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Útdráttur 

Ritgerð sú sem hér fer á eftir fjallar um mikilvægi heilbrigðs lífsstíls og erfðaprófanir sem tengdar eru 

því markmiði. Skoðað er siðferði í ljósi þessara persónubundnu rannsókna, staða upplýsinga og 

upplýsingaþarfa hjá almenningi. Markmiðið með rannsókninni er tvíþætt. Annars vegar að draga 

fram helstu þætti sem áhrif hafa á jákvæð eða neikvæð viðhorf viðmælenda til 

einstaklingsbundinna erfðaprófana sem ein af hugsanlegum forvarnaleiðum gegn ótímabærum 

sjúkdómum. Hins vegar að leggja mat á skilning þátttakenda á vefsíðum Íslenskrar 

erfðagreiningar en það fyrirtæki býður til sölu erfðagreiningapróf sem nefnist deCODEme. 

Rannsóknin var gerð haustið 2009 og vorið 2010. Þátttakendur voru samtals ellefu, 

sérfræðingar og foreldrar með ung börn. Beitt var aðferðum eigindlegra rannsókna í leit að 

þemum sem varpa mættu ljósi á viðhorf þátttakenda til þessara erfðaprófana og ýmissa þátta 

sem þeim fylgir. Niðurstöður gagnagreiningar voru skýrðar í ljósi fræðilegrar umræðu um 

forvarnagildi erfðaprófa, upplýsingaþörf og siðferði. Afstaða þátttakenda til deCODEme 

reyndist að mörgu leyti jákvæð en ekki má horfa fram hjá því að ekki telja allir nauðsylegt að 

ganga svona langt í forvörnum. Mikla upplýsingaþörf má skýra meðal annars í ljósi 

bakgrunns, persónulegra aðstæðna þátttakenda og ekki síst lítillar almennrar umræðu um 

erfðaprófanir. 

Lykillorð: erfðarannsóknir, erfðapróf, upplýsingar, upplýsingaþörf, 

heilsa, lífsstíll, siðferði  
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Abstract 

This paper discusses the importance of a healthy lifestyle and genetic profile aimed at 

promoting healthy lifstyle choices. The study considers ethics connected to personal genetics 

research, availability of information and information needs of the general public.The research 

paper has two main goals.  Firstly, to investigate factors influencing positive or negative 

attitudes of individuals towards genetics research as a predictive healthcare measure. 

Secondly, to evaluate how participants understand internet based information on the subject of 

genetics testing, specifically information on the deCODE Genetics website, which offers 

personal genetic testing called deCODEme. The majority of research was conducted during 

fall 2009 and spring 2010. Involved were eleven participants, professionals and parents with 

young children. Qualitative research methods were used to find possible trends in 

participants‘ attitude towards factors involved in this study. Data interpretation was guided by 

academic discussions on genetics tests as a predictive healthcare measure, information needs 

and ethics. Although, participants had a mostly positive attitude towards personal genetic 

testing, some felt that genetic profile went too far as a predictive healthcare measure. 

Participants had substantial information needs which can be explained by their background, 

personal circumstances, and little or no public discussion on the subject of genetic testing. 

Keywords: genetic testing, genetic profiles, information, information needs, health, 

lifstyle, ethics 
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Formáli 

Innsýn inn í framtíðina. Einstaklingsbundin erfðapróf  Óhefðbundin forvarnaleið er 

lokaverkefni í þverfaglegu meistaranámi í lýðheilsuvísindum við Félags- og 

mannvísindadeild, Félagsvísindasviðs Háskóla Íslands. Í verkefninu er greint frá rannsókn á 

viðhorfum foreldra ungra barna og sérfræðinga til einstaklingsbundinna erfðaprófa sem 

óhefbundin forvarnaleið ásamt upplifun þeirra á vefsíðu deCODEme.com sem býður svona 

próf til sölu á netinu.  

Titillinn vísar til þeirra möguleika sem erfðaprófið byggist á, sem sagt að spá til um 

sjúkdómsþróun hjá einstaklingi í formi líkindatölfræði. Rannsóknin var gerð haustið 2009 og 

vorið 2010. Fyrir valinu varð eigindleg rannsóknaraðferð og var gagna aflað með 

þátttökuathugunum og viðtölum. Fern pör sem eru foreldrar ungra barna, tveir sérfræðingar 

og ein móðir tóku þátt í viðtölunum. Þátttökuathuganir fóru fram á opinberri ráðstefnu og 

fundi. Þátttakendur í rannsókninni voru valdir markvisst, foreldrar með ung börn og 

sérfræðingar sem komast í tæri við erfðarannsóknir í störfum sínum. 

Verkefnið er metið til 60 ECTS eininga. Aðal leibeiðnandi var dr. Ágústa Pálsdóttir, 

prófessor við Félags- og mannvísindadeild, Félagsvísindasviðs Háskóla Íslands. 

Meistaranefnd skipuðu Salvör Nordal, forstöðumaður Siðfræðistofnunar Háskóla Íslands og 

Kristleifur Kristjánsson MD., framkvæmdastjóri samstarfsverkefna hjá Íslenskri 

erfðagreiningu.  

Ég kann dr. Ágústu bestu þakkir fyrir góða og markvissa leiðsögn og hvatningu. 

Meistaranefndinni þakka ég fyrir hagnýtar ábendingar og ráð. Þátttakendum í rannsókninni 

þakka ég fyrir framlag þeirra. 

Sérstakar þakkir kann ég Sigríði Baldursdóttur fyrir ómetanlega hjálp með íslenskuna, 

hvatningu og vináttu sem hún sýndi mér við gerð ritgerðarinnar. Síðast en ekki síst þakka ég 

fjölskyldu minni hjartanlega fyrir ást, hvatningu og þolimæði við gerð lokaritgerðinnar. 

 

 Kópavogur, september 2010 

Valéria Kretovicová 
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1 Inngangur  

Töluverð umræða hefur farið fram í fagtímaritum um þjónustu á erfðarannsóknum, þar sem 

neytandinn sendir sjálfur frá sér erfðamengi og fær greiningu á því beint frá erfðagreiningafyrirtæki. 

