einhvern tíma í nánustu framtíð. Þá 

skiptir máli að þátttakendur viti af því ef slíkt kemur upp.  

Það verður án efa einhver vinkill sem kemur til skjalanna, varðandi notkun 

persónulegra upplýsinga í formi lífsýna og gagna tengdum þeim, sem ekki er hægt að sjá 

fyrir um í dag en gæti ógnað persónuvernd og friðhelgi einkalífs. Ég kem betur að þeirri 

umræðu í þriðja kafla þegar ég fjalla um upplýst samþykki og annmarka þess í tengslum 

við gagnagrunnsrannsóknir.  

Annað sem ég tel óljóst varðandi flutning gagna og notkun milli landa tengist 

endurgjöf erfðaupplýsinga, sem hafa klíníska þýðingu, aftur til einstakra þátttakenda. Það 

þarf að vera skýrt hvernig staðið verði að slíkri endurgjöf, ef hún á að eiga sér stað, því 

það er næstum öruggt að slíkar niðurstöður muni koma fram við vísindalega 

erfðarannaókn, einhvern tíma í nánustu framtíð, þannig að mikilvægt er að marka 

ákveðna stefnu um málefnið. Í mínum huga er æskilegt að hún væri samræmd á 

alþjóðavísu því ef nýta á persónulegar erfðaupplýsingar á milli landa hlýtur að vera 

ákjósanlegra fyrir alla sem að þeim málum koma, að hafa samræmd viðmið, til dæmis um 

skyldu og ábyrgð. 

 

1.5 „Kerfi gagnagrunnsrannsókna“ 

Stjórnun og stjórnskipulags uppbygging gagnagrunna er jafn ólík og þeir eru margir, 

þannig að mismunandi er hver það er sem ber ábyrgð á gagnagrunni og þeim gögnum 

sem þar eru geymd.29 Sú staðreynd skiptir máli varðandi endurgjöf erfðaupplýsinga, sem 

hafa klíníska þýðingu, til þátttakenda vegna þess að skiptar skoðanir eru á því hver beri 

þessa skyldu og ábyrgð og því mikilvægt að marka stefnu um það málefni.  Það getur 

verið afar snúið að benda á þann, þá eða þau sem ættu að koma þessum persónulegu 

upplýsingum til skila því um flókið kerfi er að ræða. Lífsýnum og gögnum er safnað 

saman eftir ólíkum leiðum, oft eru þau notuð af mörgum rannsakendum í ólíkum 

rannsóknum og jafnvel í mismunandi löndum.   

                                                        
29 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
363  
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Susan M. Wolf og félagar hafa reynt að einfalda þessa flóknu mynd 

gagnagrunnsrannsókna. Þau hafa sett fram þrjú stig þar sem söfnun gagna og rannsóknir 

geta átt sér stað, án tillits til tegundar gagnagrunns eða rannsókna, stærðar og hversu lengi 

hann hefur verið starfræktur. Á fyrsta stigi er gögnum safnað saman af 

frumrannsakendum við frumrannsókn eða klíníska umönnun, á öðru stigi eru gögnin færð 

í gagnagrunn til geymslu fyrir síðari tíma rannsóknir og í sumum gagnagrunnum er 

gögnum einnig safnað án aðkomu fyrsta stigsins. Á þriðja stigi fá annars stigs 

rannsakendur gögn úr gagnagrunni til að framkvæma annars stigs rannsókn. Er þetta 

flókna kerfi síðan fellt undir einn hatt og kallað „kerfi gagnagrunnsrannsókna“.30  

Þetta er athyglisverð nálgun því hér eru vísindalegar og klínískar erfðarannsóknir, 

og gögn frá þeim, flokkaðar saman í ákveðið kerfi en ekki gerður skýr greinarmunur á 

þeim, eins og hefðbundið er. Þetta er í anda umræðunnar nú um mundir og tel ég þetta 

ágæta leið til að einfalda flókna mynd ólíkra gagnagrunna og erfðarannsókna vegna þess 

að þegar greina á siðferðileg álitamál þeim tengdum, eins og skyldu og ábyrgð, getur það 

hjálpað við þá greiningu að hafa ákveðið kerfi til að vinna út frá þótt oft þurfi að greina 

hverja tegund fyrir sig. Á það síðarnefnda til dæmis við um upplýst samþykki, sem er 

krafa í siðfræði rannsókna og vísinda, en til að uppfylla kröfu um sjálfsákvörðun og 

velferð þátttakenda getur form þess ekki verið eins fyrir allar tegundir rannsókna. 

Stundum uppfyllir afmarkað upplýst samþykki kröfuna, til dæmis í klínískum 

erfðarannsóknum, en í ákveðnum tegundum rannsókna, eins og vísindalegum 

erfðarannsóknum þarf annars konar form til að uppfylla þessa kröfu. Ég mun koma betur 

að þeirri umræðu í þriðja kafla.  

Þegar vísindalegar og klínískar erfðarannsóknir eru settar saman undir sama hatt 

getur hins vegar skapast áðurnefndur meðferðarmisskilningur (therapeutic 

misconception). Hættan er sú að þátttakendur vísindalegra erfðarannsókna búist við 

persónulegum niðurstöðum slíkra rannsókna, rétt eins og þeir fengju úr klínískum 

erfðarannsóknum. Er slíkt til dæmis þekkt þrátt fyrir skýr skil á milli hlutverka 

vísindalegra og klínískra erfðarannsókna.31 Tel ég því afar mikilvægt, ef til þess kemur 

                                                        
30 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
363  
31 R. L. Klitzman, Am I My Genes?, bls. 186 
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að birta þátttakendum vísindalegra erfðarannsókna einhverjar niðurstöður, að útskýra vel 

hvaða upplýsingum þeir geti búist við og hvernig þær verði meðhöndlaðar. 

 

1.6 Niðurstöður vísindalegra erfðarannsókna 

Þær upplýsingar sem um ræðir varðandi endurgjöf erfðaupplýsinga, sem hafa klíníska 

þýðingu, eru rannsóknarniðurstöður einstaklings og tilviljanakenndar niðurstöður sem 

fram geta komið við vísindalega erfðarannsókn. Þessar niðurstöður geta komið í ljós á 

öllum þremur stigum „kerfis gagnagrunnsrannsókna“, við frumrannsókn, við 

gagnagrunnsrannsókn og við seinni tíma rannsókn.  

1.6.1 Rannsóknarniðurstaða einstaklings 

Rannsóknarniðurstaða einstaklings er niðurstaða sem hefur mögulega klíníska þýðingu, 

varðandi heilsufar eða æxlun og uppgötvast í tengslum við framkvæmd rannsóknar. 

Niðurstaðan fellur undir þær breytur sem eru til rannsóknar og er innan markmiðs 

rannsóknarverkefnisins.32  

1.6.2 Tilviljanakennd niðurstaða 

Tilviljanakennd niðurstaða er niðurstaða sem hefur mögulega klíníska þýðingu fyrir 

þátttakanda rannsóknar. Upplýsingarnar varða heilsufar eða æxlun einstaklingsins og 

uppgötvast í tengslum við framkvæmd rannsóknar en eru þó utan við markmið 

rannsóknarinnar.33 Síðan þessi skilgreining var sett fram hefur því verið bætt við, að 

möguleg persónuleg gagnsemi fyrir þátttakanda rannsóknar geti einnig verið ástæða fyrir 

endurgjöf tilviljanakenndra niðurstaðna.34  

Tilviljanakenndum niðurstöðum hefur að auki verið skipt upp í tvo flokka, þær 

sem hægt er að sjá fyrir um og þær sem ekki er hægt að sjá fyrir um. Þær fyrrnefndu eru 

niðurstöður sem gera má ráð fyrir að geti komið fram, í ljósi vísindalegrar þekkingar í 

rauntíma, en þær síðarnefndu eru niðurstöður sem ekki er hægt að gera sér grein fyrir að 

muni geta komið fram, með aukinni þekkingu í óljósri framtíð. Skilgreiningu á annars 

stigs niðurstöðum hefur einnig verið bætt við þessa flokkun en þær vísa til niðurstaðna 

                                                        
32 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls 
364  
33 Wolf et al., „Managing incidental findings in human subjects research: analysis and recommendations,“  Journal of Law, Medicine 
and Ethics 2/36 (2008), bls. 219 
34 Wolf, „Return of Individual Research Results and Incidental Findings: Facing the Challenges of Translational Science,“ bls. 559 
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sem rannsakandi getur leitast eftir því að finna en er þó ekki meginmarkmið rannsóknar. 

Til einföldunar er hins vegar almennt rætt um rannsóknarniðurstöður einstaklings og 

tilviljanakenndar niðurstöður en innan þeirra rúmast báðar tegundirnar auk annars stigs 

niðurstaðna.35 

Eins og áður hefur komið fram geta tilviljanakanndar niðurstöður og 

rannsóknarniðurstöður einstaklinga komið í ljós á öllum stigum „kerfis 

gagnagrunnsrannsókna“. Hefur verið bent á mikilvægi þess að viðhalda greinarmuni á 

milli tilviljanakenndra niðurstaðna og rannsóknarniðurstaðna einstaklings, þegar hægt er, 

og ætti að útskýra vandlega þann mun fyrir þátttakendum vísindalegrar erfðarannsóknar í 

samþykkisferli. Einnig ætti að segja þeim hvernig niðurstöður þessara tveggja tegunda 

eru meðhöndlaðar því þátttakendur skynja ekki auðveldlega muninn á niðurstöðunum.36 

Ég tel þennan greinarmun mikilvægan og ætti að upplýsa þátttakendur um hann.  

 

1.7 Persónugreinanlegar erfðaupplýsingar  

Þegar gagnagrunnur er hannaður skiptir máli hvort viðhalda eigi möguleikanum á því að 

persónugreina þátttakendur eða ekki. Hefur það bein áhrif á það hvort mögulegt er að 

persónugreina einstaklinga og endurgefa tilviljanakenndar niðurstöður eða 

rannsóknarniðurstöður, sem hafa klíníska þýðingu.  

1.7.1 Almennur ávinningur  

Ávinningur þess að hafa persónugreinanleg gögn hefur hingað til aðallega snúið að sviði 

erfðavísindanna því með þannig gögnum er hægt að framkvæma erfðarannsóknir sem 

tengja saman ólíkar breytur um sömu einstaklinga, eins og áður kom fram, til dæmis 

erfðaupplýsingar, heilsufarsupplýsingar, ættfræðiupplýsingar og umhverfis- og 

lífstílsupplýsingar. Slíkt getur til að mynda gefið afar gagnlegar upplýsingar um 

áhættuþætti og ættgengi erfðasjúkdóma.  

1.7.2 Persónulegur ávinningur  

Nú er hins vegar svo komið að slík gögn geta einnig haft persónulegan ávinning fyrir 

þátttakendur slíkra rannsókna því ef upp koma erfðaupplýsingar, sem hafa klíníska 

                                                        
35 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 3 
36 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
365 
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þýðingu, er mögulega hægt að koma þýðingarmiklum upplýsingum aftur til einstakra 

þátttakenda. Ef gögnin væru ópersónugreinanleg væri það ekki hægt með þeirri tækni 

sem notuð er í dag. Rökin fyrir hönnun gagnagrunns með ópersónugreinanlegum gögnum 

eru hins vegar þau að vernda friðhelgi einkalífs þátttakenda, það minnki líkur á að 

þátttakendur verði fyrir skaða varðandi aðgengi að persónulegum upplýsingum og að 

gagnsemi slíkra rannsókna sé í almannaþágu.37 Er hér aðallega verið að huga að velferð 

og vernd þátttakenda gegn skaða.  

1.7.3 Ávinningur – áhætta 

Það er ljóst að vega og meta þarf ávinning og áhættu í breyttu landslagi vísindanna því 

eins og fram hefur komið þá hefur möguleikinn á auknu flæði persónulegra 

erfðaupplýsinga margfaldast, bæði staðbundið hjá þjóðum sem og hnattrænt. Tel ég að 

takast þurfi á við siðferðilegu spurninguna, hvort vegi þyngra gagnsemi slíkra 

vísindalegra erfðarannsókna eða vernd þátttakenda en sennilega er ákjósanlegast að leita 

leiða mitt á milli þessara tveggja póla. Ég kem betur að umræðu um ávinning og áhættu í 

þriðja kafla. 

 

1.8 Persónugreining þátttakenda 

Til að geta komið upplýsingum úr vísindalegri erfðarannsókn aftur til þátttakenda þarf að 

vera hægt að persónugreina þá. Ef gagnagrunnur er hannaður þannig að möguleiki er á 

persónugreiningu þátttakenda og ákvörðun er tekin um að endurgefa upplýsingar þá þarf 

ákveðið verklag og þekkingu í upplýsingatækni til að takast á við persónugreininguna. 

Það er til dæmis hægt að nálgast hana á þrjá vegu; (i) með því að treysta á 

frumrannsakendur og þá sem hafa safnað gögnunum, (ii) lykill að kóða til auðkenningar 

gæti verið til innan gagnagrunnsins og (iii) mögulegt væri að fá „traustan millilið“ til þess 

að geyma annan lykilinn að kóðanum sem þarf til að framkvæma persónugreiningu.38 

Íslensk erfðagreining er dæmi um gagnagrunn sem hefur slíkan millilið en Persónuvernd 

geymir annan lykilinn sem þarf til að persónugreina þátttakendur ef til endurgjafar 

kemur. 

                                                        
37 Sama rit, bls. 366 og Vilhjálmur Árnason, „ Lífpólitík í Lýðræðissamfélagi,“ Siðfræði og samfélag, bls. 174 og 175 
38 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls.  
370 
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1.9 Staðan í dag 

Ég hef nú í þessum fyrsta kafla fjallað um stöðu ólíkra gagnagrunna og 

gagnagrunnsrannsókna, eins og hún blasir við í dag, með tilliti til hagsmuna þeirra sem að 

þeim standa. Hefðbundinn greinarmunur á milli vísindalegra erfðarannsókna og klínískra 

erfðarannsókna er að breytast og kallar það á endurskoðun laga, reglugerða og 

siðferðilegra viðmiða. Eins og fram hefur komið fleygir erfðavísinda og 

tækniþekkingunni fram og er afar mikilvægt að staldra við og ígrunda á hvaða vegferð 

erfðavísindin eru, ekki síst í ljósi persónulegra hagsmuna þátttakenda vísindalegra 

erfðarannsókna, en sá hluti umræðunnar snýr einkum að mínu viðfangsefni.   

Það er auðvelt að hrífast af lofsverðri orðræðu um hve frábært það er að fá 

persónulegar upplýsingar um líkur á því að fá erfðasjúkdóm, einhvern tíma í óljósri 

framtíð, en það er hins vegar ekki sjálfgefið að allir vilji vita um slíkt. Það getur verið 

réttmætt og bjargað mannslífi í einhverjum tilfellum, en það getur einnig orkað tvímælis í 

öðrum tilvikum.   

Það þarf að huga vel að siðferðilegum álitamálum varðandi endurgjöf 

erfðaupplýsinga, til dæmis hvort veita eigi slíkar upplýsingar, hver skilyrði fyrir réttmæti 

þess að endurgefa þær ættu að vera, við hvaða aðstæður og hvernig ætti að birta 

niðurstöðurnar og hver ætti að láta vita. Einnig má velta því fyrir sér hvort verið sé að 

sjúkdómsvæða heilbrigða einstaklinga og hvort um einhliða umræðu, um persónulegan 

ávinning slíkra erfðaupplýsinga, sé að ræða, þar sem fólk fær ekki ráðrúm til að taka 

upplýsta, gagnrýna ákvörðun um málefnið. Um þetta og fleira þessu tengdu mun ég fjalla 

í næstu köflum.  
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2. kafli  Kortlagning umræðunnar  

Í þessum kafla mun ég fjalla um nokkur málefni sem hafa verið áberandi í umræðum 

tengdum endurgjöf erfðaupplýsinga úr vísindalegum erfðarannsóknum á síðustu 

misserum. Ráðleggingar, reglur, leiðbeiningar og siðferðileg viðmið varðandi endurgjöf 

erfðaupplýsinga eru í brennidepli umræðunnar nú um mundir, enda hefur reglan fram að 

þessu verið sú, að birta ekki persónulegar upplýsingar sem fást úr slíkum rannsóknum. 

Áherslan hefur beinst að verndun persónulegra upplýsinga þátttakenda vísindalegra 

erfðarannsókna. Rökin fyrir vernd hafa meðal annars verið virðing fyrir friðhelgi 

einkalífs og trúnaður vegna persónulegra gagna.   

Í nýlegum greinum er hins vegar farið að mæla með þverfaglegum ráðum og 

nefndum, jafnt á vegum stjórnvalda sem og innan gagnagrunna, til að fjalla um og taka 

ákvarðanir sem tengjast endurgjöf erfðaupplýsinga, enda má búast við að álitamálum 

varðandi slíka endurgjöf muni fjölga enn frekar í náinni framtíð, með aukinni þekkingu 

og tækni á sviðinu. Eins og fram kom í fyrsta kafla þá er flæði erfðaupplýsinga á milli 

landa orðinn veruleiki og getur það mögulega gert málin flóknari. Sá veruleiki sýnir að 

jafnframt er brýnt að mótuð séu alþjóðleg viðmið um málefnið sem hægt væri að styðjast 

við í slíkum tilfellum. Í samhengi við umræðuna um hvernig og við hvaða aðstæður eigi 

að endurgefa efðaupplýsingar mun ég koma inn á umfjöllun um erfðaráðgjöf en hún er af 

mörgum talin mikilvægur þáttur samfara endurgjöf erfðaupplýsinga. 

 

2.1 Siðferðileg viðmið – siðalögmál 

Eins og fram kom í fyrsta kafla þá er þörf á endurskoðun laga, reglugerða og siðferðilegra 

viðmiða varðandi endurgjöf erfðaupplýsinga úr vísindalegum erfðarannsóknum, í breyttu 

umhverfi slíkra rannsókna. Hinn hefðbundni lagalegi og siðferðilegi greinarmunur, á 

vísindalegum erfðarannsóknum og klínískum erfðarannsóknum, er ekki jafnskýr og áður 

var,  hvorki varðandi skyldur og ábyrgð þeirra sem framkvæma slíkar rannsóknir né 

varðandi réttindi þátttakenda. Það er að mörgu að hyggja og mikið hefur verið skrifað um 

málefnið síðustu ár enda um að ræða gjörbreytingu á hlutverki og markmiðum 

vísindalegra erfðarannsókna.  
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 Það fyrsta sem takast þarf á við, varðandi endurgjöf erfðaupplýsinga til 

einstaklings úr vísindalegri erfðarannsókn, er hvort endurgefa eigi einhverjar 

rannsóknarniðurstöður og/eða tilviljanakenndar niðurstöður yfirhöfuð. Nú um mundir má 

segja að umræðan snúist þó ekki lengur um það hvort endurgefa eigi einhverjar 

erfðaupplýsingar heldur hversu miklar upplýsingar eigi að birta.39   

Ef ákvörðun er tekin um að endurgjöf sé réttmæt í ákveðnum tilvikum, þá þarf að 

setja fram skýr viðmið eða skilyrði fyrir réttmæti þess að endurgefa upplýsingar, í þeim 

ákveðnu tilvikum. Skilyrðin segja til um þær niðurstöður sem réttlætanlegt er að 

endurgefa og þurfa þau að vera skýr. Síðan þarf að greina áreiðanleika niðurstaðna sem 

mögulega er hægt að endurgefa. Tilhneigingin hefur verið sú að setja fram almenn 

viðmið í stað nákvæmra lista yfir þær erfðaupplýsingar sem hægt er að endurgefa, því 

með aukinni þekkingu í erfðafræði er hægt að búast við nýjum erfðaupplýsingum sem 

þurfa að uppfylla skilyrði fyrir endurgjöf.40  

 Í skýrslu siðanefndar á vegum forsetaembættis Bandaríkjanna (Presidential 

Commission for the study of Bioethical Issues) kemur fram að núverandi áskorun 

varðandi almennar reglugerðir, sé einmitt að skilgreina siðferðileg viðmið sem fagfólk 

geti stuðst við til að ákvarða hvenær það er siðferðilega leyfilegt eða siðferðileg skylda að 

birta rannsóknarniðurstöður einstaklings eða tilviljanakenndar niðurstöður. 

Skýrsluhöfundar leggja til fjögur siðalögmál til grundvallar siðferðilegu mati á slíkum 

niðurstöðum en þau eru; i) virðing fyrir einstaklingi og sjálfræði hans, ii) velferð og 

skaðleysi, iii) réttlæti og sanngirni og iv) vitsmunalegt frelsi og ábyrgð. Er hugmyndin sú 

að fagfólk geti stuðst við þessi siðalögmál í mati sínu á hvort endurgefa eigi 

rannsóknarniðurstöður einstaklings eða tilviljanakenndar niðurstöður og ef svo er þá 

hvaða.41 Í annarri skýrslu, breska Nuffield ráðsins um lífsiðfræði (Nuffield Council of 

Bioethics), eru einnig sett fram fjögur siðalögmál sem hægt er að styðjast við varðandi 

nýtingu upplýsinga, en þau eru; i) virðing fyrir einstaklingi, ii) virðing fyrir 

                                                        
39 Knoppers, „From the Right to Know to the Right Not to Know,“ Journal of Law, Medicine and Ethics 42/1 (2014), bls. 6 og Wolf, 
„Return of Individual Research Results and Incidental Findings: Facing the Challenges of Translational Science,“ bls. 566 
40 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
361, 369 og 371 
41 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 3 og 4  
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mannréttindum, iii) aðkoma þeirra sem siðferðilegra hagsmuna eiga að gæta og iv) ábyrg 

greinargerð fyrir ákvörðunum.42   

2.1.1 Amerísk eða evrópsk nálgun – skiptir hún máli hér? 

Athygli vekur að það er ekki alveg sama nálgun notuð sem leiðarljós í skýrslunum 

tveimur, annars vegar í Bandaríkjunum og hins vegar í Evrópuríki, Bretlandi. Í 

bandarísku skýrslunni er lögmálið virðing fyrir einstaklingi túlkað þannig að 

einstaklingur sé laus undan hömlum sem komið geti í veg fyrir upplýsta ákvörðun um 

málefni. Hann hafi rétt á öllum þeim upplýsingum sem til staðar eru um málefnið, jafnvel 

þótt þær komi ekki til með að hafa áhrif á ákvörðun hans.43 Aðaláherslan er á rétt til 

upplýsinga.   

Í bresku skýrslunni er skyldukenning Kants lögð til grundvallar í túlkun á 

virðingu fyrir einstaklingi. Segir þar að allir einstaklingar hafi ákveðna siðferðilega stöðu 

og vegna þeirrar staðreyndar beri að virða þá, einfaldlega vegna þess að þeir eru 

einstaklingar. Jafnframt skuli koma fram við einstaklinga út frá þeirra eigin gildismati en 

ekki sem tæki sem þjóni hagsmunum annarra. 44  Aðaláherslan er á siðferðilegt gildi 

einstaklinga og þeirra eigið gildismat.  

Annað sem er ólíkt í skýrslunum tveimur er viðhorf til þátttakenda. Í bandarísku 

skýrslunni er fjallað um vernd þátttakenda og skaðleysi þeirra og er réttmæti endurgjafar 

metið út frá áhættu og ávinningi.45 Áhersla er lögð á verndun og að koma í veg fyrir 

skaða. Tel ég þessa nálgun kallast á við það sem Vilhjálmur Árnason nefnir 

verndarviðhorfið og ég fjallaði lítillega um í fyrsta kafla. Vilhjálmur bendir á annmarka 

verndarviðhorfsins hvað hlutverk þátttakenda varðar þegar aðaláhersla er lögð á vernd 

þeirra. Það geti haft í för með sér að litið sé á þátttakendur í óvirku hlutverki og að aðrir 

taki að sér að gæta hagsmuna þeirra.46   

Þetta óvirka hlutverk er í raun andstaðan við það sem fram kemur í bresku 

skýrslunni en þar er mælt með aðkomu þátttakenda að mótun viðmiða fyrir endurgjöf 

erfðaupplýsinga. Tel ég það kallast á við það sem Vilhjálmur nefnir borgaravitund þar 

sem leitast er við að virkja þátttakendur sem hugsandi borgara. Það viðhorf hafnar þó 

                                                        
42 Nuffield Council on Bioethics, bls. XV og 84 
43 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 30 og 82 
44 Nuffield Council on Bioethics, bls. 88 
45 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues,  bls. 83 
46 Vilhjálmur Árnason, „Lífpólitík í lýðræðissamfélagi,“ Siðfræði og samfélag, bls. 176 
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hvorki verndarviðhorfi né nytjaviðhorfi heldur tekur aðra þætti með í heildarmyndina.47 

Gæti það til dæmis flokkast undir þátttöku í stefnumótun um skilyrði endurgjafar. 

Ég tel meginmuninn liggja í þessum ólíku viðhorfum til þátttakenda vísindalegra 

erfðarannsókna, annars vegar um einstakling sem hefur rétt á upplýsingum en þarfnast þó 

verndar og hins vegar um einstakling sem kemur að mótun siðferðilegra viðmiða fyrir 

endurgjöf erfðaupplýsinga út frá sínu eigin gildismati. Í mínum huga er einnig hægt að 

líta á mismuninn annars vegar út frá frjálshyggju og hins vegar samábyrgð en það tengist 

þeirri túlkun sem lögð er í siðalögmálin í skýrslunum. 

Áherslan í bandarísku skýrslunni er í anda einstaklingshyggju þar sem frelsi, 

sjálfræði og réttur þátttakanda til upplýsinga er í fyrirrúmi, jafnvel þótt þær hafi hvorki 

klíníska þýðingu né gagnsemi að öðru leyti. Áherslan í bresku skýrslunni er hins vegar í 

anda samábyrgðar þar sem þátttakandi tekur þátt í mótun siðferðilegra viðmiða um 

aðgang að upplýsingum og leggur sitt af mörkum til þess að skapa sanngjarnt og réttlátt 

kerfi.  

Þessi greinarmunur leiðir hugann að því að þau siðalögmál sem stuðst hefur verið 

við í lífsiðfræði hafa stundum verið flokkuð í amerísku lögmálin og evrópsku lögmálin. 

Ameríska nálgunin á rætur að rekja til fjögurra siðalögmála; sjálfræðis, velferðar, 

skaðleysis og réttlætis, sem sett voru fram af Tom L. Beauchamp og James F. Childress 

og kennd við Georgetown háskóla.  