Þjónustan sem hér um ræðir fer fram án milligöngu, á almennum  markaði og er aðgengileg gegnum 

internetið. Greiningin sem neytandinn fær inniheldur annars vegar upplýsingar um erfðafræðilega 

áhættu á þróun sjúkdóma í framtíðinni og hins vegar ættfræðiupplýsingar sem snúast um uppruna. Í 

nóvember 2007 varð Íslensk erfðagreining fyrst þeirra þriggja fyrirtækja, sem bjóða þessa þjónustu í 

dag, til að selja aðgang beint til neytenda (Ástríður Stefánsdóttir, 2009).  

Hugmyndafræðin bak við þessi próf er að neytandinn geti sjálfur ákveðið hvort hann kaupir 

tiltekna þjónustu og þessi þjónusta eykur þar af leiðandi frelsi einstaklingsins. Auk þess eykur prófið 

sjálfsmeðvitund einstaklingsins, hann þekkir betur sjálfan sig, veit meira um uppruna sinn og getur að 

einhverju leyti skyggnst inn í framtíð sína (Ástríður Stefánsdóttir, 2009). 

Innsýn inn í framtíðina. Einstaklingsbudin erfðapróf   Óhefðbundin forvarnaleið er yfirskrift þess 

verkefnis sem hér er fjallað um. Í því er, eins og titillinn gefur til kynna, könnuð viðhorf einstaklinga 

og sérfræðinga til einstaklingsbundinna erfðaprófa sem bjóða neytendum að gægjast inn í framtíðina 

og skoða líkurnar á sjúkdómum. Rannsóknin er sú fyrsta hér á landi sem skoðar viðhorf einstaklinga 

til erfðaprófana og notkun þeirra sem forvörn gegn ótímabærum sjúkdómum. Um leið er kannað 

hverning þátttakendur upplifa vefsíðu Íslenskrar erfðagreiningar sem selur deCODEme erfðaprófið. 

Rannsóknin er hluti af lokaverkefni í meistaranámi í lýðheilsuvísindum og var unnið haustið 2009 og 

vorið 2010. Eigindleg rannsóknaraðferð varð fyrir valinu og gögnum var safnað með viðtölum og 

þátttökuathugunum. Í ljósi rannsóknaspurninga beindist val á þátttakendum að foreldrum með ung 

börn og sérfræðingum sem hafa eitthvað tengst málefninu. Viðtöl voru tekin við fjögur pör, eina 

móður, sérfræðing í erfðarannsóknum og lækni í barna- og efnaskiptasjúkdómum.  

Markmiðið með rannsókninni var tvíþætt. Annars vegar að draga fram helstu þætti sem áhrif hafa 

á jákvæð eða neikvæð viðhorf viðmælenda til einstaklingsbundinna erfðaprófana sem ein af 

hugsanlegum forvarnaleiðum gegn ótímabærum sjúkdómum. Hins vegar að leggja mat á skilning 

þátttakenda á vefsíðu Íslenskrar erfðagreiningar, en það fyrirtæki selur erfðagreiningapróf sem nefnist 

deCODEme. 

Rannsóknaspurningar sem leitast var við að svara : 

 Er erfðapróf hugsanleg forvarnaleið til framtíðar, jafnt hjá fullorðnum og í uppeldi barna, 

til að seinka ótímabærum sjúkdómum? 

 Eru í huga einstaklinga siðferðislegar hindranir fyrir notkun erfðaprófa? 

 Telja foreldrar sig eiga rétt á að fá upplýsingar um erfðamengi barna sinna? 
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 Hvaða hindranir upplifir fólk í sambandi við þessar rannsóknir? 

 Eru upplýsingar um erfðarannsóknir auðskiljanlegar fyrir fólk án sérfræðimenntunar? 

 Er til staðar nægileg þekking á erfðaprófum hjá almenningi? 

 Er heilsusamlegur lífsstíll fólki mikilvægur? 

 Hvort vegur meira, ávinningur  eða áhætta við erfðaprófanir? 

Hvaða augum líta  sérfræðingar og foreldrar ungra barna á erfðapróf á  börnum og undir hvaða 

kringumstæðum finnst þeim þær réttlætnalegar/óréttlætanlegar. 

Ritgerðin skiptist í fimm kafla. Fyrsti kafli er inngangur, þar sem kynntar eru helstu 

rannsóknaspurningar, í öðrum kafla er farið í  fræðilegan bakgrunn og er sá kafli þríþættur. Fyrst er 

fjallað um hugtakið heilbrigður lífsstíll og skilgreiningu þess. Nátengt því er fræðileg umræða um 

erfðprófanir og hlutverk þeirra í forvarnaskyni. Skoðaður er tilgangur þessara rannsókna og hvort þær 

séu frábrugðnar öðrum rannsóknum á heilbrigðissviði. Í öðrum hluta fræðilega kaflans eru skoðuð 

siðferðileg álitamál í sambandi við erfðapróf og hvað þarf að hafa í huga þegar um einstaklingsbundna 

sjúkdómaáhættu er að ræða. Einnig er fjallað örstutt um svokallaða sjúkdómsvæðingu. Í þriðja hluta er 

umfjöllun um upplýsingar, eðli þeirra, skilning og tegundir upplýsinga. Í þriðja kafla er lýsing á 

framkvæmd rannsóknarinnar og sagt frá rannsóknaraðferðum, þátttakendum, öflun rannsóknagagna og 

úrvinnslu þeirra. Fjórði kafli inniheldur niðurstöður rannsóknarinnar og í fimmta kafla eru niðurstöður 

dregnar saman og skoðaðar í ljósi fræðilegrar umræðu og vöngum velt um það hvaða lærdóm megi 

draga af rannsókninni.  
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2 Fræðilegur bakgrunnur 

Vegna eðli rannsóknarinnar skiptist fræðilegur bakgrunnur í þrjá hluta. Í fyrsta hluta er fjallað 

um rannsóknir og fræðigreinar frá sjónarmiði heilbrigðs lífsstíls og hlutverks 

einstaklingsbundinna erfðaprófa í því samhengi. Erfðaprófanir eru mjög nátengdar 

spurningunni um siðferði þeirra  rannsókna og er í öðrum hlutanum fjallað um álit 

sérfræðinga á þessu sviði. Í þriðja hluta eru skoðuð þörf einstaklinga fyrir upplýsingar og 

hvaða leiðir eru notaðar í leit að upplýsingum. 

2.1 Mikilvægi heilbrigðs lífsstíls 

Stofnanir heilsueflingar, eins og World Health Organization (WHO), eru eindregið þeirrar 

skoðunar, að heilsa sé líkamleg, andleg og félagsleg vellíðan en einskorðist ekki við líf án 

veikinda eða sjúkdómseinkenna. Heilsa er almennt talin grundvallaratriði mannréttinda og það 

er mikilvægt félagslegt markmið um víða veröld að ná hæstu mögulegu gæðum 

heilbrigðisþjónustu. Sú framkvæmd krefst aðgerða bæði á félagslegum og efnahagslegum 

sviðum til viðbótar við heilbrigðisþjónustu. Þeir sem vinna að því að efla heilsu almennt líta á 

það sem daglegt verkefni, ekki eingöngu sem markmið í lífinu (WHO definition of Health, 

1948). 

Fram hefur komið gagnrýni á þessa skilgreiningu WHO þar sem bent er á að hún sé 

óraunhæf og ósveigjanleg (Üstün og Jakob, 2005).  

Þrátt fyrir það má ekki horfa fram hjá því að hún er opinberlega í gildi. Almennt er því 

haldið fram, að þeir sem hreyfa sig reglulega, borða hollan mat og búa við andlega, 

tilfinningalega og félagslega vellíðan, hafi tamið sér heilbrigðan lífsstíl. Við fyrstu sýn lítur 

ekki út fyrir að það sé erfitt eða flókið að uppfylla þessar kröfur um heilbrigðan lífsstíl en 

veruleikinn er annar. Sem dæmi má nefna að næstum því daglega má lesa í dagblöðum, 

fagtímaritum eða öðrum fjölmiðlum, umfjallanir um eitt stærsta lýðheilsuvandamál þjóðanna 

sem er offita barna (Galson, 2008). 

Offitupróf er eitt af þeim mörgu sjúkdómum sem boðið er uppá í erfðaprófum 

fyrirtækjanna, þar sem reiknaðar eru út líkur á sjúkdómaþróunsem getur talist áhugavert 

forvarnatæki í ljósi þess að offitufaraldur er mikilvægt viðfangsefni lýðheilsu í 21. öldinni. 

Offita er alheims vandamál og aukning á algengi mun leiða til aukins hlutfalls af langvarandi 

sjúkdómum og örorku. Bent hefur verið á að þetta sé staða sem ráðamenn, borgaraleg 

samfélög og heimurinn hefur ekki enn fyllilega viðurkennt (Kraak og Story, 2010).  
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Í heiminum öllum eru 1,6 milljarður fullorðinna of þungur og 400 milljón manns eru 

skilgreind sem of þung. Að minnsta kosti 155 milljón skólabarna eru of þung eða yfir 

æskilegri þyngd og 20 milljónir barna yngri en fimm ára eru of þung. Árið 2010 er líklegt að 

of þung börn á skólaaldri geti náð 46% í Bandaríkjunum, 41% við Miðjarhaf, 38% í Evrópu, 

27% í vestur Kyrrahafslöndum og 22% í suður Asíu (Kraak og Story, 2010). 

Ofurþyngd hefur áhrif á heilsu, jafnt félagslega sem tilfinningalega og henni fylgir 

ótímabær dauði á fullorðins árum. Forvarnastarf og breyting til betra horfs er því brýnt 

verkefni, jafnt á landvísu sem og á alheimsvísu (Kraak og Story, 2010). 

Lífsstíll er samansettur úr venjum. Hugtakið heilbrigður lífsstíll er skilgreint þannig að 

einstaklingar hafi val um að breyta hegðun sinni á þann hátt að það dragi úr langvarandi 

sjúkdómahættu. Þannig felur heilbrigður lífsstíll í sér breytingar á áhættuhegðun, eins og til 

dæmis í tengslum við langvarandi sjúkdóma, og í því samhengi má nefna sem dæmi reykingar 

og áfengismisnotkun. Óheilbrigður lífsstíll tengist ýmsum áhættuþáttum sem valda meðal 

annars offitu, sykursýki, krabbameini og hjarta- og æðasjúkdómum (Kraak og Story, 2010). 

2.1.1 Örstutt um einstaklingsbundnar erfðaupplýsingar 

Erfðarannsóknir á síðustu árum hafa sýnt sterk tengsl milli erfða og algengra sjúkdóma. Sú 

þekking sem skapast í erfðarannsóknum er nýtt meðal annars til þróunar greiningaprófa og til 

lyfjaþróunar. Nýlega hafa fleiri en eitt fyrirtæki í heiminum hafið vefþjónustu í formi 

einstaklingsbundinna erfðaupplýsinga. Markmiðið með greiningaprófum er að varpa ljósi á 

möguleg erfðafrávik sem geta haft áhrif á þróun lífsstíls sjúkdóma. Þessi tegund þjónustu 

hefur vakið upp miklar umræður, jafnt í vísindaheiminum sem meðal almennings, um siðferði 

þjónustunnar, öryggi varðandi dreifingu á persónulegum upplýsingum og gildi þeirra 

niðurstaðna sem viðskiptavinir fá ( Bonetta, 2008). 

Óljóst er hvernig erfðafræðilegar upplýsingar þeirra sem kaupa slík próf   munu verða 

meðhöndlaðar. Miðað við umræðu dagsins í dag þarf að svara því í fyrsta lagi, hvaða áhrif 

nýfengin vitneskja um erfðaupplýsingar hefur á viðhorf eintaklinga til eigin heilsu og 

hugsanlegra breytinga í átt að heilsusamlegri lífsstíl. Í öðru lagi,  hvernig einstaklingar takast 

á við lífstílssjúkdóma (Keku, Burris og Millikan, 2003). 

2.1.2 Erfðapróf og hlutverk þeirra í forvarnarskyni í framtíðinni 

Einstaklingsbundnar erfðaupplýsingar (upplýsingar um takmarkaðan fjölda af ákveðnum 

genum) hafa lengi verið hluti af heilsugæslu. Ein af elstu dæmum um notkunum slíkra 

upplýsinga eru skimanir á nýfæddum börnum. Í mörgum löndum hafa nýburar í áratugi 
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gengist undir skimun vegna stökkbreytinga í ákveðum genum (Guttmacher, McGuire, Ponder 

og Kári Stefánsson, 2010).  