Þessi siðalögmál eru ekki hafin yfir gagnrýni, frekar en önnur, og hafa sumir 

gengið svo langt að segja þau ónothæf fyrir siðferðilega umræðu í Evrópu, meðal annars 

vegna þess að í þau vanti meiri áherslu á dygðir.48 Hefur þess vegna verið sett fram 

evrópsk nálgun, til dæmis siðalögmálin um reisn, varkárni og samábyrgð.49  

Gerð hefur verið greining á báðum þessum nálgunum sem sýnir hins vegar fram á 

að í raun og veru er ekki til nein hrein og klár amerísk eða evrópsk nálgun sem hægt er að 

fylgja í siðferðilegri greiningu vegna þess að siðalögmál er hægt að túlka á ólíkan hátt 

eftir samhengi umræðunnar. Þegar á botninn er hvolft þá sé innihald þeirra í raun ekki 

svo ólíkt.50  

                                                        
47 Sama rit, bls 179 
48 Häyry, „European values in bioethics: Why, what, and how to be used?,“ Theoretical Medicine (2003:24), bls. 201 
49 Sama rit, bls. 199 
50 Häyry og Takala, „American principles, European values and the mezzanine rules of ethical genetic databanking,“ The Ethics and 
Governance of Human Genetic Databases. European Perspectives, bls. 22, 24, 28 og 35  
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Þetta rennir stoðum undir það að í siðferðilegri umræðu er afar mikilvægt að 

tiltaka þau siðalögmál sem stuðst er við í greiningu siðferðilegra álitamála, þá túlkun sem 

lögð er í þau og tengingu við kenningar þegar við á. Mun ég gera grein fyrir minni nálgun 

í þriðja kafla, við greiningu á siðalögmálum sem við eiga í tengslum við viðfangsefni 

mitt. 

2.1.2 Leiðarljós við greiningu siðferðilegra álitamála 

Með siðalögmálum og siðferðilegum viðmiðum er í raun verið að leiðbeina og hjálpa 

rannsakendum og þeim, sem að erfðarannsóknum standa, að takast á við þau siðferðilegu 

álitamál sem fram geta komið varðandi endurgjöf erfðaupplýsinga. Þetta er einungis 

byrjunarreitur ákvörðunartöku, leiðarljós til að fara eftir við greiningu slíkra álitamála, 

því fleira þarf að koma til enda tiltaka höfundar fyrrgreindra skýrslna nánari útlistun á 

skilyrðum slíkrar endurgjafar og færa rök fyrir þeim á grundvelli siðalögmálanna.  

Í mínum huga ætti slík siðferðileg greining að vera viðfangsefni sérstakra 

siðanefnda eða þverfaglegra ráða en ekki einstaka rannsakenda. Má í því samhengi benda 

á að fagfólk er einmitt nefnt í umfjölluninni hér að framan og getur það átt við fleiri en 

rannsakendur eina.   

 

2.2 Siðanefndir – þverfagleg ráð  

Siðferðilegar spurningar vakna í tengslum við það hvernig upplýsingar eru nýttar í 

tilteknu samhengi sem gefur þeim ákveðna merkingu. Erfðaupplýsingar eru í sjálfu sér 

ekki viðkvæmari en aðrar persónuupplýsingar en í ákveðnu samhengi geta þær hins vegar 

orðið það.51 Í samhengi við viðfangsefni ritgerðarinnar þá er um að ræða persónulegar 

erfðaupplýsingar, sem legið hafa dulkóðaðar í gagnagrunnum, en geta nú mögulega verið 

birtar einstaka þátttakendum ef þær hafa klíníska þýðingu fyrir þá. Þarna vakna 

siðferðilegar spurningar sem leita þarf svara við, til dæmis hvað telst klínísk þýðing og 

hver séu skilyrði fyrir réttmæti þess að birta slíkar niðurstöður.   

2.2.1 Ráðgefandi nefnd 

Mælt er með starfandi, ráðgefandi nefnd sem hefði verkstjórn og eftirlit með 

endurgjöfinni og þyrfti sérhæft starfsfólk eða ráðgjafa í slíka nefnd til þess að að meta 

                                                        
51 Nuffield Council on Bioethics, bls. 5 og 19   
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vægi upplýsinga og takast á við siðferðileg málefni sem upp kunna að koma þeim 

tengdum. Starfsfólk eða ráðgjafar ættu að geta leitað til sérfræðinga til þess að fá 

viðeigandi upplýsingar sem tengjast niðurstöðunum, til þess að hjálpa til við að greina 

upplýsingar og hafa stjórn á ferli endurgjafar.52   

Hefur verið bent á að æskilegt væri að í slíkri ráðgefandi nefnd ættu ólíkir 

hagsmunaaðilar sæti en ekki einungis sérfræðingar í erfðavísindum, til dæmis klínískir 

sérfræðingar, vísindamenn, siðfræðingar, erfðafræðingar, styrktaraðilar og mögulegir 

þátttakendur. Sjónarmið allra kæmu að smíði viðmiða og gæti þessi nálgun mögulega 

skapað traust á milli ólíkra aðila sem hafa hagsmuna að gæta.53 

Í þessu samhengi sé ég einnig möguleika á því að koma upplýsingum um málefni 

erfðavísindanna til almennra borgara því rödd þátttakenda fær vægi og getur hugsanlega 

séð hlutina með öðrum augum og miðlað upplýsingum á annan hátt, en þeir sem lifa og 

hrærast í hringiðu vísindalegra erfðarannsókna.  

Myndi slík þverfagleg nefnd móta viðmið og verkefnaskrá yfir 

rannsóknarniðurstöður og/eða tilviljanakenndar niðurstöður sem réttlætanlegt væri að 

birta þátttakendum og væri hlutverk hennar að greina hvaða erfðaupplýsingar falli að 

siðferðilegum viðmiðum til að teljast hæfar fyrir endurgjöf. 54  Skoða ætti hvaða 

siðferðilegu hagsmunir eru í húfi, huga að viðhorfum um aðgang og birtingu gagna, bera 

virðingu fyrir gildismati og hagsmunum þeirra sem að málum koma og huga að 

almannahag.55 

2.2.2 Mótun skilyrða fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga 

Ég tel mikilvægt að starfandi sé nefnd á vegum stjórnvalda sem mótar skilyrði fyrir 

réttmæti þess að endurgefa erfðaupplýsingar sem hafa klíníska þýðingu. Hvort sem um 

ráðgefandi nefnd, þverfaglegt ráð eða siðanefnd er að ræða, þá er í mínum huga gífurlega 

mikilvægt að slík nefnd sé starfandi á vegum stjórnvalda, til þess að takast á við 

siðferðileg álitamál sem fram koma í hraðri þróun erfðavísindanna.   

                                                        
52 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 

370 
53 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
374 og 375 og Nuffield Council on Bioethics, 139   
54  Sama rit, bls. 371 og Fabsitz et al., „Ethical and Practical Guidelines for Reporting Genetic Research Results To Study Participants: 
Updated Guidelines from an NHLBI Working Group,“ Circulation: Cardiovascular Genetics 3/6 (2010), bls 578 
55 Nuffield Council on Bioethics, bls. 84  
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Slík nefnd er einnig mikilvæg á alþjóðavísu til að þróa samræmd viðmið og 

skilyrði sem hægt væri að sækja í. Væri Evrópuráðið (Council of Europe), 

Alþjóðaheilbrigðisstofnunin (WHO) og UNESCO dæmi um stofnanir þar sem æskilegt 

væri að hafa slíkar nefndir starfandi.  

Þróun vísindanna er í raun mun hraðari en mótun regluverka, siðareglna og 

viðmiða sem nauðsynleg eru til þess að setja vísindunum skorður svo ekki hljótist 

mannlegur skaði af. Þetta svið er lifandi á þann hátt að stöðugt þarf að endurmeta 

siðferðilegu viðmiðin og setja ný mörk eftir því sem tækni og þekkingu fleygir fram og 

væri því æskilegt að takast á við þau jafnóðum. Það munu óhjákvæmilega koma fram 

erfðaupplýsingar sem ekki eru tilteknar í verkefnaskrá yfir viðmið sem fara skal eftir en 

vekja þó alvarlegar áhyggjur. Er því mikilvægt að geta fjallað um slíkar erfðaupplýsingar 

á grundvelli hvers máls fyrir sig.56 Meta þyrfti áhættu og ávinning af endurgjöf jafnóðum 

og nýjar áskoranir birtast.57 

 

2.3 Endurgjöf erfðaupplýsinga – fyrr og nú 

Venja hefur verið að miðla rannsóknarniðurstöðum vísindalegra erfðarannsókna í 

vísindatímaritum. Í endurskoðaðri Helsinki yfirlýsingu (Declaration of Helsinki, 2013) 

kemur fram að neikvæðar og jákvæðar niðurstöður rannsókna eigi að birta og gera 

aðgengilegar. 58  Þetta er viðtekin venja í rannsóknum og núorðið litið á það sem 

vísindalegt misferli ef slíkt er ekki gert. Óbirtar niðurstöður geta valdið því að óþarfa 

rannsóknir eru framkvæmdar, óþarfa eða skaðleg inngrip áfram notuð og þær stuðla ekki 

að vexti vísindalegrar þekkingar.59  

Þrátt fyrir mikilvægi, þá telst birting rannsóknarniðurstaðna í vísindatímaritum 

hins vegar ekki lengur nægileg í siðferðilegu ljósi. Krafan er orðin sú að niðurstöður séu 

einnig birtar á formi sem er aðgengilegt og skiljanlegt fyrir þátttakendur rannsóknanna. 

                                                        
56 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 

373 og 374; Wolf, „Return of Individual Research Results and Incidental Findings: Facing the Challenges of Translational 
Science,“bls. 573 og Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 46 og 47 
57 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 48 
58 http://www.wma.net/en/30publications/10policies/b3/ Sótt á vef 1. september 2015 
59 Knoppers et al., „The emergence of an ethical duty to disclose genetic research results: internatonal perspectives,“ European 
Journal of Human Genetics (2006), 14, bls 1173  

http://www.wma.net/en/30publications/10policies/b3/
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Bent hefur verið á leiðir til þess, til dæmis með persónulegu bréfi, fréttaskoti, grein í 

dagblaði eða á vefsíðu, svo fátt eitt sé nefnt.60  

Í þessu samhengi er hins vegar einungis um að ræða upplýsingagjöf um almennar 

niðurstöður rannsóknar en ekki einstakar niðurstöður hvers þátttakanda. Það er á hinn 

bóginn hin nýja áskorun sem umræður síðustu ára hafa snúist um og er umfjöllunarefni 

hér.  

 

2.3.1 Upphaf hugmyndar um endurgjöf  

Hugmyndin um að endurgefa þátttakendum vísindalegrar erfðarannsóknar 

rannsóknarniðurstöður er tiltölulega ný af nálinni í sögulegu samhengi, en hún kom fyrst 

fram í lok tuttugustu aldar. Árið 1999 gaf Vísindasiðanefnd Bandaríkjanna (NBAC; 

National Bioethics Advisory Committee) út skýrslu um lífsýni í gagnagrunnum og 

fjallaði hún meðal annars um endurgjöf erfðaupplýsinga til einstakra þátttakenda. Komu 

þar fram nokkur skilyrði um réttmæti þess að birta niðurstöður úr vísindalegri 

erfðarannsókn en það er ef „niðurstöðurnar eru vísindalega gildar og staðfestar“, „ef 

niðurstöðurnar hafa veruleg áhrif á heilsufar þátttakandans“ og þegar „hægt væri að gera 

eitthvað til þess að bæta ástand eða lækna það“. Til viðbótar var lagt til að um leið og 

birta ætti niðurstöður þá væri „veitt viðeigandi læknisráð“.61   

Ráð alþjóðasamtaka lækna (Council for International Organizations of Medical 

Science; CIOMS) lagði til um aldamótin að þátttakendur vísindalegra rannsókna yrðu 

upplýstir um allar niðurstöður sem tengdust tilteknu heilsufari þeirra. Sambærileg afstaða 

kom fram hjá Alþjóðaheilbrigðisstofnuninni (WHO), Evrópuráðinu (Council of Europe) 

og UNESCO (samtökum Sameinuðu þjóðanna um menntun, vísindi og menningu).  

Í skýrslu WHO, frá árinu 2003, kemur fram að það kunni að skapast aðstæður þar 

sem niðurstöður erfðarannsóknar geti haft klíníska þýðingu. Þegar slíkt komi upp sé 

mikilvægt að ákveðin skilyrði séu til staðar áður en niðurstöður séu birtar þátttakendum 

en þau eru metin út frá ávinningi og áhættu af því að birta slíkar niðurstöður. Skilyrðin 

sem tiltekin eru: „(a) upplýsingarnar þurfa að gegna lykilhlutverki í greiningu á skýrum, 

klínískum ávinningi fyrir einstaklinga sem hægt er að persónugreina; (b) endurgjöf 

                                                        
60 Sama rit, 1173  
61 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls 139 og https://bioethicsarchive.georgetown.edu/nbac/hbm.pdf  

https://bioethicsarchive.georgetown.edu/nbac/hbm.pdf
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upplýsinganna til viðkomandi einstaklinga mun koma í veg fyrir umtalsverðan skaða fyrir 

þá einstaklinga; (c) það leikur enginn vafi á því að einstaklingarnir, sem um ræðir, kjósi 

heldur að vita ekki“. Í stuttu máli þá eiga upplýsingarnar að uppfylla kröfur um 

vísindalegt gildi, klínískt gildi og ávinning, en hann er sá að forvarnir eða meðferð sé til 

staðar fyrir einstaklinginn. Einnig má enginn vafi leika á því að viðkomandi vilji vita 

niðurstöðurnar. 62  Evrópuráðið ályktaði sama ár að ef fram komi upplýsingar úr 

vísindalegri rannsókn sem eru mikilvægar fyrir núverandi eða síðari tíma heilsufar og 

lífsgæði þátttakanda, þá ætti að bjóða þeim þær upplýsingar.63  

Þessar alþjóðlegu stofnanir hafa lagt sitt á vogarskálarnar varðandi skilyrði sem 

uppfyllt geti siðferðilegar og lagalegar kröfur til málefnisins en þau eru hins vegar ekki 

gallalaus. Hefur til dæmis verið bent á að margt sé óljóst, eins og hvað telst vera 

mikilvægt, áreiðanlegt og ávinningur.  

2.3.2 Þróun hugmyndar um endurgjöf  

Fleiri skýrslur og greinar, vestanhafs og austan, hafa fjallað um skilyrði fyrir réttmæti 

endurgjafar erfðaupplýsinga úr vísindalegri erfðarannsókn enda kappsmál að leita leiða 

sem uppfyllt geta siðferðilegar kröfur.   

Susan M. Wolf og félagar og Richard R. Fabsitz og félagar hafa, hvort í sínu lagi, 

komið með áþekkar hugmyndir um hvenær „ætti“, „mætti“ og „mætti ekki“ endurgefa 

erfðaupplýsingar úr vísindalegum erfðarannsóknum. Þau meta skilyrðin út frá ávinningi 

og áhættu af endurgjöf erfðaupplýsinga, rétt eins og gert var hjá WHO. Mæla þau með 

því að þær erfðaupplýsingar og niðurstöður sem bjóða ætti þátttakendum til endurgjafar 

séu þær sem eru mjög mikilvægar, líklegar til að hafa ávinning fyrir þátttakandann, þær 

sem sýni verulega hættu á alvarlegum sjúkdómi og að viðmið taki bæði mark á líkindum 

þess að þróa með sér sjúkdóm og til alvarleika hans.  

Wolf og félagar leggja til að jafnvel ætti að meta ávinning út frá sýn þátttakenda 

og væri það hægt með því að spyrja einstaka þátttakendur beint hvað þeir telji ávinning 

vera, með því að framkvæma rannsókn á þýði þátttakenda til að ganga úr skugga um 

ríkjandi skoðun um ávinning eða með því að spyrja siðanefnd innan gagnagrunns, sem 

fjallar um endurgjöf erfðaupplýsinga, til þess að meta eins vel og hægt er heildar 

                                                        
62 Knoppers og félagar, „The emergence of an ethical duty to disclose genetic research results: internatonal perspectives,“ bls 1174 
63 Sama rit, bls 1175 
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ávinninginn. Aðalatriðið er það hvort endurgjöf rannsóknarniðurstaðna einstaklinga 

og/eða tilviljanakenndra niðurstaðna gefi þátttakendum og læknum þeirra færi á því að 

grípa til aðgerða sem geti hugsanlega breytt ferli sjúkdóms, svo sem að leyfa aukið 

eftirlit, forðast aðgerðir, flýta fyrir sjúkdómsgreiningu eða bæta meðferð.64  

Varðandi málefni tengd æxlun þá voru þau upphaflega flokkuð hjá Wolf og 

félögum sem niðurstaða sem ætti að endurgefa en við endurskoðun viðmiða tóku þau mið 

af flokkun Fabsitz og félaga og settu slíkar niðurstöður í flokk með þeim sem mætti 

endurgefa. Rökin fyrir því eru að niðurstöður tengdar æxlun hafi með persónulegan 

ávinning að gera og ætti að vera ákvörðun einstaklinganna sjálfra hvort þeir vilji fá þær 

upplýsingar. 65   

Í mínum huga getur flokkun ávinnings, í klínískan ávinning og persónulegan 

ávinning, verið ruglingsleg þótt sá greinarmunur sé örugglega mikilvægur við mótun 

skilyrða fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga. Í hefðbundnum skilningi vísindalegra 

erfðarannsókna hefur ávinningur hingað til talist almennur, í þágu heildar, en með þeirri 

breytingu sem á sér stað nú um mundir tel ég að verið sé að fjalla um mögulegan 

persónulegan ávinning fyrir þátttakanda af erfðaupplýsingum, hvort sem hann er klínískt 

mikilvægur eða tengdur æxlun. Upplýsingar sem snerta heilsufar geta hins vegar haft 

meira vægi en þær sem snúa að æxlun, til dæmis ef um lífshættulegt ástand er að ræða, og 

kæmi slíkt fram við mótun siðferðilegra viðmiða fyrir mögulega endurgjöf. Þetta þarf að 

hafa í huga varðandi ávinning þátttakenda af endurgjöf erfðaupplýsinga svo ekki fari á 

milli mála hver hann er. 

Wolf og félagar og Fabsitz og félagar setja fram nánari útlistun á viðmiðum til 

endurgjafar sem þau telja heppilega. Það ætti að bjóða endurgjöf erfðaupplýsinga sem 

mætir öllum eftirfarandi viðmiðum; i) áreiðanleg greining niðurstöðu (analytically valid), 

ii) endurgjöf samræmist viðeigandi lögum, iii) þátttakanda hefur verið boðinn sá 

möguleiki að samþykkja það að fá birtar einstakar niðurstöður (annað hvort í upphaflegu 

upplýstu samþykkisferli eða í síðar) og hefur kosið að taka á móti þeim. Niðurstöðurnar 

sýni staðfesta og verulega hættu á alvarlegu heilsufarsástandi. Það er hægt að gera 

                                                        
64 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
373  
65 Sama rit, bls. 373; Wolf et al., „Managing incidental findings in human subjects research: analysis and recommendations,“ bls. 21; 
og Fabsitz et al., „Ethical and Practical Guidelines for Reporting Genetic Research Results To Study Participants: Updated Guidelines 
from an NHLBI Working Group,“ bls. 576  
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eitthvað klínískt við niðurstöðurnar en það þýðir að endurgjöf niðurstaðna geri 

þátttakanda eða lækni hans mögulegt að bregðast við ástandi með talsverðum líkum á því 

að koma í veg fyrir eða breyta ástandinu eða breyta meðferð. 66  Eru þessi skilyrði 

sambærileg við þau sem fram koma í skýrslu WHO og rætt var um hér að framan.  

Það má bjóða endurgjöf erfðaupplýsinga sem ná ekki ofangreindum viðmiðum, ef 

þau ná í staðinn öllum eftirfarandi viðmiðum; i) áreiðanleg greining niðurstöðu 

(analytically valid), ii) endurgjöf samræmist viðeigandi lögum, iii) þátttakanda hefur 

verið boðinn sá möguleiki að samþykkja það að fá birtar einstakar niðurstöður (annað 

hvort í upphaflegu upplýstu samþykkisferli eða í síðar) og hefur kosið að taka á móti 

þeim. Niðurstöðurnar sýna staðfesta og verulega áhættu á alvarlegu heilsufarsástandi eða 

hefur æxlunar mikilvægi eða annan persónulegan ávinning fyrir þátttakandann og 

endurgjöf er líkleg til að stuðla að heildarávinningi út frá sjónarhóli þátttakenda.67 Það 

ætti ekki að endurgefa erfðaupplýsingar ef þær eru ólíklegar til þess að hafa ávinning út 

frá sjónarhóli þátttakenda, þar á meðal niðurstöður sem ekki er hægt að vera viss um að 

hafi heilsufars-, æxlunar- eða annan persónulegan ávinning.68  

Bartha Maria Knoppers og félagar hafa komið fram með svipaðar hugmyndir um 

skilyrði fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga. Samkvæmt þeim ætti að hugleiða endurgjöf 

þegar þátttakendur hafa gefið samþykki fyrir því að fá slíkar niðurstöður birtar, 

áreiðanleg greining niðurstöðu (analytical validity), þær sýni verulega hættu á alvarlegu 

heilsutjóni og það er hægt að gera eitthvað við því. Það mætti hugleiða endurgjöf þegar 

þátttakendur hafa gefið samþykki fyrir því að fá slíkar niðurstöður birtar, áreiðanleg 

greining niðurstöðu (analytical validity),  þær gefi í skyn áhættu sem geti haft áhrif á 

heilsufar og það er hugsanlega hægt að gera eitthvað við því.69  

                                                        
66 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
378 og Fabsitz et al., „Ethical and Practical Guidelines for Reporting Genetic Research Results To Study Participants: Updated 

Guidelines from an NHLBI Working Group,“ bls. 575 
67 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
378 og Fabsitz et al., „Ethical and Practical Guidelines for Reporting Genetic Research Results To Study Participants: Updated 

Guidelines from an NHLBI Working Group,“ bls. 575  
68 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
378 og Fabsitz et al., „Ethical and Practical Guidelines for Reporting Genetic Research Results To Study Participants: Updated 

Guidelines from an NHLBI Working Group,“ bls. 575 
69 Knoppers og félagar, „Population studies: Return of research results and incidental findings Policy Statement“, European Journal of 
Human Genetics 3/21 (2013), bls. 246  
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2.3.3 Samantekt skilyrða fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga  

Ma´n H. Zawati og Bartha Maria Knoppers tóku saman fimm atriði sem þau telja mest 

áberandi í umræðunni varðandi skilyrði fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga en þau eru: i) að 

greiningin sé áreiðanleg (analytically valid), ii) endurgjöf samrýmist lögum, iii) 

þátttakandi hafi samþykkt að fá þær birtar í samþykkisferli, iv) niðurstaðan sýni fram á 

alvarlega áhættu á heilsubresti eða æxlunarvanda og v) það sé hægt að bregðast við 

niðurstöðunni með meðferð eða fyrirbyggjandi aðgerðum (actionability). Koma þessi 

atriði öll fyrir hjá þeim höfundum og stofnunum sem ég hef fjallað um hér að framan.  

Til viðbótar þessum skilyrðum má bæta: vi) klínískur áreiðanleiki (clinical 

validity) og vii) klínísk þýðing/gagnsemi (clinical utility). Klínísk þýðing og möguleiki á 

meðferð eða forvörn eru einmitt nefnd sem bestu rökin fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga í 

grein Gabrielle M. Christenhusz og félaga.70  

2.3.4 Mat á skilyrðum endurgjafar 

Í samhengi við siðferðilegu viðmiðin þá er ágreiningur um það hvort miða eigi við hvað 

læknar geti gert við upplýsingarnar eða hvort miða eigi einungis við mat þátttakenda á 

ávinningi. Umræðan snýst meðal annars um, hvort það eigi að vera læknismiðuð nálgun 

eða þátttakendamiðuð nálgun þegar sett eru fram viðmið og skilyrði fyrir endurgjöf.   

Skilyrðin sem Fabsitz og félagar leggja til og endurbætt skilyrði Wolf og félaga, 

eru læknismiðuð nálgun en þá eru rökin að birta niðurstöður sem læknar geti mögulega 

nýtt til bættrar meðferðar í þágu þátttakandans.71 Sama á við um skilyrðin sem sett voru 

fram af WHO. Hins vegar hefur verið bent á að sumir þátttakendur vilji fá allar 

niðurstöður birtar, hvort sem við þeim séu klínísk úrræði eða ekki.72  

Er það einmitt sú nálgun sem Wolf og félagar settu fram í upphaflegum skilyrðum 

árið 2008, en þá var miðað við upplýsingar sem þátttakendum sjálfum gæti þótt 

gagnlegar.73 Það er hins vegar andstæðan við þau skilyrði sem fram koma hér að framan, 

þannig að ljóst er að skoðanir geta verið afar misjafnar um málefnið hjá ólíkum 

hagsmunaaðilum. Sumir mæla með mjög skýrum skilyrðum á meðan aðrir tala fyrir því 

                                                        
70 Christenhusz og félagar, „To tell or not to tell? A systematic review of ethical reflections on incidental findings arising in genetic 

context,“ European Journal of Human Genetics 21 (2013)  
71 Wolf, , „Return of Individual Research Results and Incidental Findings: Facing the Challenges of Translational Science,“ bls. 565 
72 Zawati and Knoppers, „International normative perspectives on the return of individual research results and incidental findings in 

genomic biobanks,“ Genetics in Medicine 14 (2012), bls. 486 og Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls.78 
73 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
373  
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að veita aðgang að persónulegum upplýsingum með lítilli áhættugreiningu og lítilli 

klínískri þýðingu.74  

Til að takast á við þann ágreining sem getur skapast tel ég heppilegt að 

þverfaglegt ráð, þar sem ólík sjónarmið og hagsmunir koma að borðinu, fjalli um og móti 

skilyrði fyrir endurgjöf. Þá væri hægt að ígrunda ólík sjónarmið, ólíkra hagsmunaaðila, 

og fallast á leiðir sem studd eru bestu rökum.   

2.3.5 Skylda og ábyrgð – hver ætti að láta vita hér? 

Hér að framan hef ég tiltekið skilyrði fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga, sem ýmsir 

höfundar og stofnanir hafa mótað á undanförnum árum. Í þessum skilyrðum felst ábyrgð 

og skylda til þess að birta einstaka þátttakendum erfðaupplýsingar í tilteknum tilfellum. 