Ein þessara stökkbreytinga er til dæmis Phenylketonuria (PKU) sem er sjaldgæfur 

meðfæddur efnaskiptagalli sem kemur í veg fyrir eðlilegt niðurbrot líkamans á próteinríkri 

fæðu.  Ein af þessum lífsnauðsynlegu amínósýrum er phenylalanin sem einstaklingur með 

PKU getur ekki brotið eðlilega niður vegna skorts á ensími í lifur. Án meðferðar hleðst það 

upp í líkamanum og veldur alvarlegum heila- og taugaskemmdum. Með réttri meðferð ná 

börn með PKU fullum þroska og verða að heilbrigðum einstaklingum (Hvað er PKU?, 2009). 

Það er óumdeilt og þykir sjálfsagt að nýburar gangist undir  þessi  próf og engum manni 

dettur í hug að hafna því þar sem úrræði eru til að bregðast við sjúkdómnum og koma í veg 

fyrir varanlegan skaða. Gera má ráð fyrir að með aukinni þekkingu á erfðafræði verði hægt að 

nýta hana betur til að koma í veg fyrir sjúkdóma síðar á ævinni. Þrátt fyrir þá staðreynd að 

menn ráði nú yfir tækni til að rannsaka erfðamengi og fá þannig upplýsingar um allt 

genamengi einstaklings, er það ekki hluti af almennri heilsuvernd eða heilsugæslu. 

Guttmacher og fleiri (2010) telja þó að flest bendi til þess að sá tími muni fljótlega renna upp 

og ef við undirbúum ekki þá vísindalegu, siðferðilegu og lagalegu ramma sem nauðsylegir eru 

þá munum við ekki geta notað erfðaupplýsingarnar á skilvirkan og viðeigandi hátt. Hann telur 

einnig að í framtíðinni munu erfðaupplýsingar verða notaðar ólíkt því sem við höfum þekkt 

hingað til, svo sem í réttarlæknisfræði til að spá fyrir um hegðun manna eða til hugsanlegra 

mannkynbóta. Það er ljóst að svona útvíkkun á notkunarmöguleikum erfðaupplýsinga eykur 

umfang þeirra þátta sem taka þarf á. Fleiri vísindamenn eru þessu sammála og telja að þær 

miklu tækniframfarir sem orðið hafa síðustu áratugi geri fyrirtækjum mögulegt að bjóða uppá 

víðtækar upplýsingar um genamengi einstaklingsins beint til neytenda. Það er ljóst að nú er 

tækifæri fyrir lækna og vísindasamfélagið í heild að taka fyrirbyggjandi ákvarðanir og meta 

viðeigandi og óviðeigandi notkun á persónulegum erfðaupplýsingum, bæði nú og í 

framtíðinni. Mikilvægt er þó að upplýsingar séu notaðar með markvissum hætti og hefur verið 

bent á það að ótímabærar erfðaupplýsingar geti leitt til keðjuverkunaráhrifa (e. cascade effect) 

sem geta hugsanlega leitt til ónauðsynlegrar notkunar heilbrigðiskerfisins (Guttmacher o.fl., 

2010).  

Gera má ráð fyrir að framfarir í rannsóknum og umræða um hvað sé viðeigandi varðandi 

notkun erfðaupplýsinga muni þróast verulega á næstunni. Það er nauðsylegt að vera vakandi 
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fyrir því hvernig hagsmunaaðilar nota sér og áætla að nota sér þessar upplýsingar svo að  hægt 

verði að móta almenna stefnu og hafa faglegt viðmið að leiðarljósi (Guttmacher o.fl., 2010). 

Erfðaprófanir eru komnar á markað en mörgum spurningum er ósvarað. Ein þeirra 

spurninga er hvernig hægt sé að sýna ávinning og um leið ná jafnvægi milli kostnaðar og 

ávinnings af skimun, forvarnargildi og þörf fyrir meðferð. Umhugsunarvert er að átta sig á 

hvenær niðurstöður úr erfðarannsóknum eru hjálplegar almennri heilsu einstaklinga, hvernig 

hægt sé að meta kostnað og ávinning, hvernig eigi að hanna og framkvæma rannsóknir til að 

sýna fram á að fyrirhugaður læknisfræðilegur ávinningur sé sannur og síðast en ekki síst að 

gætt sé efnahagslegs og félagslegs jöfnuðar (Guttmacher o.fl., 2010).  

Rannsóknir sem gerðar hafa verið á sjö fyrirtækjum sem öll selja erfðapróf, leiddu í ljós að 

erfðaprófanir eru hjálplegar við að meta áhættu á þróun sjúkdóma. Þær eru jafnvel gagnlegar 

til notkunar við ráðleggingar á mataræði og þar með til að viðhalda heilbrigðum lífsstíl og 

fyrirbyggja þróun sjúkdóma (Janssens, Gwinn, Bradley, Oostra, van Duijn og Khoury, 2008).  

2.1.3 Er erfðapróf öðruvísi en aðrar rannsóknir? 

Mikið af þeim upplýsingum sem fást hjá fyrirtækjum sem bjóða erfðaprófanir eru ekki 

hjálplegar við sjúkdómsgreiningu, heldur til gamans, til dæmis upplýsingar um uppruna. 

Þessar upplýsingar eru skaðlausar, meira til skemmtunar og afþreyingar. Bandaríska 

ríkisendurskoðunarskrifstofan (e. US Government Accounting Office) telur að sumar þessara 

upplýsinga eins og upplýsingar um sjúkdóma úr erfðaprófum séu heilbrigðistengdar og hægt 

sé að túlka þær sem sjúkdómsgreiningu. Fyrir þessa tegund upplýsinga sem á að hjálpa við 

klíníska greiningu verða að vera til staðar klínísk marktæki. Því eru upplýsingar fyrir 

neytendur einstaklingbundinna erfðarannsókna, án þáttöku heilbrigðisþjónustu, ekki einungis 

gagnlausar heldur geta þær líka verið hættulegar (Guttmacher o.fl., 2010).  