Það er hins vegar óljóst hver það er sem beri þá ábyrgð og skyldu að koma slíkum 

niðurstöðum til skila og hefur verið bent á að mikilvægt sé að marka sérstaka stefnu 

varðandi það hlutverk.75  

 

2.4 Erfðaráðgjöf 

Þegar kemur að því að endurgefa erfðaupplýsingar úr vísindalegum erfðarannsóknum, 

sem hafa klíníska þýðingu, er mikilvægt að hafa markað stefnu um það hver muni koma 

slíkum upplýsingum á framfæri, hvernig slíkt verði framkvæmt, við hvað aðstæður það 

verði gert og hverjum eigi að endurgefa slíkar upplýsingar.  

Vert er að hafa í huga að um er að ræða upplýsingagjöf um áhættugreiningu og 

ábendingu um mikilvægi þess að leita sér klínískrar aðstoðar en ekki beinlínis boðið upp 

á klíníska umönnun. Mikilvægt er að halda þeim skilum skýrum að endurgjöf 

erfðaupplýsinga, sem hafa klíníska þýðingu, er hvorki sjúkdómsgreining né klínísk 

umönnun í sjálfri sér.76 Markmiðið með erfðaupplýsingum úr vísindalegri erfðarannsókn 

er ekki að veita klíníska umönnun heldur koma upplýsingum til skila þannig að 

viðkomandi þátttakandi geti tekið upplýsta ákvörðun um framhaldið.77   

                                                        
74 Boeckhout og Douglas, „Governing the research-care divide in clinical biobanking: Dutch perspectives.“ og Ormond og Cho, 

„Translating personalized medicine using new genetic technologies in clinical pratice: the ethical issues,“ Personal Medicine 2/11 
(2014), bls. 214 
75 Boeckhout og Douglas, „Governing the research-care divide in clinical biobanking: Dutch perspectives.“  
76 Burke og félagar, „Return of Results: Ethical and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ bls. 109 
77 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
376  
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Er þessi staðreynd afar mikilvæg í ljósi meðferðarmisskilnings (therapeutic 

misconception) sem getur skapast við þær aðstæður þegar þátttakandi vísindalegrar 

erfðarannsóknar fær í hendurnar persónulegar niðurstöður, því hlutverk og markmið 

slíkra rannsókna er í raun að birta almennar niðurstöður en ekki persónulegar, eins og 

raunin er við klínískar erfðarannsóknir. Er hættan sú að þátttakandi misskilji 

niðurstöðurnar sem sjúkdómsgreiningu og búist við klínískri umönnun í framhaldinu.78   

Það hefur í raun verið lítil samstaða um það í alþjóðlegum leiðbeiningum hver 

ætti að veita þátttakendum erfðarannsóknar upplýsingar um niðurstöður sem hafa klíníska 

þýðingu og hverjum ætti að veita þær. Fagfólk hefur verið nefnt í því samhengi og gæti 

það átt við um rannsakendur, aðila frá stofnuninni þar sem rannsóknin fór fram eða 

einhvern annan. Sumir hafa nefnt að rannsakendur séu ekki endilega réttir aðilar til að 

birta niðurstöðurnar heldur læknir þátttakanda því hann sé hugsanlega í ákjósanlegustu 

aðstöðunni til að miðla þessum upplýsingum sem hluta af reglulegu heilsufarseftirliti. Það 

hafa hins vegar ekki allir heimilislækni eða trúnaðarlækni til þess að leita til og hafa því 

sumir nefnt lækni sem væri hluti af rannsóknarhópnum sem þann sem miðlað geti 

upplýsingunum.79  

Það skiptir máli í þessu samhengi að um persónulegar upplýsingar er að ræða sem 

lúta þagnarskyldu og trúnaði og því hefur umræðan meðal annars snúist um það hver 

megi hreinlega miðla þeim, hver beri ábyrgð og skyldu. Það er mismunandi hvernig 

samband rannsakanda og þátttakanda er, auk þess sem klínísk reynsla rannsakenda getur 

verið mismikil. Hins vegar má segja í samhengi við þagnarskylduna, að frá þeim 

tímapunkti sem upplýsingar koma fram, þá fara niðurstöðurnar í læknaskýrslu 

viðkomandi þátttakanda og þar ættu þær að fá sömu þagnarskylduvernd og allar aðrar 

persónulegar upplýsingar í læknaskýrslum.80  

Til að koma í veg fyrir misskilning á starfshlutverki rannsakenda annars vegar og 

heilbrigðisstarfsfólks hins vegar, telja sumir mikilvægt að rannsakendur fari ekki inn á 

svið klínískrar umönnunar við endurgjöf erfðaupplýsinga. Er það til að koma í veg fyrir 

fyrrgreindan meðferðarmisskilning (therapeutic misconception).81 

                                                        
78 Klitzman, Am I My Genes? bls. 184 
79 Knoppers et. al., „The emergence af an ethical duty to disclose genetic research results: international perspectives,“ bls.1175  
80 Knoppers et al.„The emergence af an ethical duty to disclose genetic research results: international perspectives,“ bls.1175 og 
Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 78 
81 Burke et al., „Return of Results: Ethical and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ bls. 109 
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Í því ljósi hefur verið bent á mikilvægi erfðaráðgjafa í endurgjafarferlinu. Er 

jafnvel talið að þeir muni gegna þýðingarmesta hlutverkinu í endurgjöf erfðaupplýsinga 

til þátttakenda því þeir geti komið alvarlegum upplýsingum til þátttakenda á mildastan og 

gagnlegastan hátt. Erfðaráðgjafar geti útskýrt og túlkað þýðingu niðurstaðnanna og bent á 

mögulegar leiðir í framhaldinu.82  

Varðandi hvernig ætti að hafa samband við þátttakendur þá hafa ýmsir 

möguleikar verið nefndir. Það væri hægt að hitta viðkomandi, senda tölvupóst, hringja 

eða senda ákveðið eyðublað svo eitthvað sé nefnt. Hvernig sem formið er þá er mikilvægt 

að viðkomandi fái ekki hráar upplýsingar heldur ákveðna túlkun á þeim sem taldar eru 

mikilvægar fyrir endurgjöf.83 Í því samhengi er erfðaráðgjöf mikilvæg leið til að birta 

þátttakendum niðurstöður erfðarannsókna. Þeir geta útskýrt vel og vandlega hvað 

upplýsingarnar þýða og veitt viðeigandi ráðleggingar um framhald.  

Í mínum huga ætti erfðaráðgjafi að kalla til sín þátttakanda í viðtal og birta honum 

hinar óvæntu niðurstöður með samtali, augliti til auglitis. Starfshlutverk erfðaráðgjafa er 

meðal annars að veita skjólstæðingum ráðgjöf, útskýra einkenni erfðasjúkdóma, 

meðferðarkosti og möguleika. Þeir eru því ekki að fara inn á annarra verksvið, hvorki 

rannsakenda né klínískra sérfræðinga, með því að miðla erfðaupplýsingum, sem fást úr 

vísindalegri erfðarannsókn. Ég tel að erfðaráðgjafi sé réttur aðili til að miðla slíkum 

niðurstöðum í samtali, því hann getur þá komið upplýsingum til þátttakandans sjálfs sem 

fær ráðrúm til þess að meðtaka þær og spyrja spurninga. Þátttakandinn fær fagleg ráð frá 

erfðaráðgjafa og getur metið í samtali við hann úrræði og valkosti sem í boði eru.   

Tel ég þetta ákjósanlega leið til að koma jafn mikilvægum upplýsingum til 

þátttakanda eins og raun ber vitni. Með henni tel ég að borin sé virðing fyrir 

þátttakandanum, velferð hans og sjálfræði, á þann hátt að viðkomandi fái endurgefnar 

mikilvægar upplýsingar um heilsufar sitt, fagleg ráð varðandi klínísk úrræði og sé gefinn 

kostur á því að ákveða sjálfur hvað hann vill gera með þessar upplýsingar. Það er vert að 

taka fram að hér er ég aðeins að nefna þann aðila sem ég tel í ákjósanlegustu stöðunni til 

þess að láta vita af óvæntum niðurstöðum úr vísindalegri erfðarannsókn ef til þess kemur 

að birta slíkar upplýsingar. Í næsta kafla kem ég að álitamálum varðandi slíka endurgjöf 

                                                        
82 Virani og Longstaff, „Ethical Considerations in Biobanks: How a Public Health Ethics Perspectives Sheds New Light on Old 

Controversies,“ Journal of Genetic Counseling 3/24 (2014), bls. 430  
83 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
376 
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eins og rétti til þess að vita og rétti til þess að vita ekki og upplýsingum sem ættu að 

koma fram í upplýstu samþykki.  
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3. kafli   Siðfræðilegar meginspurningar, siðferðileg álitamál og 

siðalögmál  

Í fyrstu tveimur köflum ritgerðarinnar hef ég fjallað um stöðu umræðunnar um ólíka 

gagnagrunna og siðferðileg álitamál þeim tengdum, með tilliti til endurgjafar 

erfðaupplýsinga. Nú er hins vegar komið að því að kafa dýpra í þá umræðu og takast á 

við þá áskorun að greina siðferðisvanda endurgjafar erfðaupplýsinga um einstakling, sem 

fæst úr vísindarannsókn en hefur klíníska þýðingu, og leita lausna. Sú leið sem ég vel til 

þess er greining á aðstæðum, siðalögmálum og starfsskyldum þeirra sem að málum koma. 

Ég mun draga fram staðreyndir málsins út frá rannsóknarspurningunni sem ég setti fram, 

met hvaða verðmæti eru í húfi, met vægi þeirra og skoða hvaða hlutverkabundnu skyldur 

eiga við um þá sem málinu tengjast. Er þessi leið kölluð siðferðileg ákvörðun 

(aðstæðubundinn siðadómur) og er ítarleg umfjöllun um hana í bók Vilhjálms Árnasonar, 

Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu.84  

 Sú staðreynd sem ég tel blasa beinast við í tengslum við rannsóknarspurninguna, 

hvenær á að endurgefa erfðaupplýsingar um einstakling, sem fást úr vísindalegri 

erfðarannsókn en hafa klíníska þýðingu er að rannsóknarniðurstöður þátttakanda eða 

tilviljanakenndar niðurstöður, sem geta komið óvænt fram við erfðarannsókn, geta haft 

klíníska þýðingu fyrir þátttakanda. Eins og fram hefur komið eru miklar líkur á því að 

slíkar niðurstöður komi í ljós við vísindalegar erfðarannsóknir sem notast við lífsýni eða 

gögn sem geymd eru í gagnagrunnum fyrir endurteknar rannsóknir, í ófyrirsjáanlegri 

framtíð.   

Fram að þessu hafa verið skýr mörk á milli vísindalegra og klínískra 

erfðarannsókna og hafa rannsakendur ekki verið í klínísku sambandi við þátttakendur. 

Hins vegar, eins og um hefur verið rætt, eru blikur á lofti um að þessi skýru mörk séu 

mögulega að bresta og flæði upplýsinga geti nú flust á milli vísindalegra erfðarannsókna 

og klínískrar umönnunar, einstaklingum í hag. Hér vakna strax nokkrar siðferðilegar 

spurningar þessu tengdar, sem ég tel mikilvægt að takast á við og leita svara við, eins og 

i) hvort það eigi yfirhöfuð að endurgefa þátttakendum vísindalegrar erfðarannsóknar 

slíkar upplýsingar?, ii) hvernig ætti að standa að endurgjöf slíkra upplýsinga?, iii) hver 

                                                        
84 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 19, 37, 56 og 65 
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ætti að birta upplýsingarnar?, iv) hver skilyrðin fyrir réttmæti endurgjafar ættu að vera? 

og v) við hvaða aðstæður ætti að endurgefa upplýsingarnar?  

Í öðrum kafla tók ég saman ráð, leiðbeiningar, reglur og skilyrði sem hafa verið í 

umræðunni undanfarið, hjá hinum ýmsu höfundum og stofnunum, um endurgjöf 

erfðaupplýsinga úr vísindarannsóknum. Í þessum kafla mun ég hins vegar takast sjálf á 

við efnið og setja fram eigin afstöðu, út frá greiningu á aðstæðum, vægi verðmæta sem í 

húfi eru og hlutverkabundnum skyldum þeirra sem að málum koma, og leitast við að 

svara spurningunum hér að framan.   

 

3.1 Greining á aðstæðum 

Það eru nokkur málefni sem ég tel tengjast siðferðisvanda endurgjafar erfðaupplýsinga úr 

vísindarannsóknum og eru þau brýnustu tengd i) upplýstu samþykki, ii) rétti til þess að 

vita og rétti til þess að vita ekki, iii) ávinningi og áhættu, iv) áreiðanleika upplýsinga, v) 

skilyrðum fyrir réttmæti endurgjafar, vi) við hvaða aðstæður og hvernig ætti að endurgefa 

upplýsingar og vii) hver ætti og mætti endurgefa upplýsingar. Ég mun fjalla nánar um 

þessi málefni hér á eftir. 

 

3.2 Greining á siðalögmálum 

Grundvallaratriði við siðferðilega ákvörðun er mat á siðferðilegum verðmætum sem eru í 

húfi og vægi þeirra verðmæta. Þau siðferðilegu verðmæti sem ég tel vera í húfi varðandi 

endurgjöf erfðaupplýsinga um einstakling úr vísindalegri erfðarannsókn, sem hafa 

klíníska þýðingu, eru meðal annars siðalögmálin sjálfræði, velferð (skaðleysi) og réttlæti. 

Öll þessi siðalögmál eru nátengd virðingu fyrir einstaklingnum.   

Ég legg þessi siðalögmál til grundvallar í greiningu minni og tengist hvert þeirra 

siðferðisvandamálunum sem nefnd voru hér að framan. Sjálfræði tengist til að mynda 

upplýstu samþykki, rétti til þess að vita og rétti til þess að vita ekki, hvernig upplýsingum 

verði miðlað og hver muni miðla þeim, en inn í þá umræðu fléttast til dæmis trúnaður, 

þagnarskylda, friðhelgi einkalífs og persónuvernd. Velferð tengist til dæmis ávinningi, 

áhættu, áreiðanleika, upplýstu samþykki og rétti til þess að vita og rétti til þess að vita 

ekki.   
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Siðalögmálið réttlæti felur í sér að allir eigi rétt á sanngjarnri meðferð og 

jafnræðis skuli vera gætt. Virðing fyrir einstaklingum felur í sér að koma fram við aðra af 

réttlæti og sanngirni, og hvorki nota þá né deyða, meiða eða misnota.85 Í samhengi við 

þátttöku í vísindalegum erfðarannsóknum þá skiptir réttlæti máli á þann veg að ekki má 

blekkja eða þvinga fólk til þátttöku. Upplýsingar þurfa því að vera skýrar um tilgang og 

markmið slíkra rannsókna, framkvæmd þeirra, skyldu rannsakenda og rétt þátttakenda, til 

að koma í veg fyrir misskilning.  

Samfélag sem kennir sig við réttlæti og sanngirni verður að meta kröfur um hvað 

einstaklingar eiga rétt á að fá, það er að segja hvað þeir geti búist við að fá frá öðrum.86 

Það sem ég tel felast í þessum orðum er að viðeigandi stofnun ríkisvalds móti stefnu og 

siðferðileg viðmið varðandi skilyrði fyrir réttmæti þess að endurgefa erfðaupplýsingar úr 

vísindalegri erfðarannsókn og inn í þau viðmið eigi réttlætissjónarmið að fléttast, rétt eins 

og sjálfræðis- og velferðarsjónarmið. Út frá réttlætissjónarmiði rísa einnig stórar 

spurningar, til dæmis um forgangsröðun í heilbrigðiskerfinu, en þær leiða mig frá þeim 

meginspurningum sem til umræðu eru í ritgerðinni. Ég mun því ekki ræða réttlæti nánar 

heldur einbeita mér að siðalögmálunum sjálfræði og velferð. Umfjöllun um vægi þeirra 

kemur fram í undirköflunum um málefnin sem ég nefndi hér að framan, sem 

siðferðisvanda tengdum endurgjöf erfðaupplýsinga.    

 

3.3 Réttur til þess að vita og réttur til þess að vita ekki 

Siðferðileg álitamál varðandi gagnagrunna sem geyma lífsýni manna eru meðal annars 

tengd friðhelgi einkalífs, trúnaði milli rannsakenda og þátttakenda, upplýstu samþykki, 

öruggi upplýsinga og almannahag.87 Friðhelgi einkalífs tengist hugmyndinni um rétt til 

þess að vita og rétt til þess að vita ekki.88  

3.3.1 Griðaréttur – taumhaldsskylda 

Er hér um að ræða neikvæðan rétt, griðarétt, en sá réttur krefst afskiptaleysis annarra eða 

því að vera látinn í friði. Griðaréttur er réttur manna til frelsis, lífs og eigna en þau grið 

                                                        
85 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 24 
86 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 31 
87 Häyry og Takula, „American principles, European values and the mezzanine rules of ethical genetic databanking.“ The Ethics and 

Governance of Human Genetic Databases, European Perspectives, bls. 17 
88 Chadwick, „The right to know and the right not to know: the emerging debate“ The Right to Know and the Right Not to Know, 
(Cambridge University Press , 2014), bls. 13 
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eru nauðsynleg mönnum til að lifa og rækta sjálfsvirðingu sína og sjálfræði.89 Hann er 

réttur fólks til friðhelgi einkalífs en það er réttur til persónulegs rýmis án afskipta annarra. 

Í því felst meðal annars réttur til að deila ekki öllum upplýsingum um sjálfan sig með 

öðrum.90   

Öllum réttindum fylgir einhver skylda og sú sem kallast á við griðaréttinn er 

taumhaldsskylda, neikvæð skylda, en í henni felst að láta eitthvað ógert og halda að sér 

höndum því mikilvæg siðferðileg verðmæti eru í húfi. 91  Í samhengi við endurgjöf 

erfðaupplýsinga, sem hafa klíníska þýðingu, þá hafa einstaklingar rétt á því að ákveða 

sjálfir hvort þeir vilji vita um slíkar upplýsingar eða ekki, ef þær eru á annað borð í boði, 

samkvæmt þessum skilningi á rétti og skyldu. Er það réttur þátttakenda að fá að taka þá 

ákvörðun í friði frá afskiptum annarra.  

3.3.2 Gæðaréttur – verknaðarskylda 

Gæðaréttur er jákvæður réttur fólks sem kallast á við jákvæða skyldu, verknaðarskyldu, 

en sú skylda felur í sér hvöt til góðra verka. Gæðaréttur gerir tilkall til verknaðarskyldu, 

til ákveðinna gæða, eins og til dæmis að fá birtar erfðaupplýsingar úr vísindalegum 

erfðarannsóknum. Hann tekur til tilfinningalegra, félagslegra og líkamlegra þarfa fólks og 

er tengdur siðferðilegum verðmætum, lífi og heilbrigði fólks. Heilbrigðisstarfsfólk ber þá 

almennu verknaðarskyldu að hjálpa sjúklingum og stuðla að velferð þeirra.92    

Fram að þessu hefur fólk samþykkt að taka þátt í vísindalegum erfðarannsóknum, 

vitandi að ávinningur þess geti í besta falli verið almennur og því gagnast viðkomandi 

óbeint, til dæmis með bættri þekkingu á erfðasjúkdómi. Samkvæmt þeim skilningi hafa 

þátttakendur því ekki haft rétt á persónulegum upplýsingum úr slíkum rannsóknum og 

engin skylda hefur hvílt á rannsakendum að koma upplýsingum til skila.93 Ef slíkt yrði 

gert myndi það flokkast sem gæðaréttur og skyldan verknaðarskylda en sú skylda sem 

hefur aðallega hvílt á rannsakendum hingað til er taumhaldsskylda, eins og áður kom 

fram.  

                                                        
89 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 91 
90 Eriksson og Helgesson, „Potential harms, anonymization, and the right to withdraw consent to biobank research,“ European Journal 
of Human Genetics 13 (2005), bls. 1073 
91 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 90  
92 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 90 og 91 
93 Chadwick, „The right to know and the right not to know: the emerging debate“ The Right to Know and the Right Not to Know, bls. 
21 
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Taumhaldsskyldan er almennt verknaðarskyldunni yfirsterkari og hafa 

rannsakendur því þurft að halda að sér höndum í slíkum tilfellum og í raun hvorki haft 

rétt á því né borið ábyrgð á því að koma persónulegum upplýsingum til skila þótt 

þátttakendur leggist eftir því að fá þær birtar. Þetta er þó ekki alltaf svona einfalt því með 

aukinni þekkingu í erfðavísindum og tækni er svo komið að rannsakendur geta staðið 

frammi fyrir því að hafa í fórum sér óvæntar en mikilvægar klínískar upplýsingar um 

lífshættulegt ástand þátttakanda sem hægt væri að bregðast við.94   

Á það ekki einungis við um þátttakandann sjálfan heldur geta hagsmunir annarra 

jafnframt komið inn í heildarmyndina og þarf að vega og meta þá, með tilliti til 

endurgjafar.95 Getur verið um líf eða dauða að ræða og er líf einmitt skilgreint sem gæði 

sem þarf að vernda enda siðferðilega eitt mikilvægasta verðmæti manneskju. Getur það 

því mögulega réttlætt það að upplýsa viðkomandi þátttakanda, eða fjölskyldumeðlim, um 

ástand sitt, jafnvel þótt það stangist á við markmið og hlutverk vísindalegrar 

erfðarannsóknar. Slíkt þarf þó að meta út frá vægi þeirra verðmæta sem eru í húfi.  

3.3.3 Sjálfræði 

Með virðingu fyrir sjálfræði þátttakenda vísindalegra rannsókna er viðurkennt að allir 

einstaklingar hafi rétt á því að taka sínar eigin ákvarðanir. Í siðfræði vísinda og rannsókna 

hefur virðing fyrir sjálfræði einstaklinga tekið í auknum mæli á sig það form, í breyttum 

heimi erfðavísinda, að þátttakendur eigi rétt á því að vita rannsóknarniðurstöður og 

tilviljanakenndar niðurstöður vísindalegra erfðarannsókna. 96  Má í raun segja að 

verknaðarskylda sé að verða viðurkenndari innan vísindanna og að hlutverk rannsakenda 

sé í auknum mæli að líkjast hlutverki heilbrigðisstarfsfólks hvað skyldu og ábyrgð varðar, 

enda mörkin á milli að þynnast.   

Minna hefur hins vegar farið fyrir umræðunni um rétt til þess að vita ekki um 

slíkar niðurstöður og má hugsanlega rekja það til þeirrar forræðishyggju sem var við lýði 

áður fyrr, þegar heilbrigðisstarfsfólk hélt upplýsingum frá skjólstæðingum í nafni 

velferðar þeirra, og því ekki talin ákjósanleg leið í dag. Réttur til þess að vita ekki snýst 

                                                        
94 Chadwick, „The right to know and the right not to know: the emerging debate“ The Right to Know and the Right Not to Know, bls. 
21 
95 Knoppers, „From the Right to Know to the Right Not to Know“, bls. 7 
96 Sama rit, bls. 6  
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þó ekki síður um sjálfræði en réttur til þess að vita, enda hvort tveggja sjálfráð ákvörðun 

einstaklings sem ber að virða.97   

Þessi skoðun hefur verið að sækja í sig veðrið og er til að mynda litið á þennan 

rétt sem hluta af sjálfræði hjá tveimur alþjóðlegum stofnunum, UNESCO og 

Evrópuráðinu (Council of Europe).98 UNESCO var fyrst til þess að viðurkenna rétt til 

þess að vita ekki árið 1997 en í yfirlýsingu frá þeim kemur fram að „virða skuli rétt allra 

einstaklinga til að taka ákvörðun um það hvort þeir vilji eða vilji ekki vera upplýstir um 

niðurstöður erfðarannsóknar“. Sama ár var þessi réttur lögleiddur hjá Evrópuráðinu og 

því lagalega bindandi í þeim Evrópuríkjum sem hafa staðfest hann. Í grein 10, um rétt til 

einkalífs og upplýsinga, kemur fram að „allir eiga rétt á því að vita um allar upplýsingar 

sem safnað er um heilsu hans eða hennar. Hins vegar þarf að virða ósk einstaklings um að 

vera ekki upplýstur“.99  

Það sem getur gert málin flókin, í samhengi við réttinn til þess að vita ekki, er 

mismunandi skilningur á sjálfræðishugtakinu og túlkun þess. Sjálfræði hefur verið skilið 

á ólíkan hátt í lífsiðfræði og ekki er enn komið samkomulag um sameiginlegan skilning á 

hugtakinu.100 Hugtakið getur tekið á sig ólíkar myndir eftir samhengi umræðunnar þar 

sem það er notað.101  

Sá skilningur sem ég hef lagt í hugtakið í tengslum við umfjöllun mína um rétt til 

þess að vita og rétt til þess að vita ekki, kemur frá Tom L. Beauchamp og James F. 

Childress en þeir segja að í sjálfræði einstaklings felist sjálfsákvörðun sem er hvort 

tveggja laus undan stjórnun annarra og takmörkunum sem geta hamlað upplýstri 

ákvörðun, til dæmis ónægri upplýsingagjöf.102 Í mínum huga er hér um að ræða sjálfráða 

ákvörðun sem er laus undan ytri og innri hömlum eða takmörkunum. Ég tel hana upplýsta 

ákvörðun í þeim skilningi að viðkomandi fær upplýsingar um málefni á ákveðnum 

tímapunkti, til dæmis fagleg ráð, og fær ráðrúm til að vega og meta málefnið án 

                                                        
97 Sama rit, bls. 6  
98 Laurie, „Recognizing the Right Not to Know: Conceptual Professional, and Legal Implications,“ Journal of Law, Medicine and 
Ethics 42/1 (2014), bls. 53 
99 Knoppers et al., „The emergence of an ethical duty to disclose genetic research results: internatonal perspectives,“ bls 1174 
og Knoppers, „From the Right to Know to the Right Not to Know“, bls. 6  
100 Helgesson, „Autonomy, the Right Not to Know, and the Right to Know Personal Research Results: What Right Are There, and 
Who Should Decide about Expectations?“ Journal of Law, Medicine and Ethics 42/1 (2014), bls. 31 
101 Sigurður Kristinsson, „Hvaða máli skipti upplýst samþykki?“ Siðfræði og samfélag, ritstj. Salvör Nordal og Vilhjálmur Árnason, 

(Reykjavík: Siðfræðistofnun og Háskólaútgáfan, 2011), bls. 198 og Husted. „Autonomy and a right to know“, The Right to Know and 
the Right not to know,  ritstj. Chadwick R., Levitt M., Shickle, D. (Cambridge University Press, 2014), bls. 28 
102 Beauchamp og Childress, Principles of Biomedical Ethics, (Oxford University Press, 2013), bls. 101 
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utanaðkomandi þrýstings.  Tel ég þennan skilning á sjálfræði kallast á við það sem 

Vilhjálmur Árnason nefnir valfrelsi.103  

Til að setja þennan skilning í samhengi við umræðuna um rétt til að vita og rétt til 

að vita ekki þá er gott að byrja á því að greina á milli sterks og veiks sjálfræðis.  