Rannsókn á blóðþrýstingi eða blóðfitu eru algengar mælingar sem fólk gengst undir í 

lækniskoðunum. Bent hefur verið á að erfðapróf veki hins vegar upp hjá fólki hugmyndir um 

að þær séu hættulegri og öðruvísi en aðrar læknisfræðilegar rannsóknir. Erfðaupplýsingar þarf 

að meta og nota á sama hátt og önnur læknisfræðileg próf. Áhrif niðurstaðna eru almennt ekki 

ólík þeim áhrifum sem greining á sykursýki eða háum blóðþrýstingi veldur (Guttmacher o.fl., 

2010).  

Guttmacher og fleiri (2010) telja að fólk eigi að hafa möguleika á að fá þær heilsuupplýsingar 

sem það kýs. Það sé skylda stjórnvalda og samfélagsins að tryggja að rétt sé staðið að 

upplýsingum úr erfðaprófum og að þær séu notaðar á viðeigandi hátt. Það þarf líka að huga að 
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þekkingu og skilningi þeirra sem fá upplýsingarnar í hendur. Nefnd hefur verið sterk 

tilhneiging til að vanmeta getu fólks til að skilja upplýsingar um heilsu sína. Mikilvægt er að 

hafa í huga að ef einstaklingar skilja ekki samhengi niðurstaðna getur það leitt til misskilings 

eða valdið rangri ákvarðanatöku og rangri hegðun. Upplýsingar verða að vera nákvæmar, 

skiljanlegar og takmarkanir skýrar. Það gefur hins vegar ákveðið vald að hafa upplýsingar til 

að bregðast við. Erfðapróf beint til neytenda koma að mestu gagni ef þau þróast þannig að 

neytendur öðlast vald yfir eigin lífi og heilsu. Hvernig er hægt að fá einstakling til að meta 

áhættu af sjúkdómum á móti áhættu af íhlutun? Það þarf með öðrum orðum að tryggja að 

einstaklingar sem kaupa prófið fái viðeigandi upplýsingar og ráðgjöf (Guttmacher o.fl., 2010).  

2.1.4 Markmið er að breyta hegðun 

Talið er að hvorki einfalt né auðvelt sé að breyta hegðun manna, það er erfitt 

langtímaverkefni. Ef það væri auðvelt, þá væri ekki lengur til reykingafólk og allir mundu 

undirtekningalaust keyra með belti spennt og fleiri álíka vandamál væru úr sögunni. Það má 

segja að barnalegt sé að halda að niðurstöður úr erfðaprófum mundu strax breyta viðhorfum 

manna til eigin heilsu. Sumar rannsóknir sýna jafnvel að erfðaprófanir eru síður líklegar en 

ýmsar aðrar heilsuupplýsingar til að fá fram breytingu í hegðun (Marteau og Weinman, 2005).  

Aðrar rannsóknir benda á þann möguleika að ná jákvæðum hegðunabreytingum með 

erfðaprófum. Nefna má niðurstöðu rannsóknar sem framkvæmd var með póstkönnun á 1024 

einstaklingum en þar kom fram að af þeim voru 186 reykingamenn sem svöruðu því hvort 

erfðapróf gætu haft áhrif á hegðun þeirra. Af reykingarmönnum voru 65% tilbúnir að hætta að 

reykja ef jákvæðar niðurstöður fengjust úr erfðaprófum en 39% svarenda töldu það myndi 

ekki hvetja þá til að hætta reykja. 40% reykingamanna sýndu þunglyndisviðbrögð við 

jákvæðum niðurstöðum úr erfðaprófi fyrir krabbameini en 24% við jákvæðum niðurstöðum 

fyrir hjartasjúkdómum . Þetta bendir til að þeir sem vilja hætta að reykja verði að hafa sterka 

löngun til að yfirstíga  níkotínfíknina. Þeir sem voru með lægri menntun sýndu lakari skilning 

á erfðaprófum, meiri þunglyndiseinkenni og minni hvatningu til að hætta. Niðurstaðan er sú 

að reykingamenn sem hafa sterka löngun til að hætta að reykja, geta notað erfðapróf sem 

hvatningartæki. Líklegt er að skilningur á erfðafræði sé mikilvægur þáttur þegar meta á 

hvernig einstaklingar bregðist við erfðaprófunum á flóknum sjúkdómum (Sanderson og 

Wardle, 2005). 

 Fræðimenn nota kenningu um sjálf- stjórnun (e. self-regulation) til að útskýra og spá fyrir 

um eiginleika þeirra upplýsinga sem eru meira eða minna líklegir til hegðunabreytinga. 
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Samkvæmt kenningum Bandura (1991) er félagsleg og vitsmunaleg hegðun hvött áfram og 

henni stjórnað af sjálfsáhrifum. Sjálfsáhrif fela aðallega í sér þrenns konar virkni: Sjáfstætt 

eftirlit með eigin hegðun, ákvörðun og áhrifum; skoðanir á hegðun manna, tengsl við 

persónulega staðla og umhverfisaðstæður og andleg sjálfsviðbögð. Sama sjálfstjórnarkerfi 

tekur þátt í siðferðilegri hegðun. Kenningar um sjálfstjórn fela í sér heildstæða umgjöð til að 

skilja hegðun manna. Miðpunktur sjálfstjórnarkenningarinnar er athugun á hegðun fólks þar 

sem stuðst er við markmið sem sett eru og takmarkið er að ná þeim markmiðum. Ef markmið 

einstaklingsins eru ljós, verður hægt að skilja hegðun hans. Hægt er að nota 

sjálfstjórnarkenninguna til að búa til fjölda tilgáta til að skýra hvers vegna aðgerðarleysi 

frammi fyrir ógn við heilsu endurspeglar val. Hins vegar hefur verið bent á það að þó að 

heilsa sé mjög mikils metin af meirihluta fólks, sé hún ekki það sem vegi þyngst í huga allra. 

Það er mismunandi hversu mikla áherslu fólk leggur á að vernda heilsu sína (Marteau og 

Weinman, 2005).  

Skiptar skoðanir eru á því hvort erfðaprófanir séu leið til að bæta heilsu. Marktækur hópur 

Bandaríkjamanna hefur áhuga á erfðarprófum og segist telja að niðurstöður úr svona 

rannsóknum geti haft áhrif á ákvaðanir í sambandi við heilsu. Bandarísk rannsókn sem 

framkvæmd var með símakönnun árið 2002 hjá einstaklingum 18 ára og eldri, þar sem í boði 

var að gangast undir erfðapróf til að takmarka áhættu á krabameini, hefur sýnt að meira en 

þriðjungur Bandaríkjamanna hefur fylgst með þróun erfðaprófa og tveir þriðju aðspurðra 

svöruðu að þeir mundu líklega vilja gangast undir rannsókn á því hvort þeir séu arfberar 

ákveðinna sjúkdóma. Aðrar rannsóknir sem birtar hafa verið í fagtímaritum eru samhljóða 

þessum niðurstöðum (Case, Andrews, Johnson og Allart, 2005). 

2.2 Siðferðislegt álitamál 

Í þessum hluta fræðilega bakgrunnsins er gerð grein fyrir helstu siðferðilegu spurningum 

sem koma upp í flestum fræðilegum skrifum um siðferði erfðaprófa. Tilraun er gerð til að 

finna sem flest mikilvæg rök sem mæla með eða á móti einstaklingbundnum erfðaprófum og 

sérfræðingar benda á. Upplýst samþykki, mikilvægi siðareglna og umfjöllun um 

sjúkdómsvæðingu skipa siðferðilega hluta hins fræðilega bakgrunns. 

2.2.1 Með eða á móti? 

Með erfðaprófum erum við komin einu skrefi lengra í þá átt að svala mannlegri forvitni. 

Við viljum vita meira og við viljum vita fyrirfram hvað gerist í líkama okkar í framtíðinni. 

Tæknin er til staðar og þá vakna mikilvægar siðferðilegar spurningar um að réttlæta eða hafna 
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þessari forvitni okkar. Ástæður til að gangast undir erfðapróf geta verið mismunandi eftir 

aldurshópum. Dæmi eru um að fullorðnir einstaklingar sem íhuga að stofna fjölskyldu, þar 

sem ákveðinn erfðasjúkdómur er algengur í ætt annars þeirra, vilji ganga úr skugga um að 

hinn aðilinn beri ekki sama erfðagalla (Burley og Harris, 2002).  

Erfðapróf deCODEme er þróað sem einstaklingsbundin erfðapróf og inniheldur líkur á 

þróun um það bil fimmtíu misalvarlegra sjúkdóma í framtíðinni. Niðurstöður sem 

viðskiptavinir fyrirtækisins fá eru í formi líkindatölfræði sem þýðir að um líkur á sjúkdómi er 

að ræða en ekki vissu. Prófið er því ekki ætlað að vera sjúkdómsgreining. Erfðamengi notenda 

þjónustunar er borið saman við eina milljón annarra einstaklinga með svipað erfðaefni og 

þannig reiknaðar út líkurnar á þróun tiltekinna sjúkdóma. Prófið hefur vakið siðferðislegar 

spurningar eins og túlkun niðurstaðna og þá óvissu hvort einstaklingur muni í raun og veru 

þróa með sér tiltekna sjúkdóma. Þá hefur verið bent á að margir geti haldið að um 

læknisfræðileg próf sé að ræða þar sem upplýsingar eru heilsutengdar. Ekki síðra áhyggjuefni 

eru hugsanleg neikvæð áhrif sem prófið getur haft á almenna heilbrigðisþjónustu til dæmis 

með auknu álagi á heilbrigðiskerfi, fjölgun ónauðsynlegra rannsókna eða annarra 

heilsutengdra inngripa (Ástríður Stefánsdóttir, 2009).  

Einstaklingum sem kaupa deCODEme gefst kostur á faglegri túlkun hjá ráðgjafa ef þess er 

óskað.  

2.2.2 Upplýst samþykki 

Áður en einstaklingur gengst undir hefbundna erfðarannsókn, er nauðsylegt að hann gefi 

upplýst samþykki. Einstaklingar sem eru sjálfráða taka eigin ákvarðanir út frá eigin 

forsendum. Í upplýstu samþykki þarf að upplýsa einstaklinga um öll mikilvæg atriði og gefa 

þeim sjálfum kost á að taka þátt í ákvörðunum sem tengjast læknismeðferð eða þátttöku í 

rannsóknum á heilbrigðissviði (Salvör Nordal, 2007).  

Í einstaklingsbundnum erfðaprófum sem þessi ritgerð fjallar um gefur viðskiptavinurinn 

erfðafyrirtækinu upplýst samþykki um leið og kaup á prófinu fer fram og sömuleiðis þegar 

niðurstöður hvers próf eru skoðaðar. Bent hefur verið á hættu sem fylgir lífsýnatökum sem 

framkvæmdar eru annarsstaðar en á læknastofum. Mögulegt er að einstaklingur geti sent til 

rannsóknar lífsýni annarrar manneskju til dæmis barns (Wasson, Cook og Helzlsouer, 2006).  

Í málum sem tengjast börnum þarf að hafa í huga að eðli málsins samkvæmt geta mjög 

ung börn ekki gefið þess háttar samþykki en þau eiga siðferðilegan rétt á opinni framtíð 

samkvæmt Feinberg (Davis, 2001). Í því felst: 
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1. að börn og fullorðnir eiga sameiginlegan rétt til dæmis að verða ekki drepin 

2. rétt til að vera börn - vel nærð, vernduð og njóta skjóls 

3. rétt til að iðka og velja sína trú 

Fyrrnefnd réttindi barna eru oft hunsuð af foreldrum. Gott dæmi í þessu sambandi eru 

foreldrar sem eru meðlimir votta Jehova. Þeirra trú útilokar blóðgjöf sem getur verið 

nauðsyleg lækning fyrir barnið. Samkvæmt Feinberg eiga foreldrar rétt á að hafna blóðgjöfum 

fyrir sjálf sig en ekki fyrir börn sín. Rétti foreldranna til að taka svona ákvarðanir er hafnað. 

Börn þurfa að fá tækifæri til að lifa, vaxa og dafna til að geta tekið ákvaðanir um sitt eigið líf 

(Davis, 2001). 