3.3.4 Sterkt og veikt sjálfræði - gildismat - veikt forræði hér? 

Sterkt sjálfræði felur í sér afdráttarlausa skoðun á málefni, til dæmis ósk um að fá 

eitthvað gert. 104  Getur það birst þannig að þátttakandi vísindalegrar erfðarannsóknar 

krefjist þess að fá erfðaupplýsingar birtar. Í hefðbundnum skilningi á hlutverki og 

markmiðum vísindarannsókna hefur þátttakandinn hins vegar ekki rétt á því að fara fram 

á slíkt og ber rannsakanda ekki skylda til þess að virða þessa ósk hans, eins og fram kom 

áður.  

Veikt sjálfræði felur hins vegar í sér rétt til þess að velja og hafna valkostum innan 

faglegs ramma.105 Í samhengi við erfðaupplýsingar þá hefur þátttakandi rétt á því að vilja 

vita og rétt á því að vilja ekki vita um upplýsingar sem mögulega geta komið í ljós við 

vísindalegar erfðarannsóknir, ef honum er á annað borð boðinn sá valkostur. Það ætti að 

vera sjálfráða ákvörðun hans hvort hann vilji fá slíkar upplýsingar birtar og ætti hún að 

vera laus undan afskiptum annarra sem og innri hömlum, til dæmis ónægum upplýsingum 

um málefnið. Tel ég það afar mikilvægt í ljósi virðingar fyrir þátttakandanum, sjálfræði 

hans og gildismati.  

 „Manneskjan er „… sjálfsvera með sjálfræði og dómgreind til að meta réttmæti 

eigin athafna.“ 106  Manneskjur hafa gildi í sjálfum sér, svokallað eigingildi (intrinsic 

value), og ber að sýna þeim virðingu í ljósi þess gildis. Í siðalögmáli Kants kemur fram 

að maður eigi aldrei að koma fram við nokkra manneskju, hvorki sjálfa sig né aðra, 

þannig að hún sé notuð sem tæki í eigingjörnum tilgangi, heldur ber að virða hana sem 

takmark í sjálfu sér.107 Í því felst að virða sjálfræði hennar og dómgreind og er mikilvægt 

                                                        
103 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði Lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 114  
104 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði Lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 116 
105 Sama rit, bls. 116 
106Vilhjálmur Árnason, Siðfræði Lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls 23 
107 Sama rit, bls. 23 
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„… að virða þau gildi sem hún leggur til grundvallar lífi sínu“108 og „… taka hennar 

eigið verðmætamat og sjónarhorn á lífið alvarlega…“109.   

Gildismat einstaklinga getur verið afar ólíkt og ber að virða það. Virðing fyrir 

einstaklingum snýst um að koma fram við fólk út frá þeirra eigin gildismati en ekki sem 

tæki sem getur þjónað hagsmunum annarra. Einstaklingar geta haft mismunandi gildismat 

varðandi aðgang og birtingu persónulegra upplýsinga og ber að virða það.110 Það sem 

gefur lífi fólks gildi endurspeglast í því hvernig það sjálft velur að haga lífi sínu.111 Hins 

vegar er mikilvægt að gera sér grein fyrir því að gildismat getur breyst með aukinni 

þekkingu, reynslu og gagnrýnni hugsun. Það tengist sjálfræði einstaklingsins á þann hátt 

að mögulega getur endurmat átt sér stað með betri skilningi og „þekkingu á aðstæðum 

sínum og sjálfum sér.“112  

Ef þátttakanda vísindalegrar erfðarannsóknar stendur til boða í samþykkisferli að 

fá rannsóknarniðurstöður eða tilviljanakenndar niðurstöður, sem hafa klíníska þýðingu, 

endurgefnar og hann neitar, þá á hann rétt á því samkvæmt sjálfræðishugmyndinni og 

með virðingu fyrir honum sem manneskju með sjálfráðan vilja og gildismat. Hann á 

einnig rétt á því út frá friðhelgi einkalífs. 

Það sem getur hins vegar gert aðstæður erfiðar viðfangs er að ef þátttakandi hefur 

tekið þá ákvörðun í samþykkisferli að vilja ekki vita um niðurstöður erfðarannsóknar, en 

upplýsingar sem koma í ljós hafa slíkt vægi að um líf eða dauða er að tefla, þá getur 

mögulega verið réttlætanlegt að grípa fram fyrir hendurnar á honum í formi veiks 

forræðis113 og trompa þannig réttinn til þess að vita ekki. Væri það einungis gert í því 

skyni að upplýsa um lífshættulegt ástand með það fyrir augum að vernda líf. Myndi það 

heyra til undantekningar frá taumhaldsskyldu en allajafna er reglan sú, eins og fram hefur 

komið, að verknaðarskylda víkur fyrir taumhaldsskyldu rekist þær á.   

Hér skapast hins vegar vandi því tekið er fram fyrir hendurnar á sjálfráða 

einstaklingi sem hefur í samþykkisferli sagt að hann vilji ekki vita um persónulegar 

niðurstöður. Það þurfa því að vera afar sterk rök fyrir því að trompa slíka undantekningu 

en ég tel að ef niðurstaða bendi með áreiðanlegum hætti á lífshættulegt ástand eða 

                                                        
108 Sama rit, bls 102 
109 Sama rit, bls. 23  
110 Nuffield Council on Bioethics, bls. 87  
111 Husted, „Autonomy and a right not to know“, The Right to Know and the Right Not to Know, bls 31 
112 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls.  116 
113 Sama rit, bls. 99 
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umtalsverða áhættu, sem hægt væri að bregðast við með meðferð eða forvörnum og 

þannig koma í veg fyrir skaða, til dæmis alvarlegan sjúkdóm eða dauða, þá geti það 

réttlætt endurgjöf.  

Mögulega getur átt sér stað endurskoðun á gildismati viðkomandi þátttakanda í 

kjölfar slíkrar endurgjafar persónulegra upplýsinga. Jafnvel er hugsanlegt að viðkomandi 

þátttakandi hafi ekki hugsað málið til enda í samþykkisferli eða ekki endilega áttað sig á 

alvarleika málsins og því ekki tekið upplýsta ákvörðun um málefnið á þeim tímapunkti. Í 

samhengi við sjálfræðishugmyndina væri hægt að segja að ef þátttakandinn hafi ónægar 

upplýsingar þá geti hann ekki tekið sjálfráða ákvörðun um líf sitt og líkama, sem er laus 

undan innri hömlum, því nýjar og nákvæmari upplýsingar eru komnar fram í dagsljósið. Í 

mínum huga er það hins vegar fyrst og fremst það verðmæti sem er í húfi, lífið sjálft sem 

þarf að vernda, sem trompar réttinn til þess að vita ekki.   

Þessi möguleiki er mikilvægur, hvort tveggja fyrir þátttakanda og rannsakanda 

sem stendur hugsanlega frammi fyrir því að hafa gögn í höndunum um lífshættulegt 

ástand þátttakanda, sem hægt væri að bregðast við, en getur ekki komið þeim til skila 

samkvæmt hefðbundnum skilningi á skyldu, rétti og ábyrgð.  

Í breyttu umhverfi vísindalegra erfðarannsókna hafa hugmyndir um skyldu og 

ábyrgð breyst á þann hátt að rannsakendum ber að láta vita, að vissum skilyrðum 

uppfylltum, og hægt að réttlæta hana með fyrrgreindum rökum. Ég tel hins vegar afar 

mikilvægt að upplýsa þátttakendur um það í samþykkisferli að þessar aðstæður geti 

komið upp og ganga úr skugga um viðhorf og gildismat þeirra varðandi endurgjöf 

erfðaupplýsinga sem mjög sennilega muni koma fram í einhverri erfðarannsókn, sem 

notar lífsýni og gögn viðkomandi, í nánustu framtíð. Það hafa ekki allir sama gildismat 

og sumir telja jafnvel að líf sé ekki verðmætasta gildi einstaklings.114   

Þeim einstaklingum sem vilja alls ekki fá neinar slíkar niðurstöður birtar þarf 

mögulega að vísa frá þátttöku. Getur það verið nauðsynlegt til þess að koma í veg fyrir 

siðferðilega togstreitu sem getur skapast þegar rannsakandi stendur frammi fyrir skyldu 

til að láta vita af lífshættulegu ástandi en þátttakandi hefur komið þeirri skoðun sinni á 

framfæri í samþykkisferli, í ljósi gildismats síns, að hann vilji ekki fyrir nokkurn mun fá 

                                                        
114 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 102 
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slíkar upplýsingar birtar.115 Þetta geta verið upplýsingar sem varða bæði þátttakandann 

og ættingja hans.  

Þessi leið er athyglisverð í umræðunni því það getur verið rangt „… að þröngva 

vitneskju upp á [einstakling] sem ekkert vill með hana hafa“.116  Það getur hins vegar líka 

verið rangt að hafa í höndunum upplýsingar um lífshættulegt ástand sem varðar 

þátttakandann og fjölskyldumeðlimi honum tengdum og koma þeim ekki til skila.117 Hér 

skapast togstreita, annars vegar á milli sjálfræðis og friðhelgi einkalífs þátttakandans og 

hins vegar hagsmuna ættingja hans varðandi upplýsingagjöf jafn mikilvægra upplýsinga. 

Það skapast jafnframt togstreita hjá rannsakanda, annars vegar á milli þagnarskyldu við 

þátttakandann og hins vegar hagsmuna ættingjanna varðandi það að vera látnir vita af 

upplýsingum.  

Þagnarskyldan er varin af rétti þátttakandans til friðhelgis einkalífs sem og trausts 

og trúnaðarsambandi rannsakanda og þátttakanda. Þessi skylda er hins vegar ekki 

undantekningalaus því í ákveðnum tilfellum geta hagsmunir annarra vegið þyngra, eins 

og almannahagur eða mögulegur skaði þriðja aðila. 118  Það kemur til dæmis fram í 

leiðbeiningum Alþjóða heilbrigðisstofnunarinnar (WHO) að hagsmunir annarra geti 

hnekkt rétti einstaklings til þess að vita ekki.119 Þeir þættir sem tilteknir hafa verið eru 

mikil hætta á því að hafa eða flytja með sér alvarlegan erfðagalla og forvörn eða meðferð 

er aðgengileg. Getur það réttlætt aðgengi að upplýsingum um eigin stöðu.120  

Þetta þarf að hugleiða vel og vandlega og gæti lausnin fyrir þann sem vill ekki 

fyrir nokkurn mun vita um mögulegar niðurstöður rannsókna jafnvel verið sú að taka ekki 

þátt og ætti slíkt að koma fram í samþykkisferli.  

 

3.4 Upplýst samþykki 

Í heilbrigðisþjónustu og vísindarannsóknum er siðferðileg krafa gerð til upplýsts 

samþykkis einstaklinga. Þessi krafa er þó ekki einungis siðferðilegs eðlis heldur hefur hún 

einnig verið bundin í lög eða reglugerðir í mörgum ríkjum heims. Upplýst samþykki 

                                                        
115 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 83 og 87 
116 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði Lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 107 
117 Sama rit, bls. 188 
118 Husted, „Autonomy and a right not to know,“ The Right to Know and the Right not to know, bls. 24 og Presidental Commission for 
the Study of Bioethical Issues, bls. 35 
119 Knoppers et al., „The emergence of an ethical duty to disclose genetic research results: internatonal perspectives,“ bls. 1174 
120  Sama rit, bls 1176 
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stendur vörð um siðferðileg verðmæti, einkum sjálfræði og velferð.121 Það segir til um 

réttindi þátttakenda og skyldur rannsakenda.122 Eins og fram kom í greiningu á aðstæðum 

og siðalögmálum hefur upplýst samþykki orðið fyrir áskorunum vegna vísindalegra 

erfðarannsókna á heilbrigðissviði. Ég mun nú fjalla um þau áhrif sem breytt landslag 

vísinda og rannsókna hefur haft á gildi upplýsts samþykkis og nefni mögulegar leiðir til 

að uppfylla siðferðilegar kröfur sem til þess eru gerðar.  

 Þegar leitað er til einstaklings um þátttöku í vísindarannsókn, til að mynda 

vísindalegrar erfðarannsóknar, þarf mögulegur þátttakandi að gefa sjálfviljugur skriflegt 

samþykki sitt fyrir þátttöku. Hann á rétt á því að vera vel upplýstur um markmið 

vísindarannsóknar, áhættu og hugsanlegan ávinning, og þarf að fallast á þá skilmála sem 

fram koma í upplýstu samþykki. 123  Mikilvægt er að upplýsingarnar séu nákvæmar, 

þátttakandi skilji þær og geti ígrundað án utanaðkomandi þrýstings.124 Vert er að hafa í 

huga að rannsakendur eru háðir því að einstaklingar séu tilbúnir að taka þátt í 

vísindarannsóknum og þurfa því að gæta vel að því að virða þá, réttindi þeirra og vernda 

hagsmuni til að glata ekki trausti. Án trausts til vísindasamfélagsins og vilja einstaklinga 

til þátttöku í vísindarannsóknum verður erfitt að stunda þær. Það þarf því að fara vel með 

það traust og þann vilja.  

Bent hefur verið á annmarka á upplýstu samþykki í tengslum við vísindalegar 

erfðarannsóknir, enda hefur eðli þeirra og umfang þróast út fyrir þau mörk sem 

hefðbundin hugmynd um upplýst samþykki getur í raun verndað. Sigurður Kristinsson 

nefnir að vandasamt geti verið að draga galla þess fram í dagsljósið því með upplýstu 

samþykki sé litið til „mikilvægra borgaralegra réttinda“125 sem fæstir vilji vera án, enda 

standa þau vörð um hagsmuni einstaklinga.  

Sigurður bendir hins vegar á það að „[u]pplýst samþykki er ekki markmið í sjálfu 

sér heldur tæki til að ná tilteknum markmiðum sem í meginatriðum eru siðferðilegs 

eðlis.“ 126  Þessar vangaveltur koma einnig fram hjá öðrum höfundum; Vilhjálmur 

Árnason og Onora O´Neill hafa til að mynda, hvort í sínu lagi, fjallað um breytta stöðu 

                                                        
121 Sigurður Kristinsson, „Hvaða máli skiptir upplýst samþykki?“, Siðfræði og samfélag, bls.189  
122 Boeckhout og Douglas, „Governing the research-care divide in clinical biobanking: Dutch perspectives.“  
123 http://www.vsn.is/is/content/upplýst-samþykki. Sótt 10. júlí 2015 og http://www.althingi.is/lagas/144a/2014044.html. Sótt 16. júlí 
2015. 
124 http://plato.stanford.edu/entries/informed-consent/ Sótt 29. júní 2015 og Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar 
ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 130 og 133 
125 Sigurður Kristinsson, „Hvaða máli skiptir upplýst samþykki?,“ Siðfræði og samfélag, bls. 191 
126 Sama rit, bls. 192 
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upplýsts samþykkis. Þau hafa bent á að til þess að upplýst samþykki verði ekki marklaust 

tæki, einungis blaðsnepill sem glatar öllu raunverulegu gildi, þá krefjist það 

endurskoðunar.127 Tel ég þau öll eiga við að megináherslan sé sú að þátttakendur séu 

hvorki blekktir eða þvingaðir né ráðskast með þá einhvern hátt. Á þetta meðal annars við 

um vísindalegar erfðarannsóknir, gagnagrunnsrannsóknir, en þær samrýmast illa 

hefðbundnum hugmyndum um siðfræði vísinda og rannsókna.  

Sérstök skilyrði eru bundin í lög og reglugerðir varðandi upplýst samþykki, þar á 

meðal ákveðin atriði sem upplýsa þarf þátttakendur um áður en þeir gefa samþykki sitt 

fyrir þátttöku í vísindarannsókn. Helsinki yfirlýsingin, frá 1964, og Belmont skýrslan, frá 

1979, eru dæmi um slíkar reglur þar sem krafa er gerð um nákvæma lýsingu á rannsókn 

og markmiðum hennar, áhættuþáttum, hugsanlegum ávinningi, auk þess sem 

þátttakendum er gerð grein fyrir rétti sínum til að hætta þátttöku á öllum stigum hennar. 

Það sem gerir kröfu um upplýst samþykki hins vegar erfitt fyrir varðandi vísindalegar 

erfðarannsóknir, gagnagrunnsrannsóknir, eru skilyrðin um upplýsingar áður en rannsókn 

fer fram.128 Það er ljóst að slíkar upplýsingar eru yfirleitt fyrir hendi í upplýstu samþykki 

þegar einstaklingur tekur fyrst þátt í vísindalegri erfðarannsókn en málin flækjast þegar 

nota á lífsýni eða upplýsingar úr gögnum hans í öðrum rannsóknum síðar meir.   

Eins og fram kom í fyrsta kafla getur „kerfi gagnagrunnsrannsókna“ verið flókið 

og flæði upplýsinga og gagna orðið talsvert innan þess kerfis. Rannsókn og söfnun 

lífsýna getur verið framkvæmd af frumrannsakanda, af rannsakanda hjá gagnagrunni eða 

annars stigs rannsakanda, og gögnin sem notast er við síðan geymd í gagnagrunni. 129 

Hefur þetta skapað umræðu um gildi og stöðu upplýsta samþykkisins í þess háttar 

rannsóknum og hefur verið tekist á um það hvernig hægt er að uppfylla skilyrði upplýsta 

samþykkisins í gagnagrunnsrannsóknum þar sem unnið er með gögn, lífsýni og 

upplýsingar, sem legið hafa jafnvel árum saman í gagnagrunnum, með tilliti til hagsmuna 

þátttakenda en ekki síður með tilliti til gagnsemi vísindarannsókna.  

Samkvæmt ströngustu kröfum ætti að hafa samband aftur við þátttakanda til þess 

að fá nýtt samþykki fyrir annarri rannsókn með öllum þeim upplýsingum sem lög og 

                                                        
127 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 187 og O´Neill, „Informed Consent and 
Genetic Information,“ Studies in History and Philosophy of Biological and Biomedical Sciences 32 (2001), bls. 701-702  
128 Sigurður Kristinsson, „Hvaða máli skiptir upplýst samþykki?,“ Siðfræði og samfélag, bls. 192 
129 Wolf et al., „Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ 
bls. 363   
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reglugerðir gera ráð fyrir að fram komi. Það hefur hins vegar ýmsa annmarka í för með 

sér, eins og þann að margir vilja ekki verða fyrir endurteknu ónæði með slíkum bónum 

um þátttöku. Ein lausn á þessum vandkvæðum er að gera gögnin ópersónugreinanleg, 

taka alla auðkenningu í burtu með óafturkræfum hætti. Það dregur hins vegar úr gildi 

gagnanna því þá er ekki hægt að bera þau saman við breytur úr öðrum gagnasöfnum með 

öðrum upplýsingum um sömu þátttakendurna.130  

Er hér til dæmis átt við samkeyrslu gagna úr öðrum gangagrunnum, eins og 

ættfræðigrunni og heilsufarsupplýsingum einstaklinga, við erfðaupplýsingar fengnum úr 

erfðarannsóknum, sem fjallað var um í fyrsta kafla. Það tryggir persónuvernd þátttakenda 

að gera gögnin ópersónugreinanleg en það hefur hins vegar bæði áhrif á gildi gagnanna 

almennt sem og persónulega. Það dregur ekki einungis úr samanburði á gögnunum heldur 

girðir einnig fyrir þann möguleika að koma mikilvægum klínískum upplýsingum aftur til 

þátttakenda en meginviðfangsefni mitt í ritgerðinni er einmitt hvenær endurgefa á slíkar 

upplýsingar.131  

3.4.1 Víðtækt samþykki – heimild – lifandi samþykki 

Hér á landi hefur verið brugðið á það ráð að bjóða upp á víðtækt samþykki fyrir 

gagnagrunnsrannsóknum í stað afmarkaðs upplýsts samþykkis, en þá gefur þátttakandi 

samþykki fyrir því að lífsýni og gögn hans séu geymd í gagnagrunni og notuð í öðrum 

rannsóknum, í ófyrirsjáanlegri framtíð, að uppfylltum kröfum Vísindasiðanefndar. 

Þátttakandinn gefur í raun frá sér réttinn til að taka upplýsta ákvörðun um einstakar 

rannsóknir, eins og afmarkað samþykki gerir ráð fyrir, og treystir þess í stað á að 

eftirlitsstofnanir, eins og Vísindasiðanefnd og Persónuvernd, gæti hagsmuna sinna.132   

Er hér um mikilvægar stofnanir að ræða sem hafa það hlutverk að gæta hagsmuna 

þátttakenda vísindarannsókna. Samkvæmt viðmiðum Vísindasiðanefndar, sem nýlega 

voru bundin í lög133, er heimilt að gefa víðtækt samþykki fyrir notkun síðar „í nánar 

skilgreindum rannsóknum á heilbrigðissviði.“134 Er þarna gerð krafa um skilgreiningu á 

þeim rannsóknum sem viðkomandi þátttakandi samþykkir að gögn hans verði notuð í og 

                                                        
130 Sigurður Kristinsson, „Hvaða máli skiptir upplýst samþykki?“, Siðfræði og samfélag, bls. 193 og 194 
131 Vilhjálmur Árnason, „Heimild fyrir gagnagrunnsrannsóknum“, Hugsmíðar. Um siðferði, stjórnmál og samfélag, bls. 230, 231 og 
233 
132  Sama rit, bls. 242, 243, 247 og 249 
133 http://www.althingi.is/lagas/144a/2014044.html. Sótt 16. júlí 2015. 
134 http://www.vsn.is/is/content/upplýst-samþykki. Sótt á vef vsn 10. júlí 2015. 

http://www.althingi.is/lagas/144a/2014044.html
http://www.vsn.is/is/content/upplýst-samþykki
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veitir hann því víðtækt samþykki fyrir þeim rannsóknum sem mögulega verða 

framkvæmdar og treystir á að eftirlitsstofnanir gæti hagsmuna sinna.  

Þarna sé ég líkindi við stöðuna eins og hún var, áður en vakning sjálfsákvörðunar 

ruddi sér til rúms í heilbrigðismálum, á áttunda áratug síðustu aldar, þegar krafa 

sjálfsákörðunar var varin með kröfunni um upplýst samþykki. Hér er staðan hins vegar á 

sviði vísindarannsókna á heilbrigðissviði og eftirlitsstofnanir sem taka faglega ákvörðun 

fyrir þátttakanda vísindalegrar erfðarannóknar, á svipaðan hátt og heilbrigðisstarfsfólk 

tók faglega ákvörðun fyrir sjúkling með velferð hans í huga.  

Það hefur hins vegar verið brugðist við þessum vanda og kröfunni um sjálfræði 

þátttakenda, því í núverandi viðmiðum Vísindasiðanefndar og nýlegum lögum um 

vísindarannsóknir á heilbrigðissviði, segir í 19. gr.: Þátttakendur sem gefið hafa víðtækt 

samþykki skv. 1. mgr. skulu hafa aðgang að upplýsingum um að hvaða rannsóknum er 

unnið á vegum viðkomandi ábyrgðarmanns, stofnunar eða fyrirtækis. Þátttakendur geta 

beðist undan því að gögn um þá séu notuð í tilteknum rannsóknum og er nýting þeirra þá 

ekki heimil.“135  

Þátttakendur hafa því ákvörðunarrétt til að hafna eða samþykkja að taka þátt í 

tiltekinni rannsókn en það krefst þess að þeir séu upplýstir um þessi réttindi sín og viti 

hvert þeir geti leitað til þess að fá upplýsingar um þær rannsóknir sem lífsýni þeirra eru 

notuð í. Er það á ábyrgð rannsakenda að þátttakendur séu upplýstir um framvindu 

rannsóknar. 

Það hefur verið bent á það að erfitt geti reynst að hætta við þátttöku í 

gagnagrunnsrannsóknum því hugsanlega verði búið að nota gögn viðkomandi 

einstaklings í margar rannsóknir, sumar jafnvel sem hann veit ekki um.136 Það er því ekki 

sjálfgefið að þátttakandi geti raunverulega nýtt þann rétt sinn að segja sig úr rannsókn.   

Vilhjálmur Árnason hefur bent á annmarkann, sem var á víðtæka samþykkinu, 

varðandi óvirkni þátttakenda, og telur að betra sé að nota svokallaða „skriflega heimild 

fyrir notkun upplýsinga í gagnagrunnsrannsóknum“137 því hún uppfylli betur þær kröfur 

sem áður voru gerðar til upplýsta samþykkisins, að virða sjálfsákvörðun þátttakenda. 