Sumt fullorðið fólk getur ekki hugsað sér að gangast undir erfðapróf og horfast í augu við 

niðurstöður þeirra. Fræðimenn telja að börn kringum 14-15 ára aldur, eða jafnvel fyrr, geti 

sjálf tekið ákvörðun um að gangast undir erfðarpróf (Burley og Harris, 2002).  

Samkvæmt stöðuyfirlýsingu kanadíska barnalæknafélagsins (e. Position statement) ættu 

erfðafræðileg próf að vera í boði ókeypis þannig að einstaklingar og fjölskyldur eigi 

möguleika á að hafna prófinu eða samþykkja það á grundvelli þeirra eigin óska og 

siðferðilegu viðhorfa. Öllum prófum eiga að fylgja fullnægjandi upplýsingar um tilgang og 

mögulegar niðurstöður ásamt hugsanlegum valkostum sem gætu komið upp. Börn ætti aðeins 

að prófa þegar það hefur beina þýðingu vegna læknisfræðilegrar meðferða fyrir þau (Arbour 

og Byrne, 2003). 

2.2.3 Mikilvægi siðareglna 

Það eru nokkrar siðferðilegar spurningar sem vakna upp þegar rætt er um 

einstaklingsbundin erfðapróf. Fræðimenn benda á nokkur atriði til umhugsunar í þessum 

tegundum rannsókna. Eitt af grundvallaratriðum í rannsóknum eru þau siðferðilegu mörk sem 

sett eru með tilliti til siðferðilegra hagsmuna, virðingu fyrir manneskjunni, sjálfstæði 

einstaklingsins, velferð og réttlæti. Siðareglur í rannsóknum eiga að koma í veg fyrir að 

þátttakendur í rannsóknum séu missnotaðir í þágu rannsóknarinnar (Vilhjálmur Árnason, 

2003).  

Meginflokkar í siðareglum má skipta í ákvæði um samþykki fyrir þáttöku sem felur í sér 

vitneskju um eðli, markmið, framkvæmd og áhættuna sem rannsókninni fylgir (Vilhjálmur 

Árnason, 2003).  
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Mikilvægt ákvæði er um velferð þátttakenda. Ávinningur í rannsóknum þarf að vera meiri 

en sá skaði sem þær kunna að valda. Þetta er meginregla sem snýst um áhættuþætti. Áhersla 

er lögð á faglega ábyrgð og hæfni þeirra sem framkvæma rannsóknir á fólki. Til að tryggja að 

allar rannsóknaráætlanir séu lagðar fyrir eftirlitsnefnd og séu metnar frá vísindalegu og 

siðferðilegu sjónarmiði. Þagnaskylda og persónuvernd eru órjúfanleg ákvæði í þessum 

siðareglum (Vilhjálmur Árnason, 2003).  

Þegar rætt er um ávinning í rannsóknum þá er nauðsylegt að beina athyglinni að 

mismunandi tegundum erfðaprófa. Í fyrsta lagi eru erfðapróf fyrir sjúkdómum eins og PKU, 

sem nefnt var fyrr í ritgerðinni, framkvæmd til að koma í veg fyrir alvarlegan skaða af völdum 

sjúkdómsins þannig að sjúklingur geti lifað sem eðlilegustu lífi. Í öðru lagi eru erfðapróf sem 

leiða í ljós ólæknandi sjúkdóma sem koma fram seinna á lífsleiðinni og lítið er hægt að gera 

við, til dæmis Huntington sjúkdómur. Í þriðja lagi eru erfðapróf sem gefa líkur á tilteknum 

sjúkdómum, sem ekki er víst að einstaklingurinn fái þrátt fyrir auknar líkur samkvæmt 

niðurstöðum prófsins, eða að sjúklingurinn fái þá þrátt fyrir minnkaðar líkur samkvæmt 

niðurstöðunum. Í þessum síðarnefndu sjúkdómum hafa umhverfisáhrif mikilvæg hlutverk í 

samspili við erfðir. 

2.2.4 Umræða um sjúkdómsvæðingu 

Kenningar um sjúkdómsvæðingu (e. medicalization) eiga þriggja áratuga sögu. Ivan Illich 

birti árið 1975 gagnrýni á vestræn samfélög sem treystu um of á tæknilegan hugsunarhátt til 

að leysa alls konar verkefni í samgöngum, menntun og lækningum. Þessi tæknikerfi verða 

sífellt flóknari og í raun leysa þau ekki verkefni á heillavænlegan hátt með tilstilli tæknilegra 

aðferða. Illich kom með rök fyrir því að heilsufar jarðarbúa stafi ógn af því að sífelt fleiri 

treysti á tæknilegar læknisaðgerðir (Stefán Hjörleifsson, 2004). 

Illich telur margt gagnlegt í heilbrigðisþjónustu svo sem sóttvarnaraðgerðir og önnur ákveðin 

læknisverk, en á heildina séð telur hann skaðsemi heilbrigðisþjónustu langt um meiri en 

ávinning (Stefán Hjörleifsson, 2004). 

Umræðan um sjúkdómsvæðingu hefur orðið æ háværari í hinum vestræna heimi. Hér á 

landi hefur Jóhann Ágúst Sigurðsson (2002) prófessor í heimilislækningum haldið umræðunni 

um þetta fyrirbæri á lofti. Hann segir:  

Víða er komið að þeim mörkum að ekki verður meiri fjármunum bætt í 

heilbrigðisþjónustuna og í sumum tilfellum er hún jafnvel farin að gera 

meiri skaða en gagn sem er alvarlegur hlutur. Skaðsemin er fólgin í að 
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valda óþarfa áhyggjum og ónauðsynlegum inngripum. Ef stöðugt er 

verið með áróður eða upplýsingar um að hætta sé á hinu og þessu þá 

missir fólk smám saman trúna á sjálft sig. Heilbrigt fólk, finnur sig 

þannig í auknum mæli knúið til að leita læknis til þess að ganga úr 

skugga um að það sé ekki haldið tilteknum sjúkdómi (Sjúkdómsvæðing 

og síðferðilegt álitamál, 13.10.2002).  