                                                        
135 http://www.althingi.is/lagas/144a/2014044.html. Sótt 16. júlí 2015. 
136 Nuffield Council on Bioethics, bls. 77 
137 Vilhjálmur Árnason, „Heimild fyrir gagnagrunnsrannsóknum“, Hugsmíðar. Um siðferði, stjórnmál og samfélag, bls. 243 

http://www.althingi.is/lagas/144a/2014044.html
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Þannig yrðu þátttakendur betur upplýstir um gagnagrunninn, rannsóknaraðferðir og 

tilgang rannsóknanna.138 

 Svipaðar hugmyndir hafa komið fram hjá fleiri höfundum; Bartha Maria 

Knoppers fjallar til að mynda, í nýlegri grein um „lifandi eða breytilegt“ samþykki 

(dynamic concent process) sem þátttakendur geta endurmetið í tímans rás.139 Vitnar hún 

meðal annars í Holly K. Tabor og félaga en þau leggja til að þróuð verði leið til þess að 

þátttakendur rannsókna geti komið aftur að gögnum sínum og endurskoðað þau.140   

Fleiri höfundar fjalla um þær breytingar sem þurfa að eiga sér stað á upplýstu 

samþykki í breyttum heimi vísinda og tækni og hafa margir nefnt „lifandi eða breytilegt“ 

samþykki. Upplýsingatækni hefur þróast á þann hátt að mikið magn upplýsinga getur 

flust auðveldlega heimsálfa á milli á tölvutæku formi. Framkvæmd upplýsts samþykkis 

hefur hins vegar ekki þróast á sama hátt og er ennþá staðlað form sem lýtur lögum og 

reglum þeirra þjóða þar sem þess er aflað. „Lifandi eða breytilegt“ samþykki kemur með 

nýja nálgun til að mæta kröfum sjálfsákvörðunar. Um er að ræða gagnvirkt kerfi milli 

rannsakenda og þátttakenda og persónulega, tölvutengda þjónustu sem gerir 

þátttakendum kleift að koma sjálfir að ákvarðanatöku varðandi þátttöku í rannsóknum.141  

Þátttakendur vilja oft og tíðum hafa meira ákvörðunarvald yfir því í hvað lífsýni 

þeirra, og gögn þeim tengdum, eru notuð.142 Friðhelgi upplýsinga fæst með því að ákveða 

sjálfur hvaða upplýsingum maður veitir aðgang að og hverjum ekki.143  

Ég tel þetta sanngjarnar lausnir fyrir þátttakendur og borgara sem vilja vera 

upplýstari, meðvitaðri og ábyrgari um það sem er að gerast á þessum vettvangi og hafa 

sjálfsákvörðunarvald um í hvað lífsýni þeirra eru notuð. Hins vegar tel ég að til þess að 

þessi leið virki þurfi að verða vitundarvakning, meðal almennings, stjórnvalda og innan 

vísindasamfélagsins til þess að fræða og upplýsa borgarana um málefnin varðandi slíkar 

rannsóknir. Það þarf skiljanlegar upplýsingar um eðli þessara rannsókna sem þátttakendur 

                                                        
138 Sama rit, bls. 250 
139 Knoppers, „From the Right to Know to the Right Not to Know,“ bls. 9 
140 Sama rit, bls. 9; Tabor et al., „Genomics Really Gets Personal: How Exome and Whole Sequencing Challenge the Ethical 
Framework of Human Genetic Research,“ American Journal of Medical Genetics Part A 155, 12 (2011)  
141 Nuffield Council on Bioethics, bls. 74; Kaye et al., „Dynamic consent: a patient interface for twenty-first-century research 
networks,“ European Journal of Human Genetics  23 (2015) og Virani og Longstaff, „Ethical Considerations in Biobanks: How a 

Public Health Ethics Perspectives Sheds New Light on Old Controversies.“  
142 Oliver et al., „Balancing the risks and benefits of genomic data sharing: genome research participants' perspectives“, Public Health 

Genomics 2/15, (2012), D. Mascalzoni et al., „Rare disease research: Breaking the privacy barrier“, Applied & Translational 
Genomics 3 (2014), bls. 27 
143 Nuffield Council on Bioethics, bls. 50 
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taka þátt í, réttindi þeirra til að fylgjast með í hvaða rannsóknir lífsýni og upplýsingar 

þeirra fara, ákvarðanatöku þar að lútandi og tæknilega getu til þess að slíkt sé hægt. 

Framfarir í vísindum og tækni kalla á endurskoðun reglugerða og viðmiða og er upplýsta 

samþykkið ekki undanskilið þeirri þróun og þeim áskorunum sem með fylgja.  

Það er hins vegar afar mikilvægt að greina skýrt á milli þess siðferðilega tilgangs 

sem upplýst samþykki hefur og margvíslegra leiða til þess að finna því farveg. Eins og 

fram kom áður þá er siðferðilegur tilgangur upplýsts samþykkis að vernda sjálfræði og 

velferð þátttakenda þannig að þeir séu ekki blekktir eða þvingaðir. Er mikilvægt að hafa 

það að leiðarljósi þegar leitað er eftir samþykki þátttakenda í vísindalegum 

erfðarannsóknum.  

Nýjasta áskorunin er viðfangsefni mitt í ritgerðinni en hún er endurgjörf 

erfðaupplýsinga úr vísindalegri erfðarannsókn sem hefur klíníska þýðingu fyrir 

þátttakanda. Tel ég gífurlega mikilvægt að um það sé rætt í samþykkisferli að slíkt geti 

komið upp.  

Gagnrýnisraddir varðandi leið „lifandi eða breytilegs“ samþykkis segja að þegar 

einstaklingur taki sjálfviljugur þátt í vísindalegri erfðarannsókn og veiti aðgang að 

upplýsingum í gagnagrunn til frekari notkunar þá sé það gert í þágu almennings með það 

fyrir augum að auka þekkingu á sjúkdómum. Með vísan til samábyrgðar ætti ekki að 

leggja svo mikla áherslu á að þátttakandi taki sjálfur ákvörðun um síðari tíma 

rannsóknir.144 Eins og fram kom í fyrsta kafla þá hafa verið sett fram rök sem hníga að 

því að þátttakendum beri siðferðileg skylda til að taka þátt í vísindalegum 

erfðarannsóknum. Rökin eru þau að þátttakendur séu þiggjendur heilbrigðisþjónustu, sem 

byggð er á þekkingu sem aflað hefur verið með vísindalegum erfðarannsóknum, og þess 

vegna beri þeim skylda til að leggja sitt af mörkum til bættrar þekkingar.145  

Þessi rök eru eðlileg þegar um félagslega heilbrigðisþjónustu er að ræða í 

samábyrgðarkerfi eins og tíðkast á Norðurlöndunum en hið sama á ekki við þegar um 

einkarekið fyrirtæki er að ræða sem hefur engin bein tengsl við heilbrigðisþjónustuna.  

Samábyrgð er gríðarlega mikilvæg en það er sjálfræði líka. Þá leið að vísa til 

siðferðilegrar skyldu varðandi þátttöku í vísindalegri erfðarannsókn tel ég vera 

                                                        
144 Boeckhout og Douglas, „Governing the research-care divide in clinical biobanking: Dutch perspectives.“ 
145 Forsberg et al, „Changing perspectives in biobank research: from individual rights to concerns about public health regarding the 
return of results.“ 
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samábyrgð í formi samfélagslegrar „þvingunar“ en ekki samkenndar, eins og ég tiltók í 

fyrsta kafla. Í mínum huga er sú leið að upplýsa almenning um gagnagrunna og þær 

rannsóknir sem þar eru stundaðar afar mikilvæg, til þess að tryggt sé að þeir séu hvorki 

blekktir né þvingaðir til þátttöku heldur geti raunverulega tekið upplýsta ákvörun og um 

leið sýnt samábyrgð í formi samkenndar. Er það virðing við þátttakendur sem sjálfráða, 

hugsandi verur og hagsmuni þeirra og tel ég að það myndi einnig gagnast vísindunum og 

samfélaginu, því að einstaklingar væru sennilega viljugri til þátttöku í rannsóknum ef þeir 

fá sjálfir að taka upplýsta ákvörðun um það og fá til þess heiðarlegar upplýsingar.  

3.4.2 Endurgjöf erfðaupplýsinga  

Það sem flækir málin frekar með tilliti til upplýsta samþykkisins er meginumræðuefni 

þessarar ritgerðar, en það er þegar upp koma tilviljanakenndar niðurstöður og þegar 

rannsóknarniðurstöður hafa klíníska þýðingu fyrir þátttakendur. Eins og margoft hefur 

komið fram hafa verið skýr mörk á milli klínískrar erfðarannsóknar og vísindalegrar 

erfðarannsóknar hvað markmið og hlutverk varðar. Einstaklingar sem fara í klíníska 

erfðarannsókn eiga rétt á því og gera í raun ráð fyrir því að fá upplýsingar um niðurstöður 

til baka. Markmið vísindalegra erfðarannsókna hefur hins vegar fram að þessu verið að 

öðlast almenna þekkingu á eðli sjúkdóma, hnitmiðaðri greiningu og meðferð eða betri lyf 

og þátttakendur hafa ekki átt rétt á persónulegum niðurstöðum.   

Það sem hefur hins vegar breyst er að fram geta komið niðurstöður sem kunna að 

hafa klíníska þýðingu fyrir einstaka þátttakendur rannsóknar. Þessar niðurstöður geta 

komið fram á öllum stigum innan „kerfis gagnagrunnsrannsókna“, það er að segja við 

frumrannsókn, við rannsókn innan gagnagrunns eða við annars stigs rannsókn. Það sem 

gerir málin flóknari þegar slíkar niðurstöður koma fram, er að viðkomandi þátttakandi 

veit ekki endilega að lífsýni hans hafi verið notuð í tiltekinni rannsókn auk þess sem hann 

hefur jafnvel ekki gert upp hug sinn hvort hann vilji yfirhöfuð vera upplýstur um slíkar 

niðurstöður.  

Kemur þá meðal annars að réttinum til þess að vita og réttinum til þess að vita 

ekki. Enn og aftur skiptir máli hvaða upplýsingar þurfa að vera til staðar í upplýstu 

samþykki, víðtæku samþykki eða heimild, og hvers eðlis það þarf að vera til þess að 

vernda og tryggja hagsmuni þátttakenda vísindalegrar erfðarannsóknar. Eins og fram 

hefur komið þarf einnig að hafa gagnsemi vísindasamfélagsins í huga, framþróun vísinda, 
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og má segja að þarna skapist nýjar áskoranir varðandi samþykki fyrir vísindalegar 

gagnagrunnsrannsóknir.  

Einn af þeim liðum sem nefndur er í viðmiðum Vísindasiðanefndar og nýlegum 

lögum, sem þarf að vera til staðar við öflun upplýsts samþykkis er hugsanlegur 

ávinningur146 af þeirri rannsókn sem viðkomandi samþykkir að taka þátt í. Er hér stuðst 

við alþjóðleg viðmið varðandi siðfræði vísinda og rannsókna, eins og fyrrgreinda 

Helsinki yfirlýsingu. Það er hins vegar ekki skýrt nánar hver þessi „ávinningur“ getur 

orðið, hvort hann sé almennur og gagnist viðkomandi þátttakanda óbeint eða 

persónulegur og geti gagnast honum beint.  

Áður var litið á ávinninginn almennum augum, hvað vísindalegar rannsóknir 

varðar, en með breyttri stöðu þeirra og umræðu um rannsóknarniðurstöður einstaklinga 

og tilviljanakenndar niðurstöður, hefur orðið breyting á skilningi og merkingu þessa orðs. 

Nú eru blikur á lofti um að niðurstöður vísindarannsóknar geti beinlínis haft klíníska 

þýðingu fyrir einstaka þátttakendur og því haft beinan persónulegan ávinning.  

Til þess að geta boðið þátttakendum vísindarannsóknar þessar niðurstöður ættu, 

samkvæmt ströngustu kröfum, þar að lútandi upplýsingar að koma fram í 

samþykkisferlinu. Ef ekki þá hefur viðkomandi þátttakandi ekki fengið allar þær 

upplýsingar sem hann þarf til að taka upplýsta ákvörðun um hvort hann þiggi endurgjöf. 

Þetta er ein af þeim breytingum sem orðið hafa í tengslum við samþykki fyrir þátttöku, 

við þróun vísindarannsókna, enda var ekki gert ráð fyrir því áður að þátttakendum væru 

birtar rannsóknarniðurstöður eða tilviljanakenndar niðurstöður, sem fram gætu komið.  

3.4.3 Upplýsingar fyrir upplýsta borgara 

Virðing fyrir einstaklingi og sjálfræði hans þýðir að virða eigi sjálfsákvörðun hans og 

ekki nota viðkomandi í tilgangi sem hann hefur ekki samþykkt. Þátttakendur 

vísindalegrar erfðarannsóknar eiga rétt á því að vera upplýstir um grundvallarþætti 

rannsóknarinnar sem þeir munu mögulega taka þátt í til þess að geta tekið upplýsta 

ákvörðun um þátttöku.147   

Þær upplýsingar sem ég tel æskilegt að væru til staðar í samþykkisferli fyrir 

þátttöku og tengjast endurgjöf erfðaupplýsinga einstaklinga úr vísindalegri 

                                                        
146 http://www.vsn.is/is/content/upplýst-samþykki. Sótt 14. júlí 2015. 
147 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 82 

http://www.vsn.is/is/content/upplýst-samþykki
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erfðarannsókn, eru meðal annars, hvort það verði yfirhöfuð boðið upp á endurgjöf 

rannsóknarniðurstaðna og/eða tilviljanakenndra niðurstaðna. Ef svo er þá tel ég að tiltaka 

ætti hvort það verði rannsóknarniðurstöðurnar, tilviljanakenndar niðurstöður eða hvort 

tveggja.  

Ég tel mikilvægt að greina þátttakanda frá því að niðurstöðurnar geti mögulega 

haft klíníska þýðingu og í því samhengi væri hægt að greina frá skilyrðum fyrir réttmæti 

þess að endurgefa slíkar upplýsingar, við hvaða aðstæður það verði gert og hver muni 

endurgefa þær upplýsingar. Það þarf að útskýra vel hvað við er átt og hvað viðkomandi 

geti átt í vændum.  

Mikilvægt er að þátttakandi fái upplýsingar um mögulegan ávinning og áhættu 

sem geti fylgt þátttöku, sem er einmitt ein af kröfum siðfræði vísinda og rannsókna, og 

ganga þarf úr skugga um hvort hann vilji fá erfðaupplýsingar endurgefnar. Hér kemur að 

réttinum til þess að vita og réttinum til þess að vita ekki, sem fjallað var sérstaklega um 

hér að framan. 

 Susan M. Wolf og félagar nefna að æskilegt sé að í samþykkisferlinu komi fram 

hvort þátttakandi vilji fá birtar niðurstöður erfðarannsóknar og ef svo er þá ætti að greina 

nánar frá því við hvaða skilyrði. Tekið er fram að þátttakandi hafi rétt á því að vilja ekki 

vita en þau leggja til að ef niðurstöður sýna fram á lífshættulegt ástand, sem hægt er að 

meðhöndla, sé réttlætanlegt að hafa aftur samband við þátttakandann með þær 

upplýsingar þótt hann hafi hafnað því í upplýstu samþykki.148   

Það sama kemur fram hjá Helgesson í umfjöllun um rétt til þess að vita og rétt til 

þess að vita ekki. Að hans mati hafa sumar niðurstöður slíkt vægi að það er hiklaust 

réttlætanlegt að birta þær þátttakanda vísindalegrar erfðarannsóknar, til dæmis 

upplýsingar um lífshættulegt ástand sem mögulegt er að bregðast við.149 Tel ég þetta 

kallast á við rök mín fyrir undantekningu frá rétti til þess að vita ekki, hér að framan.  

Í skýrslu Lífsiðfræðinefndar forseta Bandaríkjanna kemur það sama fram en þar 

er einnig tekið fram að hugsanlega þurfi að neita einstaklingi þátttöku, sem ekki vill 

                                                        
148 Wolf et al „Managing incidental findings in human subjects research: analysis and recommendations,“ bls. 16 
149 Helgesson, „Autonomy, the Right Not to Know, and the Right to Know Personal Research Results: What Rights Are There, and 
Who Should Decide about Exceptions,“ bls. 35 
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endurgjöf upplýsinga, til að koma í veg fyrir siðferðilega klemmu rannsakenda ef það 

kemur fram lífshættuleg tilviljanakennd niðurstaða sem hægt er að bregðast við.150  

Það er ljóst að gífurlega mikilvægt er að setja fram skýr skilyrði fyrir því hvenær 

réttmætt er að endurgefa persónulegar erfðaupplýsingar og við hvaða aðstæður slíkt er 

gert. Það skiptir máli fyrir alla hagsmunaaðila, rannsakendur, þátttakendur og aðra þá 

sem að slíkum rannsóknum standa. Í mínum huga eru sterkustu rökin fyrir endurgjöf að 

uppfyllt séu tvö skilyrði, en þau eru (i) ef um lífshættulegt ástand er að ræða og (ii) hægt 

sé að bregðast við því með klínískri umönnun, til dæmis með læknismeðferð, eftirliti eða 

forvörnum sem auka lífslíkur (actionability). Það segir þó ekki alla söguna því hvað telst 

lífshættulegt ástand er stóra spurningin sem leita þarf skýrra svara við. Auk þess ber að 

virða rétt einstaklings til þess að samþykkja eða neita því að fá slíkar upplýsingar birtar 

og rökstyðja vel þær undantekningar sem geta mögulega ógnað þeirri ákvörðun.  

Ef þátttakandi gefur samþykki fyrir nýtingu lífsýna í öðrum rannsóknum síðar 

meir þarf að láta vita að fyrrgreindar niðurstöður, sem hafa klíníska þýðingu, geti komið 

fram seinna við allt aðrar rannsóknir. Í því samhengi ætti að koma skýrt fram hvort 

viðkomandi þátttakandi vilji fá að vita niðurstöðurnar og gefur samþykki fyrir því að fá 

þær birtar.151 Það sem flækir málin þegar gögn eru notuð áfram, jafnvel af öðrum en 

þeim sem rannsakaði þau fyrst og hugsanlega í öðru landi, er spurningin hver eigi að hafa 

samband aftur við þátttakandann.  

Í „kerfi gagnagrunnsrannsókna“ er mælst til þess að ábyrgðin liggi annað hvort 

hjá frumrannsakanda eða stjórnendum gagnagrunnsins en annars stigs rannsakendum ætti 

að vera skylt að koma slíkum upplýsingum til gagnagrunnsins. Þannig sé tryggt að þessar 

upplýsingar, sem hafa klíníska þýðingu, liggi ekki án ábyrgðar og komist ekki til skila til 

þátttakenda. 152  Tel ég að finna ætti leið til þess að koma slíkum upplýsingum frá 

gagnagrunni til heilbrigðiskerfis þar sem þær verða metnar af óháðri rannsóknarstofu og 

ef þær uppfylla skilyrði endurgjafar muni fagfólk innan heilbrigðisþjónustunnar miðla 

þeim til þess sem á þær.  

                                                        
150 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 87 og 88 
151 Wolf et al.„ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 

379 og Wolf et al. „Managing incidental findings in human subjects research: analysis and recommendations,“ bls. 16 
152 Wolf et al.„ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ bls. 
378 og 379 
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Það er þó mjög umdeilt hver eigi að koma þessum upplýsingum til skila og 

hvernig. Ég tel mikilvægt að slíkar upplýsingar liggi fyrir við upplýst samþykki, svo 

þátttakandi viti hver eða hverjir muni hugsanlega hafa samband aftur vegna endurgjafar 

niðurstaðna. Í mínum huga þarf þátttakandi auk þess að samþykkja þann sem mun hafa 

samband, því um persónulegar heilsufarsupplýsingar er að ræða og fara slíkar 

upplýsingar venjulega milli skjólstæðings og heilbrigðisstarfsfólks þar sem fyllsta 

trúnaðar er gætt. Það eru því breyttar aðstæður ef rannsakandi sem hefur ekki sama 

trúnaðarsamband við þátttakandann fer inn í þetta hlutverk. Í þessu samhengi hefur verið 

rætt um mikilvægi erfðaráðgjafa, eins og fram kom í öðrum kafla, og væri hann sennilega 

í ákjósanlegustu stöðunni til þess að koma jafn mikilvægum en viðkvæmum upplýsingum 

vel til skila og gefa ráð.  

3.4.4 Eldri samþykki 

Það getur skapað vanda varðandi endurgjöf erfðaupplýsinga, sem hafa klíníska þýðingu, 

að eldri útgáfur af upplýstu samþykki gerðu ekki ráð fyrir þeim möguleika að birta 

þátttakendum niðurstöður rannsóknar og tilviljanakenndar niðurstöður. Hafa þeir 

þátttakendur, sem gáfu lífsýni í gagnagrunna áður en slíkt kom til sögunnar, því ekki 

verið upplýstir um þann möguleika að fá slíkar niðurstöður. Hér þarf að finna lausn því 

þessar niðurstöður geta klárlega haft klíníska þýðingu fyrir þá þátttakendur, eins og hina 

sem síðar koma í sömu gagnagrunna og gefa samþykki fyrir því að niðurstöður, sem hafa 

klíníska þýðingu, verði endurgefnar.  

 Þessi staðreynd að eldri samþykkisferli hafi ekki haft sömu upplýsingar innifaldar 

og nýrri samþykki, og það geti jafnvel flækt fyrir því að endurgefa upplýsingar til þeirra 

þátttakenda, rennir stoðum undir það að mikilvægt er að hafa samþykki sem er „lifandi 

eða breytilegt“. Það er engan veginn hægt að segja til um hvernig erfðavísindi og 

erfðarannsóknir muni þróast í nánustu framtíð og er því mikilvægt að hægt sé að koma 

aftur að upphaflegu samþykki til að uppfæra upplýsingar og fá jafnvel nýtt samþykki 

fyrir nýrri tegund rannsókna eða nýjum leiðum í nýtingu persónulegra upplýsinga.   

Aðalatriðið er að þátttakendur eiga rétt á upplýsingum um rannsókn sem þeir 

mögulega taka þátt í til þess að vera færir um að taka upplýsta, sjálfráða ákvörðun um 

þátttöku. Væri jafnframt æskilegt að upplýsa um mögulega endurgjöf erfðaupplýsinga og 

skilyrðin fyrir slíkri endurgjöf svo þátttakendur viti að hverju þeir ganga. Skilyrðin geta 



60 

breyst með þróun vísinda og tækni og því væri æskilegt að þátttakendur fái að vita af því. 

Geta þátttakendur þá gert upp hug sinn varðandi það hvort þeir vilji vita um slíkar 

niðurstöður eða ekki.153 

 

3.5 Ávinningur og áhætta 

Eins og fram kom í umfjöllun um upplýst samþykki þá er krafa gerð til rannsakenda, til 

dæmis vísindalegrar erfðarannsóknar, að þeir upplýsi þátttakendur um mögulega áhættu 

þess að taka þátt í rannsókn og um þann ávinning sem hugsanlega getur orðið, áður en 

þeir gefa samþykki fyrir þátttöku. Er almennt til þess litið að gagnsemi rannsóknar skuli 

vega meira en skaði sem af henni getur hlotist.154  

Þátttakendur vísindalegrar erfðarannsóknar ættu ekki að þurfa að standa í þeim 

sporum að meta alfarið sjálfir áhættu af erfðarannsókn enda hafa þeir sjaldnast faglega 

þekkingu á eðli og umfangi slíkra rannsókna. Er því nauðsynlegt að aðrir gæti hagsmuna 

þeirra og meti þá áhættu sem af rannsókn getur hlotist, eins og til dæmis sérstök 

siðanefnd. Hér á landi hefur Vísindasiðanefnd því hlutverki að gegna að meta áhættu og 

ávinning af vísindalegri erfðarannsókn. Samkvæmt íslenskum lögum þarf að fá samþykki 

Vísindasiðanefndar fyrir rannsókn áður en leita má til þátttakenda.155   

3.5.1 Áhætta – áhættugreining 

Það sem átt er við með áhættu af þátttöku í vísindalegri erfðarannsókn er mögulegur 

skaði sem af sjálfri rannsókninni getur hlotist, til dæmis með misnotkun persónulegra 

upplýsinga. Ekki er átt við áhættu af þeim óvæntu niðurstöðum sem fram geta komið og 

geta haft klíníska þýðingu fyrir þátttakanda.   

Í því tilfelli er hins vegar átt við áhættu í formi upplýsinga um mögulegan 

erfðasjúkdóm eða líkinda á því að þróa slíkan og flokkast þá sem áhættugreining. Það er 

mikilvægt að gera sér grein fyrir því að endurgjöf erfðaupplýsinga úr vísindalegri 

erfðarannsókn, sem hefur klíníska þýðingu, er ekki sjúkdómsgreining í sjálfri sér heldur 

áhættugreining. Upplýsingarnar sem þátttakanda eru birtar geta verið gagnlegar fyrir 

                                                        
153 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 83 
154 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði Lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 167-168 og Presidental Commission for 

the Study of Bioethical Issues, bls. 44 
155 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði Lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 175 og 
http://www.althingi.is/lagas/144a/2014044.html, gr. 10. Sótt á vef 17. ágúst 2015 

http://www.althingi.is/lagas/144a/2014044.html
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hann og heilbrigðisstarfsfólkið sem hann leitar til því þær geta hjálpað til við 

sjúkdómsgreiningu og meðferð. 156  Áhættugreining getur í þannig tilfellum talist til 

persónulegs eða klínísks ávinnings. Núorðið er fjallað um heilbrigði og sjúkdóma á 

þennan hátt, í formi áhættugreiningar og þannig reynt að aðgreina og flokka, sjúkdóma 

og sjúklingahópa.157  

Í samhengi við siðalögmálið um velferð kemur fram að ef niðurstaða úr 

vísindalegri erfðarannsókn bendi til alvarlegs skaða fyrir þátttakanda, geti endurgjöf talist 

réttmæt því hún geti komið í veg fyrir þann skaða. Á hinn bóginn þá geti það valdið 

þátttakanda skaða, til dæmis í formi kvíða og ótta, að fá birta niðurstöðu sem skortir 

klíníska þýðingu eða gagnsemi tengdri æxlun.158  

Samhengi umræðunnar skiptir því höfuðmáli sem og skilyrðin fyrir réttmæti þess 

að endurgefa erfðaupplýsingarnar. Ef, eða þegar, til þess kemur að endurgefa slíkar 

upplýsingar þyrfti að meta áhættu og ávinning af slíkri endurgjöf, til dæmis af 

þverfaglegri nefnd á vegum stjórnvalda og siðanefnd innan gagnagrunns, eins og ég 

nefndi í öðrum kafla, til þess að meta réttmæti þess að birta slíkar niðurstöður.  

3.5.2 Ávinningur – í þágu vísinda, í þágu almennings, í þágu einstaklings 

Eins og fram kom í fyrsta kafla þá hefur það bein áhrif á möguleika þess að endurgefa 

erfðaupplýsingar hvort hægt er að persónugreina þátttakendur slíkra rannsókna. 

Ávinningur þess að hafa persónugreinanleg gögn hefur hingað til einkum beinst að sviði 

erfðavísindanna sjálfra því með slíkum gögnum er hægt að framkvæma erfðarannsóknir 

sem tengja saman ólíkar breytur um sömu einstalinga og getur það gefið afar gagnlegar 

upplýsingar um áhættuþætti og ættgengi erfðasjúkdóma. Það hefði því í för með sér 

ávinning fyrir vísindin og almenning í formi bættrar þekkingar.  

Með endurgjöf erfðaupplýsinga getur slíkur ávinningur einnig orðið persónulegur, í þágu 

einstaklings. 

3.5.3 Vísindaleg erfðarannsókn – klínísk erfðarannsókn 

Áhætta og ávinningur vísindalegrar erfðarannsóknar og klínískrar erfðarannsóknar hafa 

verið ólík á þann hátt, að þátttakendur vísindarannsóknar taka þátt í sköpun almennrar 

                                                        
156 Burke et al., „Return of Results: Ethical and Legal Distinctions Between Reasearch and Clinical Care,“ bls. 108 
157 Boeckhout og Douglas, „Governing the research-care divide in clinical biobanking: Dutch perspectives.“ 
158 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 79 
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þekkingar og taka á sig mögulegan skaða í þágu ávinnings annarra. Um vísindalegar 

rannsóknir hefur verið tiltöllega stíft regluverk vegna þeirrar áhættu sem lögð er á 

þátttakendur í þágu ávinnings annarra og vegna þess að um er að ræða rannsóknir á 

óstaðfestum tilgátum um sjúkdóma eða meðferð. Persónulegur ávinningur þeirra er ekki 

endilega í réttu hlutfalli við mögulega áhættu sem þeir taka með þátttöku sinni því hún 

hefur hingað til verið í formi almennrar þekkingar.159   

Í klínískri erfðarannsókn er skaði hins vegar metinn með tilliti til persónulegs 

ávinnings þess sem í þá rannsókn fer. Um slíka rannsókn hefur ekki þurft jafn stíft 

regluverk því hagsmunir einstaklingsins er í fyrirrúmi og byggir rannsókn vanalega á 

aðgerðum sem hafa sannanlegan ávinning og ásættanlega áhættu. 160   

Siðferðileg málefni hafa því verið ólík, varðandi niðurstöður rannsókna, á þessum 

tveimur sviðum og þátttakendur vísindalegra erfðarannsókna hafa hingað til ekki getað 

búist við sama ávinningi af persónulegum erfðaupplýsingum og þeir sem fara í klíníska 

erfðarannsókn enda hefur það beinlínis þótt rangt að skapa slíkar væntingar. Eins og áður 

hefur komið fram getur það valdið meðferðarmisskilningi (therapeutic misconseption) ef 

hlutverk vísindalegra erfðarannsókna er óljóst hvað klínískan ávinning varðar.  

Er mikilvægt að þessar upplýsingar komi fram þegar rætt er um mögulegan 

ávinning af vísindalegri erfðarannsókn svo þátttakandur misskilji ekki tilgang þeirra og 

geri sjálfkrafa ráð fyrir klínískum niðurstöðum. Þótt slíkar niðurstöður geti vissulega 

komið fram, jafnvel mjög líklega, í formi óvæntra niðurstaðna þá ætti að útskýra vel 

þennan greinarmun og þær persónulegu niðurstöður sem þátttakendur geti búist við að fá 

í hendurnar.  

3.5.4 Áhætta – ávinningur  

Áhætta og ávinningur eru gildishlaðin orð en um er að ræða gildi sem færa má góð rök 

fyrir út frá hagsmunum einstaklings og siðferðilegum verðmætum. Þau verðmæti sem eru 

í húfi varðandi áhættu og ávinning tengjast siðalögmálinu um velferð einstaklings og 

skaðleysi hans.  

                                                        
159 Sama rit, bls. 77 og Beauchamp og Childress, Principles of Biomedical Ethics, Bls. 331  
160 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls. 77 og Beauchamp og Childress, Principles of Biomedical Ethics, 
bls. 331  
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Líf, heilsa og heilbrigði eru verðmæti og hagsmunir sem flestir einstaklingar vilja 

vernda og hlúa að. Má því segja að endurgjöf erfðaupplýsinga, um niðurstöður sem ógna 

þessum verðmætum, sé ávinningur fyrir þátttakanda. 

Aðrir hagsmunir sem flestir einstaklingar meta mikils eru persónuupplýsingar og 

friðhelgi einkalífs. Þátttaka í vísindalegri erfðarannsókn getur ógnað þessum hagsmunum 

því ekki er algjörlega hægt að tryggja öryggi persónulegra gagna og telst hún því til 

áhættu.161 Er því hægt að líta á erfðaupplýsingar bæði sem ávinning og sem áhættu, allt 

eftir samhengi umræðunnar.  

Eins og önnur gildi þá geta þau þróast og breyst með nýrri þekkingu og 

reynslu.162 Er því mikilvægt að meta áhættu og ávinning af endurgjöf erfðaupplýsinga 

jafnóðum og nýjar áskoranir birtast.163 Í ljósi hraða vísindalegrar þróunar nefni ég enn og 

aftur ráðgefandi nefndir, bæði á meðal stjórnvalda og innan gagnagrunna, til þess að 

takast á við slíkar áskoranir um leið og þær birtast.  

 Með velferð þátttakenda að leiðarljósi er rannsakendum skylt að forðast það að 

valda augljósum skaða. Það er hins vegar aldrei alveg hægt að tryggja skaðleysi allra 

þátttakenda enda er tiltekin í samþykkisferli sú áhætta sem mögulega getur hlotist af 

rannsókn. Það þarf að meta slíka áhættu með tilliti til ávinnings og ætti hann að vera 

meiri en hugsanlegur skaði, eins og áður hefur komið fram.  

Í sambandi við endurgjöf erfðaupplýsinga ætti einmitt að meta mögulegan 

ávinning fyrir þáttakanda af slíkum upplýsingum með tilliti til þess skaða sem hugsanlega 

getur orðið og ætti ávinningur að vera meiri en áhættan. Jafnframt er mikilvægt að greina 

á milli þess skaða sem hlotist getur af sjálfri endurgjöf erfðaupplýsinga og þeirrar 

skaðsemi sem liggur í niðurstöðunni sjálfri.164  

Með þessu er átt við að niðurstaða getur annars vegar verið þannig, að hún bendi 

sterklega til alvarlegrar hættu sem geti skaðað þátttakanda eða jafnvel ógnað lífi hans en 

það væri hægt að bregðast við henni með klínískri umönnun, til dæmis læknismeðferð. Er 

hér átt við skaðsemi sem liggur í niðurstöðunni sjálfri. Hins vegar getur verið um að ræða 

niðurstöðu sem hefur annað hvort litla áhættugreiningu eða mikla áhættugreiningu, sem 

ekki er hægt að bregðast við með klínískri umönnun. Endurgjöf hefði því í raun ekki 

                                                        
161 Nuffield Council on Bioethics, bls. 34  
162 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 116 
163 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls.  48 
164 Sama rit, bls. 84 
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klíníska þýðingu fyrir þátttakandann og gæti valdið hjá honum kvíða og ótta vegna 

sjúkdómsástands sem mögulega vofir yfir, einhvern tíma í óljósri framtíð. Er hér átt við 

skaðsemi sem hlotist getur af sjálfri endurgjöf erfðaupplýsinga, til dæmis í formi 

sálrænna þátta.  

3.5.5 Meginávinningur og áhætta endurgjafar 

Í mínum huga er megin ávinningur endurgjafar erfðaupplýsinga þegar um lífshættulegt 

ástand eða umtalsverða áhættu er að ræða og hægt er að nýta upplýsingarnar í klínískri 

umönnun þátttakandans, til dæmis sjúkdómsgreina fyrr en ella, veita áhrifaríkari meðferð, 

efla eftirlit og forvarnir. Í því tilfelli getur hún komið í veg fyrir skaða.  

Sá skaði sem ég tel felast í endurgjöf erfðaupplýsinga tengist ótta og kvíða sem 

þátttakandi getur upplifað, þegar hann fær upplýsingar í hendurnar um áhættu á að fá eða 

þróa með sér alvarlegan sjúkdóm sem ekkert er hægt að gera við. Það er ekki sjálfgefið 

að allir vilji vita um slíkt og getur endurgjöf því í þannig tilfellum valdið skaða.  

Annað sem ég tel áhættusamt er ógn við persónuvernd og friðhelgi einkalífs þegar 

persónulegar upplýsingar, í formi lífsýna eða annarra gagna, flæða á milli rannsakenda og 

jafnvel á milli landa. Í þeim tilfellum þarf, að mínu mati, að vera skýrt hver ber ábyrgð á 

gögnunum og hvaða verkferlum skal fylgja, þegar fram koma óvæntar niðurstöður sem 

geta haft klíníska þýðingu.  

 

3.6 Áreiðanleiki niðurstaðna 

Eitt af þeim skilyrðum sem nefnt hefur verið varðandi endurgjöf erfðaupplýsinga er 

áreiðanleiki niðurstaðna. Hafa komið fram þau ráð að kanna eigi bæði áreiðanleika 

greiningar (analytic validity) og klínískan áreiðanleika (clinical validity) áður en boðið er 

upp á endurgjöf erfðaupplýsinga.165 Hugtakið áreiðanleiki er hins vegar óljóst eitt og sér 

og hafa skilgreiningar þess og notkun verið mismunandi í tengslum við umræðu um 

endurgjöf erfðaupplýsinga, hjá hinum ýmsu höfundum sem fjallað hafa um málið.166    

                                                        
165 Wolf et al., „Managing incidental findings in human subjects research: analysis and recommendations,“ bls. 13  
166 Eckstein et al., „A Framework for Analyzing the Ethics of Disclosing Genetic Research Findings,“The Journal of Law, Medicine 
and Ethics 2/42 (2013), bls. 1 
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3.6.1 Áreiðanleiki greiningar 

Í mörgum skilgreiningum kemur fram að áreiðanleiki greiningar sé nákvæm spá um hvort 

erfðafræðilegt afbrigði sé til staðar eða ekki hjá þátttakanda erfðarannsóknar.167   

Bartha M. Knoppers og félagar skilgreina hugtakið sem gilda niðurstöðu sem 

gerir nákvæma og áreiðanlega grein fyrir ákveðnu erfðafræðilegu afbrigði, eins og 

kirnisröð (nucleotide) og tjáningu erfðasniðs (gene expression profile). 168  Vardit 

Ravitsky og Benjamin S. Wilford koma með svipaða skilgreiningu en bæta við að 

nákvæmni og áreiðanleiki þurfi bæði að koma fram á rannsóknarstigi, við þróun 

mælikvarða, og á klínísku umsóknarstigi, þar sem krafist er mats frá óháðri 

rannsóknarstofu og gæðaeftirlits.169 Wolf og félagar nefna að ganga þurfi úr skugga um 

hvort niðurstaðan sé raunverulega til staðar, hvort hún eigi við réttan þátttakanda, fá mat 

sérfræðings á gildi hennar eða senda hana til greiningar á viðurkenndri rannsóknarstofu 

(Clinical Laboratory Improvement Amandments, CLIA). 170  Í skýrslu siðanefndar á 

vegum forsetaembættis Bandaríkjanna (Presidential Commission for the study of 

Bioethical Issues) er tölfræðilegur áreiðanleiki skilgreindur sem nákvæmni og 

samkvæmni niðurstaðna, auk þess sem mælt er með greiningu á viðurkenndri 

rannsóknarstofu.171  

Allar þessar hugmyndir hníga í sömu átt, að meta hvort niðurstaða sé 

raunverulega til staðar og hver þýðing hennar er fyrir þátttakanda. 

3.6.2 Klínískur áreiðanleiki 

Sömu vandkvæði eiga við varðandi skilning á hugtakinu klínískur áreiðanleiki en 

skilgreiningar hafa verið ólíkar hjá mismunandi höfundum.   

Sumir beina sjónum að niðurstöðunni sjálfri og tengslum hennar við klínískt 

ástand en aðrir líta til þýðingar eða gildis hennar. 172  Í skilgreiningu Ravitskys og 

Wilfonds á klínískum áreiðanleika er vísað til gæða og fjölda reynslugagna varðandi 

tengsl milli arfgerðar og klínísks ástands, til dæmis varðandi aukna eða minnkaða áhættu 

                                                        
167 Sama rit, bls. 10 
168 Knoppers, „Population studies: return of research results and incidental findings Policy Statement,“ 245-247 
169 Ratvitsky og Wilford, „Disclosing Individual Genetic Results to Research Participants,“ The American Journal of Bioethics 6 
(2006) 
170 Wolf et al., „Managing incidental findings in human subjects research: analysis and recommendations,“.bls. 13 
171 Presidental Commission for the Study of Bioethical Issues, bls 79-80 
172 Eckstein et al., „A Framework for Analyzing the Ethics of Disclosing Genetic Research Findings,“ (2013), bls. 12 
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á ákveðnu ástandi.173 Er hér litið á niðurstöðuna sjálfa og tengsl hennar við klínískt 

ástand. Wolf og félagar og Fabsitz og félagar tengja hins vegar klínískan áreiðanleika 

rannsóknarniðurstöðunnar við mögulegan heilsufars eða æxlunar ávinning fyrir 

þátttakanda.174  Líta þau því aðallega til þýðingar hennar eða gildis fyrir þátttakanda 

vísindalegrar erfðarannsóknar. Mildred K. Cho fellir tölfræðilegan og klínískan 

áreiðanleika saman í mat á hversu sterk tengsl eru á milli arfgerðar og svipgerðar og hvert 

forspárgildið er.175  

 

3.7 Greining á starfsskyldum 

Þeir aðilar sem málefni um endurgjöf erfðaupplýsinga einstaklings úr vísindalegri 

erfðarannsókna, sem hefur klíníska þýðingu, snertir hvað mest eru rannsakendur, 

þátttakendur og heilbrigðisstarfsfólk. Allir þessir ólíku hagsmunaaðilar hafa 

hlutverkabundnar skyldur, bera ábyrgð og hafa réttindi. Starfsstéttir eru auk þess með 

skráðar og óskráðar siðareglur, leiðbeinandi reglur um góða háttsemi í starfi, og á það við 

um rannsakendur og heilbrigðisstarfsfólk í þessu tilfelli. Það er mikilvægt að rýna vel í 

ólíkar starfsskyldur rannsakenda annars vegar og heilbrigðisstarfsfólks hins vegar, því 

það tengist skilyrðum fyrir réttmæti þess að endurgefa fyrrgreindar upplýsingar, við 

hvaða aðstæður það ætti að vera og hver ætti að láta vita.   

 Eins og ég fjallaði lítillega um í fyrsta kafla þá hafa rannsakendur og 

heilbrigðisstarfsfólk ólíkar starfsskyldur í hefðbundnum skilningi starfs síns. 

Rannsakandi starfar í þágu vísinda og er markmið erfðarannsókna að skapa vísindalega 

þekkingu í þágu almannahags. Heilbrigðisstarfsfólk starfar í þágu heilbrigðis og er 

markmið þess að bæta heilsu einstakra skjólstæðinga. Samkvæmt þessum hefðbundna 

skilningi geta klínískar erfðarannsóknir haft persónulegt meðferðargildi fyrir skjólstæðing 

en vísindalegar erfðarannsóknir ekki.176   

                                                        
173 Ratvitsky og Wilford, „Disclosing Individual Genetic Results to Research Participants.“  
174 Wolf et al., „ Managing incidental findings and research results in genomic research involving biobanks and archived data sets,“ 
bls. 378 og Fabsitz et al., „Ethical and Practical Guidelines for Reporting Genetic Research Results To Study Participants: Updated 

Guidelines from an NHLBI Working Group,“ bls. 565  
175 Cho, „Understanding Incidental Findings in the Context of Genetics and Genomics,“ Journal of Law, Medicine and Ethics (2008), 
bls. 282  

176 Sigurður Kristinsson, „Siðfræði rannsókna og siðanefndir,“  Handbók í aðferðafræði og rannsóknum í heilbrigðisvísindum, Ritstj. 

Sigríður Halldórsdóttir og Kristján Kristjánsson, Háskólinn á Akureyri (2003), bls. 167 
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Nú er hins vegar svo komið að þessi mörk eru ekki jafn klippt og skorin eins og 

áður og mikilvægar upplýsingar geta komið fram við vísindarannsókn sem hafa klíníska 

þýðingu fyrir þátttakanda og tæknilegur möguleiki að koma þeim til skila. Það getur haft 

áhrif á skilning á starfsskyldum rannsakenda en fram að þessu hafa skyldur þeirra verið 

ólíkar skyldum heilbrigðisstarfsfólks.  

3.7.1 Neikvæð/jákvæð skylda – Neikvæður/jákvæður réttur 

Eins og fram kom í umfjöllun um rétt til þess að vita og rétt til þess að vita ekki þá getur 

skylda annars vegar verið neikvæð skylda, taumhaldsskylda, og hins vegar jákvæð 

skylda, verknaðarskylda. Kallast þessar skyldur á við réttindi og ver taumhaldsskyldan 

neikvæð réttindi, griðarétt, og verndar mikilvæg grið einstaklinga. Jákvæður réttur, 

gæðaréttur, gerir hins vegar tilkall til verknaðarskyldu, til ákveðinna gæða sem aðrir geta 

veitt. Ef siðferðilegu skyldurnar, taumhaldsskylda og verknaðarskylda rekast á þá er það 

almenn regla að verknaðarskyldan víki.177  

3.7.2 Skylda – Réttur – Ábyrgð 

Þessi aðgreining á neikvæðri og jákvæðri skyldu og neikvæðum og jákvæðum rétti sem 

þær kallast á við, er gagnleg til greiningar á þeim skyldum sem á hagsmunaaðilum hvíla.   

Skylda rannsakenda hefur fyrst og fremst verið taumhaldsskylda og samkvæmt 

hefðbundnum skilningi á starfshlutverki rannsakenda hafa þeir hvorki borið skyldu né 

haft rétt til þess að koma persónulegum upplýsingum aftur til þátttakenda. Ábyrgð þeirra 

hefur fyrst og fremst verið gagnvart vísindunum og samfélaginu, í formi þess að bæta 

vísindalega þekkingu, og þátttakendum, með því að virða griðarétt þeirra, háð þeim 

skilningi sem settur hefur verið í starfshlutverk þeirra.  

Heilbrigðisstarfsfólk hefur hvort tveggja verknaðarskyldur og taumhaldsskyldur 

við sjúklinga og er sú fyrrnefnda ríkjandi. Ábyrgð heilbrigðisstarfsfólksins er fyrst og 

fremst gagnvart skjólstæðingum og samfélaginu, í stærra samhengi í tengslum við 

heilsuvernd og eflingu. Varðandi erfðaupplýsingar til skjólstæðinga, eftir klíníska 

erfðarannsókn, ber heilbrigðisstarfmanni að koma upplýsingum til skila nema 

skjólstæðingurinn taki sjálfur þá ákvörðun að vilja ekki fá þær upplýsingar. Hann hefur 

rétt á því að ákveða sjálfur hvort hann vilji fá upplýsingar birtar eða ekki, og ef hann 

                                                        
177 Vilhjálmur Árnason, Siðfræði lífs og dauða. Erfiðar ákvarðanir í heilbrigðisþjónustu, bls. 90 og 91 
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ákveður að vilja þær ekki víkur verknaðarskylda starfsmannsins fyrir taumhaldsskyldunni 

og hann heldur að sér höndum. Er hér um að ræða virðingu fyrir skjólstæðingi sem 

persónu, sem og sjálfræði hans og gildismati. 

Allt frá tímum Hippokratesar hefur verið skylda lækna að forðast að valda 

sjúklingum skaða. Á þetta enn við um heilbrigðisstarfsfólk en í ljósi óskýrari marka 

vísindalegra erfðarannsókna og klínískrar umönnunar þá má velta því fyrir sér að þegar 

rannsakandi hefur í fórum sér upplýsingar um lífshættulegt ástand þátttakanda, beri 

honum hugsanlega skylda til þess að koma þeim upplýsingum til skila til þess að forða 

honum frá skaða. Væri það þá undantekning frá taumhaldsskyldu samkvæmt núverandi 

skilningi á starfshlutverkum. 

 

3.7.3 Réttur og ábyrgð þátttakenda 

Hvað vísindalegar erfðarannsóknir varðar hefur þátttakandi ekki haft sama rétt á 

persónulegum upplýsingum eins og þegar um klínískar erfðarannsóknir er að ræða. Í 

vísindarannsókn hefur griðaréttur hans verið ríkjandi en í heilbrigðisþjónustu er það 

gæðaréttur. Ef þátttakandi samþykkir að taka þátt í vísindarannsókn, vitandi að 

persónulegar niðurstöður verði ekki endurgefnar, þá á hann í raun ekki rétt á þeim og 

engin bein skylda sem hvílir á rannsakendum að koma þeim til skila.   

Í breyttu umhverfi vísindasamfélagsins hníga hins vegar rök að því að í sumum 

tilvikum sé rannsakendum skylt að láta vita af þýðingarmiklum upplýsingum, einkum ef 

um líf eða dauða er að tefla, eins og ég nefndi áður. Fellur það undir undantekningu frá 

taumhaldsskyldunni og réttlætir þannig að verja þurfi mikilvægt siðferðilegt verðmæti, líf 

viðkomandi einstaklings. Getur verið gífurlega mikilvægt fyrir rannsakanda að hafa 

möguleika á að koma slíku til skila því það er siðferðilega óviðunandi að hafa vitneskju 

um lífhættulegt ástand og hafa ekki leið til þess að koma henni til skila, jafnvel þó 

rannsakandi vit ekki hver á í hlut. Tengist þessi umfjöllun siðferðilegum verðmætum í 

húfi og vega þarf og meta vægi þeirra, með tilliti til allra þeirra sem að málum koma. 

Hagsmunir fleiri aðila geta verið í húfi, til að mynda annarra fjölskyldumeðlima.  

Ábyrgð þátttakanda er fyrst og fremst gagnvart sjálfum sér en hún getur þó einnig 

snúið að fjölskyldumeðlimum og samábyrgð í þágu almannahags. Varðandi ábyrgð á 

sjálfum sér hafa verið færð fyrir því rök að manneskjum beri siðferðileg skylda til þess að 



69 

sýna sjálfum sér virðingu og láti ekki misnota sig auk þess þær beri sjálfar ábyrgð á 

gjörðum sínum. 178  Er þessi skoðun grundvölluð á skyldusiðfræði Kants. Hvað 

vísindalegar erfðarannsóknir varðar þá ætti fólk því sjálft að gera kröfu um upplýsingar, 

líta á málefni slíkra rannsókna með gagnrýnum huga og vera vakandi fyrir þeim atriðum 

sem snerta líf þeirra sjálfra.  

Samkvæmt þessu er það ekki einungis á ábyrgð þeirra sem framkvæma 

vísindalegar erfðarannsóknir eða samfélagsins að koma slíkum upplýsingum til 

þáttakenda því einstaklingar bera líka ábyrgð á því að sækjast eftir þeim eða hafna þeim. 

Það er hins vegar algjörlega á ábyrgð rannsakendanna og samfélagsins að sjá til þess að 

slíkar upplýsingar séu til staðar, að þær séu aðgengilegar og gagnlegar.  

Ábyrgð þátttakanda gagnvart ættingjum snýr að því að erfðaupplýsingar um 

einstakling eru ekki einkamál hans vegna þess að slíkar upplýsingar segja jafnframt til 

um erfðaþætti annarra fjölskyldumeðlima. Ætti þátttakandi því að taka slíkt inn í 

heildarmyndina og í raun upplýsa nána ættingja um möguleikann á því að fram komi 

erfðaupplýsingar sem geti haft klíníska þýðingu og verði endurgefnar. Hefðu aðrir 

fjölskyldumeðlimir þá tækifæri til að gera upp hug sinn varðandi hvort þeir sjálfir vilji 

vita af efðaupplýsingunum eða ekki. Tel ég það einnig á ábyrgð þátttakandans, ef hann 

fær birtar upplýsingar sem hafa klíníska þýðingu, að koma þeim til skila til ættingja.   

Varðandi samábyrgð þá hefur verið í auknum mæli höfðað til samábyrgðar 

meðborgaranna varðandi þátttöku í vísindalegum erfðarannsóknum enda markmið þeirra 

og hlutverk að bæta þekkingu í þágu almannahags.179 Þetta er göfug hugsjón og mikilvæg 

í samfélagi manna en hana ber þó að líta gagnrýnum augum, eins og allt annað, og líta til 

fyrrgreindrar ábyrgðar einstaklings gagnvart sjálfum sér. Eins og ég hef rætt um áður, tel 

ég það skipta máli í því samhengi að einstaklingur finni hjá sér innri hvöt til þess að 

leggja vísindunum, og þar með samfélaginu lið en ekki óbeina, ytri kröfu til þátttöku í 

nafni samábyrgðar. Væri slíkt jafnvel dæmi um lárétt vald í anda Foucault,180 þar sem 

höfðað er til samvisku samborgaranna um að leggja sitt að mörkum í ljósi almannahags 

en ekki til sjálfráða, upplýstrar ákvörðunar mögulegra þátttakenda.  

                                                        
178 Hill, „Servility and Self-Respect.“ Ethics in Practice, ritstj. LaFollette, H. (Blackwell Publishing Ltd, 2007) 
179 Knoppers, „From the Right to Know to the Right Not to Know“, Journal of Law, Medicine and Ethics, (2014), bls. 3 og 21-22 og 

Häyry og Takala, „American principles, European values and the mezzanine rules of ethical genetic databanking.“  The Ethics and 
Governance of Human Genetic. Databases, European Perspectives, bls. 31-32 
180 Vilhjálmur Árnason, „Lífpólitík í lýðræðissamfélagi“,Siðfræði og samfélag, bls. 167 
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3.7.4 Að vernda líf – hlúa að lífi 

Í samhengi við umfjöllunina fram að þessu tel ég greinarmuninn á því að vernda líf og 

hlúa að lífi skipta máli. Líf er eitt mikilvægasta siðferðilega verðmæti flestra manneskja. 

Samkvæmt því er þess vegna réttlætanlegt að bregðast við „ástandi“ sem ógnað getur lífi 

manneskju. Það er hægt að líta á líf bæði sem grið, sem þarfnast verndar, og gæði, sem 

þarf að hlúa að. Ef vernda á líf kallar það á taumhaldsskyldu, til dæmis að taka ekki líf, 

en ef hlúa að lífi kallar það á verknaðarskyldu, til dæmis bregðast við „ástandi“ með 

aðgerðum svo líf fjari ekki út. Ég tiltók í kaflanum um rétt til þess að vita og rétt til þess 

að vita ekki að möguleg undantekning frá taumhaldsskyldu rannsakenda væri einmitt 

þegar verja þurfi líf.  

 

3.8 Klínísk þýðing 

Það skiptir meginmáli í samhengi umræðunnar hvaða skilningur er lagður í niðurstöðu 

sem hefur „klíníska þýðingu“. Rétt eins og með áreiðanleika niðurstaðna þá hafa 

skilgreiningar verið mismunandi hjá ólíkum höfundum, sem fjallað hafa um efnið.   

Eins og fram kom í öðrum kafla er óleyst hvort nálgunin eigi að vera læknismiðuð 

eða þátttakendamiðuð. Læknismiðaða nálgunin hefur að leiðarljósi hvort hægt er að 

bregðast við niðurstöðunni á klínískan hátt og koma þar með í veg fyrir þann skaða sem 

annars gæti orðið. Væri það til dæmis nákvæmari sjúkdómsgreining, betri meðferð, ný lyf 

og eftirlit. Þátttakenda miðaða nálgunin felst hins vegar í því hvað þátttakendurnir sjálfir 

meta mikilvægar niðurstöður. Geta það jafnvel verið upplýsingar sem ekki er hægt að 

bregðast við með klínískri umönnun heilbrigðisstarfsfólks en geta hugsanlega gefið 

þátttakendum upplýsingar sem væru gagnlegar í forvarnarskyni.181  

Sú nálgun sem ég tel réttlæta endurgjöf erfðaupplýsinga úr vísindalegri 

erfðarannsókn er sú sem kölluð er læknismiðuð nálgun. Grundvallast það meðal annars af 

staðreyndum um markmið og tilgang vísindalegra erfðarannsókna, hlutverkabundnum 

skyldum rannsakenda, réttindum þátttakenda og siðalögmálum þessu tengdu, sem ég hef 

fjallað ítarlega um fram að þessu.   

Eins og staðan er í dag þá eru enn mörk á milli vísindalegra og klínískra 

erfðarannsókna þótt þau séu að þynnast. Starfsskyldur hvors sviðs fyrir sig eru ólíkar, 

                                                        
181 Eckstein et al., „A Framework for Analyzing the Ethics of Disclosing Genetic Research Findings,“ bls. 13 
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eins og fram hefur komið, sem og réttindi þátttakenda slíkra rannsókna. Almennt séð hafa 

þátttakendur ekki haft rétt á upplýsingum úr slíkum rannsóknum auk þess sem 

rannsakendur hafa ekki borið sömu skyldu og ábyrgð á því að koma persónulegum 

erfðaupplýsingum til þátttakenda, eins og þeir sem starfa á klínísku sviði.  

Hins vegar, í ljósi þeirra breytinga sem eiga sér stað og bresta í mörkum á milli 

þessara sviða, þá hníga rök að því að í ákveðnum tilfellum sé siðferðileg skylda að láta 

þátttakanda vita af óvæntri niðurstöðu og rannsakendur beri ábyrgð á því að koma henni 

til skila. Um þessa staðreynd er mikil samstaða meðal þeirra sem fjallað hafa um efnið og 

þeirra sem starfa innan vísindanna, en það er hins vegar himinn og haf á milli hugmynda 

um skilyrði sem talin eru geta réttlætt slíka endurgjöf.  

 

3.9 Skilyrði fyrir réttmæti endurgjafar 

Ég hef fram að þessu fjallað um þau siðferðilegu álitamál sem ég tel tengjast endurgjöf 

erfðaupplýsinga úr vísindalegri erfðarannsókn, sem hafa klíníska þýðingu. Nú er komið 

að því að draga þá umfjöllun saman og setja fram skilyrði sem að mínu mati geta réttmætt 

endurgjöf slíkra upplýsinga.  

3.9.1 Stutt samantekt  

 Þverfagleg nefnd; í mínum huga ætti að vera starfandi ráðgefandi nefnd á vegum 

stjórnvalda, alþjóðastofnana og innan gagnagrunna. Stjórnvöld legðu línurnar með 

regluverki og settu fram skilyrði fyrir réttmæti endurgjafar erfðauppýsinga. Tel ég 

æskilegt að slíkt sé framkvæmt jafnóðum og nýjar áskoranir birtast. 

Alþjóðastofnanir legðu línur og settu fram regluverk sem hægt væri að styðjast 

við í alþjóðlegu samhengi. Nefnd innan gagnagrunns tækist á við siðferðileg 

álitamál, sem tengjast óvæntum erfðaupplýsingum sem varða lífsýni innan 

stofnunar, myndi meta gildi þeirra út frá siðferðilegum viðmiðum og regluverkum 

sem stjórnvöld hafa mótað. Nefndin hefði það hlutverk að koma þeim sem talin 

eru uppfylla skilyrði endurgjafar áleiðis til opinberrar stofnunar sem myndi meta 

og meðhöndla slík gögn.  

 Í hefðbundnum skilningi eru skýr mörk á milli vísindalegra erfðarannsókna og 

klínískra erfðarannsókna; ríkjandi skylda rannsakenda vísindarannsókna er 
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taumhaldsskylda og rannsakenda klínískra rannsókna verknaðarskylda; 

rannsakandi vísindarannsókna ber ekki ábyrgð á að koma persónulegum 

upplýsingum til þátttakenda, klínískur rannsakandi ber ábyrgð á því að koma 

persónulegum upplýsingum til skila ef þátttakandi vill fá þær birtar; almennt er 

ekki réttur á birtingu persónulegra upplýsinga hjá þátttakendum vísindalegrar 

erfðarannsóknar en þátttakendur klínískra erfðarannsókna eiga rétt á slíkum 

upplýsingum. 

 Rannsóknarniðurstöður einstaklings og tilviljanakenndar niðurstöður úr 

vísindalegri erfðarannsókn munu mjög sennilega koma fram við einhverja 

erfðarannsókn í nánustu framtíð og geta þær haft klíníska þýðingu fyrir 

þátttakanda. Nú um mundir snýst umræðan um að koma þessum upplýsingum til 

skila, finna tengingu, skilyrði, og brúa bilið yfir til klínískrar umönnunar. 

 Ég tel að ekki eigi að rjúfa mörkin á milli vísindalegra erfðarannsókna og 

klínískra umönnunar. Hins vegar þarf að endurskilgreina hlutverkabundnar 

skyldur og ábyrgð rannsakenda og rétt þátttakenda slíkra rannsókna, í ljósi nýrra 

áskorana. Í ákveðnum tilvikum hníga rök að því að rannsakandi beri skyldu og 

ábyrgð á því að koma óvæntum niðurstöðum til þátttakanda. Mikilvægt er að 

skilyrði þessara ákveðnu tilvika séu skýr.  

 Ég tel að rannsakendur sem stunda vísindalegar erfðarannsóknir ættu almennt 

ekki að fara inn á svið klínískrar umönnunar. Það þarf að hafa í huga varðandi 

aðstæður og leiðir til að koma upplýsingum til skila.   

 Æskilegt væri að endurskoða form upplýsts samþykkis þannig að þátttakendur 

geti komið aftur að ákvarðanatöku tengdum rannsóknum framtíðarinnar, meta rétt 

þátttakenda til þess að vita og vita ekki, meta ávinning og áhættu jafnóðum og 

nýjar áskoranir birtast sem og áreiðanleika niðurstaðna og klíníska þýðingu. 

3.9.2 Skilyrði endurgjafar 

Sterk siðferðileg rök styðja réttmæti þess að endurgefa þátttakandum vísindalegrar 

erfðarannsóknar niðurstöður í ákveðnum tilfellum, þegar vernda þarf líf og þegar hægt er 

að bæta lífslíkur með klínískri umönnun.   
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Út frá greiningu minni í þessum kafla tel ég siðferðilega réttlætanlegt að bregðast 

við upplýsingum þegar ekki fer á milli mála að um lífshættulegt ástand er að ræða, 

greining niðurstaðna er áreiðanleg sem og klínískur áreiðanleiki. Hefði slík niðurstaða 

klíníska þýðingu í þeim skilningi að hægt er að bregðast við og hafa umtalsverð áhrif á 

ferli sjúkdóms. 

Sum tilvik eru hins vegar vandasöm og falla ekki að bráðri lífshættu, til dæmis þar 

sem áhætta er mikil og hægt er að hafa umtalsverð áhrif á ferli sjúkdóms, þó ekki 

örugglega bjarga lífi. Tel ég að ef áreiðanleiki greiningar og klínískur áreiðanleiki 

staðfesti umtalsverða áhættu sé réttlætanlegt að flytja upplýsingarnar yfir til 

heilbrigðiskerfisins og þær yrðu meðhöndlaðar þar eins og ef um lífshættulegt ástand er 

að ræða, eins og kemur fram í skilyrðunum hér á eftir. Myndi þetta til dæmis eiga við um 

þá sem eru með áreiðanlega greiningu á stökkbreyttu BRCA2 en það verður nánar rætt í 

4. kafla. 

Ég tel hins vegar ekki réttlætanlegt að endurgefa upplýsingar út frá litlum 

líkindum á áhættu um alvarlegan sjúkdóm, niðurstöðu sem skortir áreiðanleika greiningar 

og klínískan áreiðanleika. Hefði slík niðurstaða ekki klíníska þýðingu og væri því ekki 

væri hægt að bregðast við með því að hafa áhrif á ferli sjúkdóms.  

Ég er ekki að draga úr mikilvægi slíkra upplýsinga fyrir einstaklinga, því þær geta 

án efa verið gagnlegar fyrir þá sem vilja fá slíkar niðurstöður, en það er ekki siðferðilega 

réttlætanlegt að endurgefa þær eftir vísindalega erfðarannsókn. Grundvallast það meðal 

annars af hlutverki og markmiði slíkra rannsókna, starfsskyldum rannsakenda og rétti 

þátttakenda, eins og staðan blasir við í dag. 

 

Skilyrði fyrir réttmæti endurgjafar: 

(i) Niðurstaða bendir með óyggjandi hætti til lífshættulegs ástands eða umtalsverðrar 

áhættu og hefur þar með klíníska þýðingu fyrir þátttakanda.  

(ii) Hægt er að bregðast við með klínískri umönnun sem bætir lífslíkur; meðferð, forvörn 

eða eftirliti. 

(iii) Áreiðanleiki niðurstaðna er tryggður; bæði greining niðurstaðnanna sjálfra og 

klínískur áreiðanleiki.   
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(iv) Ávinningur af upplýsingum meiri en áhætta; upplýsingar geta komið í veg fyrir 

skaða. 

(v) Þátttakandi hefur samþykkt endurgjöf erfðaupplýsinga til heilbrigðiskerfisins og að 

erfðaráðgjafi þar starfandi taki á móti þeim upplýsingum og muni síðan veita honum þær 

í samtali; hann á rétt á því að ákveða sjálfur hvort hann samþykki eða hafni endurgjöf 

slíkra upplýsinga og grundvallast það af virðingu fyrir honum sem manneskju með 

sjálfráðan vilja og gildismat.  

 

Skilyrði (i) – (v) gilda almennt um réttmæti endurgjafar erfðaupplýsinga sem hafa 

klíníska þýðingu. Við sérstakar aðstæður má hins vegar gera undantekningu frá lið (v) ef 

skilyrði (i) um lífshættulegt ástand er uppfyllt. Þyrfti að vera skýr áreiðanleiki á því að 

um lífshættlegt ástand sé að ræða ekki eingöngu tölfræðilegar líkur. Ég mun ræða slíkar 

spurningar í næsta kafla. 
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3.9.3 Rök sem styðja endurgjöf – rök sem mæla gegn endurgjöf 

Þau rök sem styðja endurgjöf sem mætir ofangreindum skilyrðum eru:  

1) Mikilvæg verðmæti eru í húfi, lífið sjálft og heilbrigði, og trompa þau önnur verðmæti.  

2) Virðing fyrir þátttakanda og sjálfræði hans. Fram koma mikilvægar upplýsingar sem 

varða velferð og hagsmuni einstaklingsins. Án þeirrar vitneskju er einstaklingur ekki laus 

undan innri hömlum varðandi upplýsta ákvarðanatöku sem varðar líf hans og heilbrigði.  

3) Með virðingu fyrir velferð þátttakanda þá skal reynt að forðast skaða. Ef fram koma 

óvæntar erfðaupplýsingar sem benda til skaða fyrir þátttakandann þá er réttlætanlegt að 

láta vita af þeim til þess að forðast þann skaða. Skaðsemi liggur í niðurstöðunni sjálfri.  

 

Þau rök sem mæla gegn endurgjöf erfðaupplýsinga eru:  

1) Virðing fyrir þátttakanda, sjálfræði hans og gildismati. Ef þátttakandi hefur í 

samþykkisferli sagt að hann vilji ekki vita, á að virða rétt hans til þeirrar ákvörðunar. 

Virða skal friðhelgi einkalífs, friðhelgi upplýsinga, þagnarskyldu og trúnað við 

þátttakanda.  

2) Niðurstöður benda ekki til bráðrar lífshættu með óyggjandi hætti.  

3) Ekki er hægt að bregðast við niðurstöðum erfðaupplýsinga með klínískri umönnun. Er 

því rétt að huga að velferð þátttakanda og forðast að valda honum skaða sem getur hlotist 

af slíkum upplýsingum, í formi sálarangistar. Væri jafnvel verið að sjúkdómsvæða 

heilbrigðan einstakling með því að birta honum upplýsingar um ástand sem hann getur 

ekki brugðist við á klínískan hátt. Skaðsemin liggur í sjálfri endurgjöfinni. 

3.9.4 Læknismiðuð nálgun – þátttakendamiðuð nálgun hér? 

Eins og sést á þeim skilyrðum sem ég tel siðferðilega réttlætanleg fyrir endurgjöf, er um 

læknismiðaða nálgun að ræða. Ég tel að stíga þurfi varlega til jarðar varðandi endurgjöf 

erfðaupplýsinga úr vísindalegum erfðarannsóknum því um gjörbreytingu á hlutverki 

slíkra rannsókna er að ræða sem og hlutverkabundnum skyldum þeirra sem við þær 

starfa.  

Mikilvægt er að gera sér grein fyrir því að ekki er verið að halda aftur af 

möguleikum borgaranna til erfðafræðilegrar þekkingar um sjálfa sig því einstaklingum 

stendur til boða að fara í klíníska erfðarannsókn og fá niðurstöðu hennar í hendurnar. Þótt 

einnig séu siðferðileg álitamál tengd slíkum rannsóknum þá snúa þau helst að 
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einstaklingnum sjálfum og ættingjum hans. Ég fer þó ekki nánar inn á þá braut hér því 

þau siðferðilega álitamál tengjast ekki viðfangsefni þessarar ritgerðar.  

 

3.10 Aðstæður endurgjafar 

Ég hef nú rökstutt að endurgjöf erfðaupplýsinga er siðferðilega réttlætanleg í 

afmörkuðum tilvikum og því svarað spurningunni hvort það eigi yfirhöfuð að endurgefa 

slíkar upplýsingar. Ég hef jafnframt svarað spurningunni um skilyrðin fyrir réttmæti 

slíkrar endurgjafar og fært rök fyrir endurgjöf erfðaupplýsinga sem mæta þeim. Nú er 

komið að því að fjalla um við hvaða aðstæður slík endurgjöf ætti að vera, hvernig eigi að 

framkvæma slíkt og hver ætti að láta vita af þessum óvæntu erfðaupplýsingum. Þessar 

spurningar tengjast allar hefðbundnu starfshlutverki rannsakenda og þeim áskorunum 

sem það verður fyrir, við þær breytingar sem eiga sér stað nú um mundir.  

3.10.1 Hver á að láta vita? – skylda og ábyrgð – erfðaráðgjafi 

Í öðrum kafla fjallaði ég um þær hugmyndir sem fram hafa komið varðandi hver ætti að 

endurgefa þátttakendum vísindalegra erfðarannsókna upplýsingar sem hafa klíníska 

þýðingu. Hingað til hefur samband rannsakanda og þátttakanda í slíkum rannsóknum 

almennt ekki verið náið. Þátttakendur veita samþykki fyrir notkun lífsýna og tengdra 

gagna fyrir afmarkaða rannsókn eða fyrir geymslu í gagnagrunni og notkun í fleiri 

rannsóknir í ófyrirsjáanlegri framtíð. Þeir treysta því að um gögnin sé vernd enda fram að 

þessu verið mikil áhersla lögð á orðræðu um verndum persónulegra upplýsinga í 

gagnagrunnum.   

Skylda rannsakenda hefur fyrst og fremst verið þagnarskylda og trúnaður um 

gögnin og niðurstöður einungis settar fram í formi almennra niðurstaðna. Samband 

heilbrigðisstarsfólks og skjólstæðinga byggist hins vegar á nánu sambandi og er 

persónulegur ávinningur skjólstæðings ávallt grundvallaratriði allra rannsókna og 

meðferðarúrræða sem fyrir vali verða. Þagnarskylda og trúnaður er líka til staðar í þeirra 

samskiptum en fagaðili heldur þó engum mikilvægum upplýsingum frá skjólstæðingi sem 

geta haft áhrif á líf og heilsu hans. Læknir getur til að mynda sest niður með sínum 

skjólstæðingi, sagt honum frá alvarlegu heilsufarsástandi og gefið fagleg ráð. Það felst í 

hans starfshlutverki.  
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 Það sem á sér stað nú um mundir með þeirri breytingu sem á sér stað varðandi 

endurgjöf erfðaupplýsinga um einstakling úr vísindalegri erfðarannsókn er gjörbreyting á 

sambandi rannsakanda og þátttakanda. Ef rannsakandi lætur þátttakanda vita af slíkum 

upplýsingum sjálfur, er hann í raun að fara inn á verksvið eða í hlutverk trúnaðarlæknis 

án þess að hafa endilega klíníska reynslu og þekkingu til þess að koma jafn viðkvæmum 

upplýsingum til skila og raun ber vitni. Í mínum huga er hann ekki réttur aðili til þess að 

sinna því hlutverki. Bæði gagnvart rannsakandanum sjálfum sem og þátttakendum. Það 

hafa hins vegar ekki allir trúnaðarlækni eða heimilislækni.  

Í mínum huga ber rannsakandi skyldu og þarf að axla ábyrgð á því að koma 

mikilvægum, persónulegum erfðaupplýsingum til skila, til dæmis til nefndar innan 

gagnagrunns sem færi með slík mál. Ætti það við um alla rannsakendur, hvort sem þeir 

kallast frumrannsakendur eða annars stigs rannsakendur og tel ég að það ættu að vera 

fyrirliggjandi verkferlar og reglur um slík mál. Á það ekki síst um gögn sem fara landa á 

milli. Tel ég að ábyrgðin liggi hjá þeim sem hýsa gögnin varðandi verndun upplýsinga og 

ættu þeir að setja öðrum notendum skilyrði. Síðan ætti að koma slíkum upplýsingum 

áleiðis til opinberrar stofnunar sem hefði með slík mál að gera.  

Ég hef áður komið inn á mikilvægi erfðaráðgjafa varðandi endurgjöf 

erfðaupplýsinga. Eins og ég kom að í öðrum kafla tel ég að erfðaráðgjafi geti verið réttur 

aðili til að koma þeim upplýsingum sem um ræðir til þátttakenda. Hann er með faglega 

þekkingu, jafnt á erfðaniðurstöðunum sem og ráðgjöf og gæti gefið þátttakendum ráð 

varðandi klíníska umönnun.  

3.10.2 Hvernig á að láta vita – við hvaða aðstæður? 

Í öðrum kafla ræddi ég um breyttar kröfur sem siðfræði vísinda og rannsókna leggur á 

upplýsingagjöf, almennra niðurstaðna vísindalegra erfðarannsókna, til þátttakenda. Voru 

nefndar leiðir til þess, eins og frétt í dagblaði, bréf í pósti, eða tölvupóstur. Á þetta við um 

birtingu almennra niðurstaðna. Nýja áskorunin er birting persónulegra niðurstaðna og 

hvernig rétt sé að láta þátttakendur vita af slíku. 

 Ég hef áður nefnt að ákjósanlegt væri að þátttakandi fengi persónulegar 

niðurstöður vísindalegrar erfðarannsóknar birtar í viðtali hjá erfðaráðgjafa. Rökin fyrir 

því eru að þá fengi þátttakandi upplýsingar í samtali, hann gæti brugðist við þeim, spurt 

spurninga og fengið fagleg ráð varðandi ástandið og hvert hann gæti leitað sér klínískrar 
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umönnunar. Ég tel þetta enn ákjósanlegustu leiðina og í mínum huga þyrfti að vera 

starfandi stofnun innan heilbrigðiskerfisins til að sinna slíkum málum sem upp koma. Þar 

væri hægt að meta þau með þeim greiningum sem þarf að framkvæma til að meta 

áreiðanleika þeirra og klíníska þýðingu. Það væri síðan á ábyrgð fagaðila innan þeirrar 

stofnunar að sjá til þess að koma slíkum upplýsingum til þeirra sem um ræðir á sem 

mildastan hátt. Tel ég æskilegt að sá sem birti slíkar upplýsingar væri sérfræðingur á 

sviðinu, til dæmis erfðaráðgjafi.  

Að mínu mati þyrfti að koma á samvinnu milli gagnagrunna og ríkisvalds í þeim 

löndum sem þeir starfa. Það væri hlutverk ríkisins að móta stefnu um málefnið, skilgreina 

nýjar hlutverkabundnar skyldur og smíða regluverk, með hagsmuni allra sem að málum 

koma að leiðarljósi. Ábyrgð þeirra sem starfa innan gagnagrunns væri hins vegar að 

koma erfðaupplýsingum sem vekja siðferðilegar spurningar til þeirrar 

heilbrigðisstofnunar sem færi með slík mál, þar væru þær metnar út frá þeim skilyrðum 

og regluverki sem unnið væri eftir og veittar einstaklingum, að uppfylltum skilyrðum sem 

réttlæta endurgjöf.  
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 Kafli 4. Staðan á Íslandi  

 

Í þessum síðasta kafla ritgerðarinnar fjalla ég stuttlega um stöðuna á Íslandi varðandi 

endurgjöf upplýsinga úr vísindalegum erfðarannsóknum, en umræða um þessi mál hefur 

átt sér stað hér á landi, eins og annars staðar, á undanförnum árum. Rétt eins og fram kom 

í kortlagningu umræðunnar í öðrum kafla eru einnig skiptar skoðanir á Íslandi, á 

siðferðilegum málefnum sem snerta slíka endurgjöf og stór orð fengið að falla. 

Á Íslandi eru starfræktir gagnagrunnar, bæði innan sem utan heilbrigðiskerfisins, 

eins og lífsýnasafn Rannsóknarstofu í meinafræði við Landspítala – Háskólasjúkrahús, 

lífsýnasafn Krabbameinsfélags Íslands, lífsýnasafn rannsóknaverkefna Hjartaverndar, 

lífsýnasafn Íslenskrar erfðagreiningar og lífsýnasafn Urðar, Verðandi, Skuldar, 

dótturfélags Íslenskrar erfðagreiningar.182 Lífsýni úr þessum gagnagrunnum eru nýtt til 

bæði vísindalegra og klínískra erfðarannsókna. Er gildi þessara lífsýnasafna afar mikið 

fyrir vísindalegar erfðarannsóknir sem hafa að markmiði að auka þekkingu og skilning á 

þáttum erfða í sjúkdómum og að þróa betri lyf.  

 

4.1 Íslensk erfðagreining 

Íslensk erfðagreining183 framkvæmir erfðarannsóknir í samstarfi við íslenska lækna, aðra 

sérfræðinga og heilbrigðisstofnanir hér á landi. Yfirlýstur tilgangur og markmið 

Íslenskrar erfðagreiningar með lífsýnasafni sínu er að nota sýni og upplýsingar, sem í það 

safnast, til læknisfræðilegra vísindarannsókna með það fyrir augum að leita orsaka 

sjúkdóma, bæta greiningu og meðferðir þeirra og/eða fyrirbyggjandi aðgerðir. Er einkum 

litið til samspils erfða og umhverfis. Auk þess eru stundaðar lyfjaefnafræðilegar 

rannsóknir til að finna ný lyf til lækninga.184 Er þetta í samræmi við hefðbundin markmið 

og tilgang vísindalegra erfðarannsókna og um þau hefur verið rætt í fyrri köflum 

ritgerðarinnar.   

Í upplýsingum, vegna þátttöku í rannsókn á vegum Íslenskrar erfðagreiningar, 

kemur fram að hugsanlegur ávinningur af þátttöku í erfðarannsókn hjá Íslenskri 

                                                        
182 http://www.landlaeknir.is/gaedi-og-eftirlit/notendur-heilbrigdisthjonustu/lifsynasofn/ Sótt á vef 3. september 2015 
 
183 Íslensk erfðagreining var stofnuð á Íslandi árið 1996 af Kára Stefánssyni, forstjóra fyrirtækisins og seld árið 2012, til núverandi 

eiganda, bandaríska líftækni- og lyfjaframleiðslufyrirtækisins Amgen.183   
184 http://www.rannsokn.is/wp-content/uploads/2013/10/5-lyfsinasafnWEBSITE.pdf  og 
http://www.landlaeknir.is/servlet/file/store93/item2220/3105.pdf Sótt á vef 3. september 2015  

http://www.landlaeknir.is/gaedi-og-eftirlit/notendur-heilbrigdisthjonustu/lifsynasofn/
http://www.rannsokn.is/wp-content/uploads/2013/10/5-lyfsinasafnWEBSITE.pdf
http://www.landlaeknir.is/servlet/file/store93/item2220/3105.pdf
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erfðagreiningu sé í formi nýrrar þekkingar til komandi kynslóða, um orsakir sjúkdóma, 

hugsanlega bætta meðferð eða fyrirbyggjandi aðgerðir. Tekið er fram að hvorki sé hægt 

að búast við persónulegum ávinningi af þátttöku né geti þátttakendur nálgast eða fengið 

niðurstöður um sjálfa sig eða ættingja sína birtar.185  Samræmist þetta þeim ávinningi 

sem þátttakendur hafa hingað til getað búist við af vísindalegum erfðarannsóknum. Er hér 

um að ræða ávinning í þágu vísinda og almennings í formi aukinnar vísindalegrar 

þekkingar. 

Hins vegar er tekið fram að ef fram koma niðurstöður sem snerti mikilvæga 

heilsufarslega hagsmuni og það orki tvímælis að upplýsa þátttakanda ekki um þær, af 

læknisfræðilegum og siðferðilegum ástæðum, muni verða leitað álits Vísindasiðanefndar 

og samfélagsins alls um hvort og hvernig upplýsa eigi viðkomandi þátttakendur svo þeir 

geti brugðist við með fyrirbyggjandi aðgerðum eða meðferð.186 Er hér um mikilvægan 

fyrirvara að ræða og um þetta málefni hafa umræður síðustu missera einmitt snúist að 

miklu leyti.  

Upplýsingar úr vísindalegri erfðarannsókn geta haft klíníska þýðingu og þar með 

persónulegan ávinning fyrir þátttakanda slíkrar rannsóknar. Flestir, ef ekki allir, eru 

sammála um að í ákveðnum tilvikum hafa niðurstöður einstakra þátttakenda slíkt vægi að 

það sé réttlætanlegt að birta þeim upplýsingarnar, þrátt fyrir að almennt sé það ekki 

tilgangur og markmið rannsóknanna. Ágreiningurinn snýst hins vegar um skilyrði fyrir 

réttmæti slíkrar endurgjafar, líkt og annars staðar þar sem þessi umræða fer fram, og 

tekist á um ólík sjónarmið.  

 

4.2 Umræðan á Íslandi  

Haft hefur verið eftir Kára Stefánssyni, forstjóra ÍE, að hann sé fær um að greina alla á 

Íslandi sem eru í áhættu á að fá banvænt krabbamein en geti ekki varað við hættunni 

vegna siðareglna um vísindalegar erfðarannsóknir.187 Þetta er áhættugreining á því að 

vera með sjúkdómsvaldandi stökkbreytingu í BRCA2-geni (BRCA; BReast CAncer). 

Hefur komið fram að Íslensk erfðagreining geti, með því að ýta á einn takka, fundið 2400 

                                                        
185 http://www.rannsokn.is/wp-content/uploads/2013/10/5-lyfsinasafnWEBSITE.pdf Sótt á vef 3. september 2015  
186 http://www.rannsokn.is/wp-content/uploads/2013/10/5-lyfsinasafnWEBSITE.pdf Sótt á vef 3. september 2015  
187 http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/ Sótt á vef 4. 
september 2015 

http://www.rannsokn.is/wp-content/uploads/2013/10/5-lyfsinasafnWEBSITE.pdf
http://www.rannsokn.is/wp-content/uploads/2013/10/5-lyfsinasafnWEBSITE.pdf
http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/
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einstaklinga hér á landi sem kunna að hafa stökkbreytinguna.188 Hluti af þeim hópi sem 

um ræðir hefur þó aldrei tekið þátt í rannsóknum hjá Íslenskri erfðagreiningu heldur eru 

áhættugreindir út frá ættfræðitengslum og tölfræðilegri tilreiknun á áhættu.189  

Því miður hefur umræðan á Íslandi, um endurgjöf fyrrgreindra erfðaupplýsinga, til 

allra þeirra sem hafa stökkbreytingu í BRCA2-geni, stundum einkennst af miklum 

tilfinningahita og þung orð fallið um málefnið eins og það sé „glæpsamlegt“ (crime) að 

hafa ekki birt upplýsingarnar og að koma megi í veg fyrir „andlát.“190 Það er skiljanlegt 

að tekist sé á um þetta mál og það snertir svo sannarlega tilfinningar, því um afar 

mikilvæg siðferðileg verðmæti er að ræða, líf og heilsu fólks en ekki síður önnur eins og 

sjálfræði og rétt til þess að vilja ekki vita.  

Það er hins vegar nauðsynlegt að slík umræða sé málefnaleg og yfirveguð og 

staðreyndir látnar tala sínu máli áður en hafist er handa við að vara alla þessa einstaklinga 

við með afdrifaríkum hætti. Upplýsingar um áreiðanleika greiningar og klínískan 

áreiðanleika skipta til dæmis afar miklu máli í þessu sambandi og væri æskilegt að 

áreiðanleikinn væri metinn af óháðri rannsóknarstofu.  

Ástæðan fyrir því að ég nefni að umræðan þurfi að vera yfirveguð og ekki sé ætt 

af stað áður en tekist hafi verið á við siðferðileg og lagaleg álitamál endurgjafar 

fyrrgreindra upplýsinga, er meðal sú að um er að ræða gjörbreytingu á hlutverki og 

markmiði vísindalegra erfðarannsókna. Er þetta einnig skref í átt að einstaklingsmiðaðri 

heilbrigðisþjónustu sem byggð er á persónulegum upplýsingum úr vísindalegum 

erfðarannsóknum. Það hefur í för með sér að endurskilgreina þarf tilgang slíkra 

rannsókna, starfshlutverk þeirra sem starfa við slíkar rannsóknir og hugmyndir um rétt og 

ábyrgð þátttakenda. Þessi leið hefur auk þess breytingu í för með sér á sjálfu 

heilbrigðiskerfinu og í raun er aukin ábyrgð lögð á einstaklinga varðandi heilsuvernd 

sína. Það atriði er áhugavert, út af fyrir sig, í ljósi þess að rannsóknir hafa sýnt að þó að 

einstaklingar viti af áhættu þess að þróa með sér sjúkdóm þá er aðeins hluti af þeim sem 

                                                        
188 http://vefblod.visir.is/index.php?s=8713&p=185513 Sótt á vef 4. september 2015  
189 http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/ Sótt á vef 4. 
september 2015 og Vilhjálmur Árnason, Jórunn Erla Eyfjörð, Vigdís Stefánsdóttir, Jón Snædal og Stefán Hjörleifsson, „Ætti að 
segja þátttakendum í vísindarannsóknum um stökkbreytingar í þeirra eigin BRCA-genum?“ Læknablaðið 3. tbl. 100. árg. 2014, 

http://www.laeknabladid.is/tolublod/2014/03/nr/5108  
190 http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/ Sótt á vef 4. 
september 2015 og http://vefblod.visir.is/index.php?s=8713&p=185513 Sótt á vef 4. september 2015 

http://vefblod.visir.is/index.php?s=8713&p=185513
http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/
http://www.laeknabladid.is/tolublod/2014/03/nr/5108
http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/
http://vefblod.visir.is/index.php?s=8713&p=185513
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breytir hjá sér lífstíl í forvarnarskyni.191 Samkvæmt því þarf að verða vitundarvakning 

meðal almennings, sem og stjórnvalda, samfara einstaklingsmiðaðri heilbrigðisþjónustu 

svo hún beri tilætlaðan ávinning.  

Með þessu er ég ekki að segja að það þetta sé endilega röng leið, ég tel til dæmis 

að áhersla á forvarnir mætti vera mun fyrirferðarmeiri í heilbrigðisþjónustunni. Það 

breytir þó ekki mikilvægi þess að vanda til verka, skoða alla fleti heildarmyndarinnar, og 

í raun þurfum við sem samfélag að gera upp við okkur hvernig heilbrigðiskerfi við viljum 

hafa og hvernig innleiða eigi erfðarannsóknir í heilbrigðisþjónustu.  

 

4.3 Siðferðileg ákörðun – aðstæðubundinn siðadómur – BRCA2 

Ég nefndi í þriðja kafla að ég myndi ræða siðferðilegar spurningar út frá niðurstöðum 

siðferðilegu greiningarinnar og þeim skilyrðum sem ég taldi að réttmættu endurgjöf 

erfðaupplýsinga. Ég ætla að nota greininguna á erfðaupplýsingar um BRCA2 og taka 

afstöðu til þess hvort þær uppfylli þau skilyrði sem ég tel réttmæta endurgjöf.  

4.3.1 Greining á aðstæðum 

Staðreyndir málsins:  

(i) Íslensk erfðagreining býr yfir dulkóðuðum upplýsingum um 2400 einstaklinga á 

Íslandi sem eru með sjúkdómsvaldandi stökkbreytingu í BRCA2-geni.  

(ii) Um er að ræða áhættugreiningu um mögulegan sjúkdóm eða líkindi á því að þróa 

slíkan.  

(iii) Stökkbreytingin er talin vera til staðar í um 0,6% landsmanna en alltaf milli skyldra 

einstaklinga.192 

(iv) Greiningin er að hluta til byggð á raðgreiningu erfðamengis einstaklinga en verulegur 

hluti er áætlaður með annarri aðferð sem kallast tölfræðileg tilreiknun (imputation). Með 

slíkri tækni er hægt að áætla stökkbreytingar, í hópi sem hefur ekki verið raðgreindur, út 

frá áreiðanlegum upplýsingum um hóp sem er raðgreindur. Er þessi aðferð hins vegar 

                                                        
191 Caulfield T., „Obesity Genes, Personalized Medicine, and Public Health Policy,“ Health Services And Programs 4/3 (2015), bls. 

320 
192 Vilhjálmur Árnason, Jórunn Erla Eyfjörð, Vigdís Stefánsdóttir, Jón Snædal og Stefán Hjörleifsson, „Ætti að segja þátttakendum í 
vísindarannsóknum um stökkbreytingar í þeirra eigin BRCA-genum?“ Læknablaðið 3. tbl. 100. árg. 2014, bls. 1 
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ekki jafn áreiðanleg og bein raðgreining en þó er talið að hún muni gegna lykilhlutverki í 

erfðagreiningu á komandi árum.193  

(v) Stökkbreytingin er stöðug og kemur ekki upp hjá einstaklingum í fjölskyldu, þar sem 

slík breyting er ekki til staðar.194  

(vi) Stökkbreytingin veldur talsvert aukinni áhættu á krabbameini í brjósti og 

eggjastokkum.195 

(vii) Möguleg meðferð er eftirlit og fyrirbyggjandi aðgerð sem felst í því að nema á brott 

brjóst og/eða eggjastokka.196  

(viii) Slík aðgerð minnkar áhættu en ekki er sannað að hún minnki dánarhlutfall vegna 

þess að brjóstvefur getur verið annars staðar í líkamanum auk þess sem mögulegt er að 

krabbameinsfrumur hafi dreifst um líkamann.197 

(viii) Hægt er að persónugreina einstaklingana með því að fá til þess lykil sem geymdur 

er hjá Persónuvernd. Hinn lykillinn er hjá Íslenskri erfðagreiningu.  

4.3.2 Greining á siðalögmálum og starfsskyldum 

Ég vísa í umfjöllun mína í þriðja kafla um greiningu á siðalögmálum og starfsskyldum. Á 

það einnig við um rétt til þess að vita og rétt til þess að vita ekki, upplýst samþykki, 

ávinning og áhættu og áreiðanleika niðurstaðna.  

 Erfðaupplýsingarnar um hvaða einstaklingar eru arfberar BRCA2 á Íslandi er að 

hluta til byggðar á raðgreiningu erfðaefnis einstaklinga. Hins vegar er stór hluti 

stökkbreytinganna áætlaður með tölfræðilegri tilreiknun (imputation) um hóp, út frá 

áreiðanlegum upplýsingum sem eru fengnar með raðgreiningu á tilteknum fjölda 

einstaklinga.198 Hér vaknar hjá mér spurning um hversu áreiðanlegt erfðaprófið sé?  

Út frá þessum upplýsingum fellur aðeins hluti niðurstaðna undir áreiðanleika 

greiningar, en það eru þær sem eru raðgreindar. Fleira þarf þó að koma til svo hægt sé að 

segja að greining sé áreiðanleg, til dæmis greining á óháðri rannsóknarstofu. Þótt 

tölfræðilega tilreiknunin sé tiltölulega nákvæm þá varðar hún ekki greiningu á tilteknum 

einstaklingum, þ.e. raðgreiningu erfðaefnis einstaklings. 

                                                        
193 Sama rit og Li et al., „Genotype Imputaion,“ Annual Review og Genomics and Human Genetics 10 (2009)  
194 Sama rit. 
195 Sama rit. 
196 Sama rit. 
197 Sama rit. 
198 Sama rit. 
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 Það þarf einnig að meta klínískan áreiðanleika og á það bæði við um niðurstöðuna 

sjálfa og þýðingu eða gildi hennar. Í tilviki BRCA2 skiptir máli að stökkbreytingin sé til 

staðar (áreiðanleiki greiningar) en hún þarf einnig að hafa klínískan ávinning þannig að 

hægt sé að veita meðferð eða beita forvörnum til þess að koma í veg fyrir skaða og 

vernda líf. Það þarf að vera hægt að bregðast við ástandinu, með læknismeðferð, 

forvörnum eða eftirliti, því annars er hættan sú að upplýsingarnar sjálfar valdi skaða, auk 

þess sem engin leið er í augsýn til að vernda líf. Á það til dæmis við um upplýsingar um 

möguleika á að fá alvarlegan sjúkdóm, einhvern tíma í óljósri framtíð, og ekki er hægt að 

bregðast við með meðferð eða forvörnum. Ætti það að vera val fólks hvort það vilji vita 

um slíkar upplýsingar.  

4.3.3 Uppfylla erfðaupplýsingar BRCA2 skilyrði fyrir réttmæti endurgjafar? 

Niðurstaða siðferðilegu greiningarinnar í þriðja kafla er sú að sterk siðferðileg rök styðja 

réttmæti þess að endurgefa þátttakendum vísindalegra erfðarannsókna niðurstöður í 

ákveðnum tilfellum, þegar verja þarf líf og þegar hægt er að bæta lífslíkur með klínískri 

umönnun. Mat mitt er að það sé siðferðilega réttlætanlegt að bregðast við upplýsingum 

þegar um lífshættulegt ástand er að ræða eða umtalsverða áhættu, greining niðurstaðna er 

áreiðanleg sem og klínískur áreiðanleiki. Er það einmitt gert til þess að koma í veg fyrir 

ótímabæran dauða vegna erfðasjúkdóms sem hægt væri að lækna.   

  

Mat út frá skilyrðum:  

(i) Engin niðurstaða bendir með óyggjandi hætti til lífshættulegs ástands eða 

umtalsverðrar áhættu á að slíkt ástand skapist. Til þess að þarf nákvæmari greiningar á 

lífsýni úr viðkomandi einstaklingi á óháðri rannsóknarstofu.  Á það í raun almennt við 

um áhættugreiningu á stórum þýðum úr gagnabönkum.  

(ii) Klínísk umönnun sem í boði er í dag kemur ekki algjörlega í veg fyrir sjúkdóm en 

brottnám brjósta getur þó minnkað áhættu og eftirlit verið gagnlegt í forvarnarskyni. 

(iii) Áreiðanleiki niðurstaðna er ekki tryggður. Það þarf að ganga úr skugga um 

áreiðanleika greiningar, á lífsýni einstaklings, á óháðri rannsóknarstofu áður en hægt er 

að meta slíkt. Eins og ég nefndi hér að framan á þetta almennt við um áhættugreiningu út 

frá stórum þýðum í gagnabönkum.  
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(iv) Ávinningur umfram áhættu er ekki tryggður. Það er ekki öruggt að skaði niðurstöðu 

sé meiri en skaði endurgjafar meðal annars vegna skorts á áreiðanleika greiningar. 

Hættan er sú að verið sé að sjúkdómsvæða einstakling sem ekki er veikur þótt hann sé 

með áhættugreiningu um mögulega þróun sjúkdóms síðar á lífsleiðinni. 

(v) Það hafa ekki allir samþykkt að fá endurgjöf, til dæmis ættingjar sem ekki eru 

þátttakendur og þeir þátttakendur sem tóku ekki afstöðu í eldri samþykktum.  

 

Út frá mati á þessum skilyrðum er ekki réttmætt að endurgefa öllum þeim 2400 

einstaklingum sem kunna að hafa stökkbreytt BRCA2-gen, hvorki þeim sem eru 

raðgreindir né tilreiknaðir. Fram þurfa að fara nákvæmari greiningar á áreiðanleika 

þessara erfðaupplýsinga til að réttlæta slíkt og tel ég að slík greining þyrfti að eiga sér 

stað á óháðri rannsóknarstofu.  

 

Ef ákvarðanir verða teknar af stjórnvöldum að fara í nákvæmari greiningar á þessum 

erfðaupplýsingum, á óháðri rannsóknarstofu, og fram koma niðurstöður sem uppfylla öll 

skilyrði fyrir réttmæti endurgjafar, nema það síðasta, hvað á þá að gera?  

 Hér er um að ræða þá einstaklinga sem hafa hafnað því að fá endurgjöf 

upplýsinga í samþykkisferli, upplýsingar um ættingja og einstaklinga sem tóku ekki 

afstöðu til endurgjafar í eldri samþykkisferli. Reglan er sú að virða vilja þátttakanda sem 

hefur komið því til skila í samþykkisferli að hann vilji ekki fá endurgjöf erfðaupplýsinga 

og sterk rök styðja rétt hans til þess, eins og ég fjallaði um í þriðja kafla. Hins vegar hníga 

rök að því að í undantekningartilfellum sé siðferðilega verjandi að fara gegn þeim vilja, 

þegar um er að ræða að verja eitt dýrmætasta verðmæti manneskju, lífið sjálft. Það þarf 

hins vegar að vera mikill og skýr áreiðanleiki á því að um lífshættulegt ástand sé að ræða 

eða umtalsverða áhættu á því að þróa með sér banvænan sjúkdóm og hægt að bregðast 

við þannig að verið sé að vernda líf.   

Samkvæmt þessum skilyrðum um undantekningu frá vilja þátttakanda, um 

ættingja og þá sem hafa ekki tekið afstöðu til endurgjafar, þá er réttmætt að veita þeim 

upplýsingar að uppfylltum skilyrðum (i) -(iv) og aðeins ef (i) er lífshættulegt ástand.  

Þessi afstaða getur verið umdeild, eins og fram kom í öðrum kafla, og þau rök 

hafa komið fram að einstaklingar eigi rétt á öllum upplýsingum um sjálfa sig, hvort sem 
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þær hafi klíníska þýðingu eða ekki. Það sé virðing við einstaklinginn, sjálfræði hans og 

velferð. Ég nefndi þetta viðhorf í samhengi við siðalögmálin sem höfð eru að leiðarljósi í 

skýrslu siðanefndar forsetaembættis Bandaríkjanna (Presidential Commission for the 

study og Bioethical Issues) sem ég fjallaði um í öðrum kafla. Þar er sjálfræði, frelsi og 

réttur einstaklingsins í fyrirrúmi varðandi aðgang að upplýsingum auk þess sem áhersla er 

lögð á upplýsingagjöfina í varnarskyni. Þetta eru gild rök því það er afar mikilvægt að 

virða einstaklinginn, sjálfræði hans og velferð. Þessi nálgun er sú sem ég kallaði 

þátttakendamiðaða nálgun í fyrri köflum.  

Hins vegar eru mótrök gegn þessari afstöðu, einnig tengd virðingu fyrir 

einstaklingnum, sjálfræði hans og velferð. Grundvallast þau á rétti einstaklinga til þess að 

ákveða sjálfir hvort þeir vilji endurgjöf erfðaupplýsinga út frá eigin gildismati. Kom þessi 

nálgun til dæmis fram í skýrslu breska Nuffield ráðsins um lífsiðfræði (Nuffield Council 

of Bioethics). Ef tekið er fram fyrir hendurnar á vilja þátttakanda kallast slíkt faglegt 

forræði og setti ég fram rök fyrir því að slíkt er aðeins réttlætanlegt í formi veiks forræðis 

þegar eitthvað annað trompar réttinn til þess að vita ekki, eins og lífshættulegt ástand. Ég 

leiddi rök að því að það væri verjandi að taka fram fyrir hendurnar á einstaklingi til þess 

að vernda líf ef um staðfesta, bráða hættu er að ræða og hægt að bregðast við með 

klínískri umönnun. Er hér um að ræða læknismiðaða nálgun en ég fjallaði einmitt um 

hana í öðrum og þriðja kafla. Það sama á við um ættingja og þá sem tóku ekki afstöðu til 

endurgjafar í eldri samþykkjum. 

Ágreiningurinn um skilyrði endurgjafar virðist því einkum snúast um ólíka 

nálgun, annars vegar þátttakendamiðaða og hins vegar læknismiðaða. 

4.3.4 Hvað á að gera við upplýsingarnar? 

Það er ljóst að upplýsingarnar um stökkbreytingu í BRCA2-geni eru mikilvægar í 

vísindalegu tilliti sem og fyrir einstaklinga sem hafa ættarsögu um brjósta- eða 

leghálskrabbamein. Þótt ekki sé siðferðilega verjandi að endurgefa einstaklingum sem eru 

arfberar BRCA2 stökkbreytinga slíkar upplýsingar eftir vísindalega erfðarannsókn, er 

mikilvægt að fólk viti af því að það er hægt að nálgast slíkar upplýsingar í klínískri 

erfðarannsókn. Er erfðaráðgjöf á Landspítala – Háskólasjúkrahúsi og geta einstaklingar 

leitað þangað í erfðarannsókn og fengið ráðgjöf hjá erfðaráðgjafa.  Að auki býðst öllum 

konum að fara í reglulegt eftirlit hjá Krabbameinsfélaginu, bæði leghálsskoðun og 



87 

brjóstaskoðun, þannig að þær konur sem vita af sterkri fjölskyldusögu um brjósta- og/eða 

leghálskrabbamein hafa möguleika á því að fá birtar erfðaupplýsingar og þeim býðst 

eftirlit.  

En hvað á að gera við upplýsingarnar sem nú þegar eru til um áhættugreininguna 

ef ekki er siðferðilega verjandi að senda þær til allra þeirra sem falla í þann hóp? 

Mögulega verður fundin leið til þess að upplýsingarnar verði aðgengilegar innan 

heilbrigðiskerfisins og ætti í raun að finna þeim farveg þar vegna þess að þá gæti fólk 

tekið sjálfráða ákvörðun um að nálgast þær ef það vill. Það er því síður en svo verið að 

halda slíkum upplýsingum frá fólki.  

  Það er mikilvægt að hafa í huga að markmið siðfræðinnar er ekki að halda 

upplýsingum frá fólki heldur gæta að siðferðilegum verðmætum í húfi, eins og rétti þeirra 

sem eiga siðferðilegra hagsmuna að gæta, velferð þátttakenda og sjálfræði þeirra. Er það 

meðal annars gert með því að vernda réttindi einstaklinga, sjálfsákvörðunarvald og 

forðast að valda þeim skaða. Enginn annar hvati liggur að baki.   

 

4.4 Breytingar í vændum 

Velferðarráðuneytið hefur kallað saman starfshóp til að undirbúa reglugerð um 

tilkynningar til þátttakenda í vísindarannsóknum á heilbrigðissviði. 199  Haft hefur verið 

eftir heilbrigðisráðherra að nefndin muni leggja fram reglugerðir í árslok 2015.200    

 „Samkvæmt 34. gr. laganna er ráðherra heimilt að setja reglugerðir um nánari 

framkvæmd laganna, meðal annars um í hvaða tilfellum og með hvaða hætti tilkynna eigi 

þátttakanda í vísindarannsókn um mikilvæga þætti sem koma fram við gerð rannsóknar 

og varða heilsu hans. Í nefndaráliti velferðarnefndar Alþingis um frumvarp til laga um 

vísindarannsóknir á heilbrigðissviði kemur fram að mikilvægt sé að settar verði reglur um 

þessi atriði. Að ýmsum sjónarmiðum þarf að huga hvað þetta varðar, meðal annars að 

rétti þátttakenda til að vita eða vita ekki um tiltekin atriði sem hugsanlega koma fram um 

                                                        
199 Í þeim starfshópi, sem var skipaður af heilbrigðisráðherra í desember 2014, sitja Guðríður Þorsteinsdóttir, án tilnefningar, Kristján 
Erlendsson, tilnefndur af Vísindasiðanefnd, Vigdís Eva Líndal, tilnefnd af Persónunefnd, Þóra Steingrímsdóttir, tilnefnd af 

heilbrigðisvísindasviði HÍ og Vilhjálmur Árnason, tilnefndur af Siðfræðistofnun HÍ.199  
200 http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/  Sótt á vef 4. 
september 2015 

http://www.technologyreview.com/news/536096/genome-study-predicts-dna-of-the-whole-of-iceland/
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heilsu viðkomandi, hver skuli taka ákvörðun um hvort veita beri upplýsingar, hver skuli 

veita upplýsingar og hvernig viðeigandi ráðgjöf verði tryggð.“201  

 Breytingar eru í vændum og tel ég einmitt rétt að málum staðið með því að kalla 

til þverfaglega nefnd til að takast á við siðferðileg álitamál endurgjafar erfðaupplýsinga 

og móta skilyrði fyrir réttmæti hennar. Er þetta byrjunin og bind ég vonir við að þau 

málefni sem tengjast endurgjöf, núna og í óljósri framtíð, verði meðhöndluð faglega af 

ráðgefandi nefnd innan heilbrigðiskerfisins. Ég tel að þjónustan í kringum slíkar 

upplýsingar eigi hvergi annars staðar heima en innan heilbrigðiskerfisins og vonast til að 

þess verði gætt. Þegar og ef upplýsingarnar verða aðgengilegar er mikilvægt að um þær 

verði persónuvernd rétt eins og um aðrar persónulegar upplýsingar um einstaklinga í 

sjúkraskrám.  

 Vert er að hafa í huga að þetta er sennilega einungis byrjunin á siðferðilegum 

álitamálum tengdum endurgjöf erfðaupplýsinga úr vísindalegum erfðarannsóknum. Á 

hraðri þróunarvegferð erfðavísinda og tækni má búast við fleiri mikilvægum 

erfðaupplýsingum sem ætti mögulega að veita þátttakendum og er því afar brýnt að móta 

leiðbeinandi regluverk og stefnu um þessi mál.  

  

                                                        
201 http://www.velferdarraduneyti.is/raduneyti/nefndir-rad-stjornir/nr/34967 Sótt á vef 4. september 2015 

http://www.velferdarraduneyti.is/raduneyti/nefndir-rad-stjornir/nr/34967


89 

Niðurlag 

Ég tel nú að leiðarlokum að ég sé búin að kafa ofan í þau siðferðilegu álitamál sem 

tengjast endurgjöf erfðaupplýsinga úr vísindalegum erfðarannsóknum, sem hafa klíníska 

þýðingu, og hafi komist að niðurstöðu. Út frá siðferðilegu greiningunni í þriðja kafla setti 

ég fram skoðun á málefninu. Ég notaði greininguna á raunverulegt álitamál sem hefur 

verið í umræðunni á Íslandi undanfarin misseri, endurgjöf erfðaupplýsinga um 

stökkbreytingu í BRCA2-geni. Svarið við meginspurningunni sem hefur verið mitt 

leiðarljós í ritgerðinni, felst í þeim röksemdum sem ég hef tiltekið í greiningu minni. Ég 

vil árétta, svo það fari ekki á milli mála, að ég er einungis að fjalla um hvenær það eigi að 

endurgefa erfðaupplýsingar úr vísindalegum erfðarannsóknum en ekki klínískum.  

Svar mitt við rannsóknarspurningunni er í hnotskurn, þegar niðurstaða bendir með 

óyggjandi hætti til lífshættulegs ástands eða umtalsverðrar áhættu, það er hægt að 

bregðast við með klínískri umönnun, eins og meðferð, forvörn eða eftirliti, áreiðanleiki 

niðurstaðna er tryggður, ávinningur af upplýsingum er meiri en áhætta og þátttakandi 

hefur samþykkt endurgjöf erfðaupplýsinga til heilbrigðiskerfisins þar sem erfðaráðgjafi 

tekur við þeim og miðlar áfram til þátttakandans.  

Það hníga þó sterk rök að því að í undantekningartilfellum sé siðferðilega 

réttlætanlegt að fara gegn vilja þátttakanda sem vill ekki vita og birta honum niðurstöður. 

Er það þegar um lífshættulegt ástand er að ræða og hægt er að bregðast við og vernda líf. 

Gildir slíkt hið sama um upplýsingar um ættingja og þá sem hafa ekki tekið afstöðu til 

málefnisins í eldri samþykktum.  
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