Veruleikinn er þversagnakenndur, hvað heilbrigðismál varðar, segir Jóhann ennfremur:  

Heilbrigðiskerfið þenst út og fólk leitar meira til læknis en áður en 

miðað við alla þessa fjármögnun og heimsóknir til lækna líður okkur 

ekkert betur. Mikil aukning hefur einnig orðið á lyfjaneyslu en þrátt 

fyrir það hafa fjarvistir frá vinnu vegna veikinda aukist  

(Sjúkdómsvæðing og síðferðilegt álitamál, 13.10.2002).  

Rétt er að nefna að Jóhann Ágúst er þeirrar skoðunar að einstaklingbundnar erfðaprófanir 

séu oft umdeildar vegna óvissu á klínískum þýðingum á niðurstöðum sem gefa aðeins 

tölfræðilegar upplýsingar um líkur. Spurning er hvort erfðaprófin sem eingöngu segja til um 

líkur á sjúkdómi síðar á ævinni geti valdið skaða með ótímabærum íhlutunum og áhyggjum 

einstaklinga. 

2.3 Upplýsingahegðun 

Í þessum kafla er rætt um upplýsingaþörf í samfélaginu og áhrif þess á daglegt líf okkar. 

Rætt er um skilning á upplýsingum og þörfina fyrir heilsutengdar upplýsingar er skoðuð. Gerð 

er grein fyrir hugtakinu upplýsingahegðun. Einstaklingurinn er alltaf í fyrirrúmi, enda er hann 

virkur notandi upplýsinganna. 

2.3.1 Mikilvægi upplýsinga  

Samkvæmt skilgreiningu sem hægt er að finna í  Íslenskri orðabók þýðir orðið upplýsing; 

það að lýsa upp, veita ljósi um, fræðsla, menntun, þekking, nám. Það má segja að upplýsingar 

eins og þær eru skilgreindar séu grundvallaþættir í daglegu lífi nútímamannsins (Árni 

Böðvarsson, 1997).  

Hugtakið upplýsingahegðun (e. information behaviour) er lykilhugtak í 

upplýsingafræðum. Hugtakið felur í sér öll samskipti eða hegðun í tengslum við upplýsingar 

af hvaða tagi sem er. Upplýsingahegðun nær yfir upplýsingaþarfir fólks, mismunandi form 
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upplýsingaleitar, bæði það þegar fólk leitar upplýsinga af ásetningi og einnig þegar það rekst á 

upplýsingar. Hugtakið nær einnig yfir notkun á upplýsingum (Wilson, 2000). 

Það er mikið af upplýsingum í umhverfi okkar. Stór hluti af þessum upplýsingum fer fram 

hjá okkur, öðrum sýnir fólk ekki áhuga vegna annríkis eða vegna meðvitaðrar ákvörðunar um 

að líta fram hjá þeim. Upplýsingar eru alls staðar og birtast í alskonar myndum, á öllum 

tímum, hvort sem við viljum, skiljum, höfum áhuga á þeim eða ekki. Rannsóknir um 

fjöldasamskipti eða mannleg samskipti, langt aftur í tímann, hafa leitt í ljós að einstaklingar 

leita að uppsprettu upplýsinga eða að minnsta kosti sýna henni athygli. Þessi forsenda er 

innprentuð í vestræna menningu að minnsta kosti, aftur til tíma Aristotelesar sem sagði að 

allir menn hafa frá náttúrunnar hendi löngun til að vita (Case o.fl., 2005).  

Hins vegar hafa rannsóknir einnig bent til þess að fólk forðist stundum upplýsingar ef þær 

muni valda andlegum óþægindum. Upplýsingar um krabbamein og erfðaskimun fyrir 

krabbameini eru dæmi um þetta (Case o.fl., 2005). 

2.4 Hvernig skiljum við upplýsingar? 

Upplýsingar sem einstaklingar leita eftir geta haft mismunandi þýðingu fyrir hvern og einn 

þrátt fyrir að um sömu eða svipaðar upplýsingar sé að ræða. Það fer allt eftir bakgrunni 

einstaklinga, hugmyndum þeirra og eðli þeirra viðfangsefna sem þeir glíma við hverju sinni. 

Sumir telja að það muni reynast erfitt að skilgreina hugtakið upplýsingar endanlega vegna 

þess að hugmyndir um upplýsingar fela í sér óvissu um hvort þær þurfi nauðsynlega að vera 

gagnlegar til að geta talist upplýsingar, hvort þær verði að draga úr óvissu, hvort upplýsingar 

þurfi að birtast í efnislegu formi, hvort einhver ætli vísvitandi að koma þeim á framfæri eða 

hvort nauðsynlegt sé að þær séu sannar til þess að geta talist upplýsingar. Síðast en ekki síst 

hvort upplýsingar geti einfaldlega verið til staðar í umhverfinu (Case, 2007). 

 

2.4.1 Einstaklingurinn er miðpunktur 

Þegar við tölum um einstaklingsmiðaða nálgun varðandi upplýsingahegðun er 

viðfangsefnið skoðað út frá sjónarhóli einstaklingsins og hann er talinn virkur notandi 

upplýsinga. Einstaklingurinn þarf að túlka gögn til að þau gagnist honum og verði að 

upplýsingum (Bates, 2005).  

Það er mismunandi í hvaða samhengi fólk leitar upplýsinga og geta margvíslegir þættir 

valdið því. Sum gögn geta uppfyllt upplýsingaþörf ákveðinna einstaklinga á meðan þessi 
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sömu gögn geta verið ónothæf fyrir einstaklinga sem hafa aðrar þarfir eða annan bakgrunn 

(Bates, 2005). Dæmi um það getur verið erfðapróf sem hér er til umræðu. Áhugi og 

bakgrunnur, svo sem menntun, geta haft áhrif á það hvort einstaklingar leita upplýsinga af 

þessu tagi. Samkvæmt Wilson (2006) getur upplýsingaþörf tekið á sig ýmsar myndir. Meðal 

annars getur þar verið um að ræða þörf fyrir nýjar upplýsingar eða þörf fyrir að útskýra eða 

staðfesta upplýsingar sem eru fyrir hendi, svo dæmi sé tekið. Margvíslegar ástæður geti legið 

að baki upplýsingaþörfum. Hér má nefna líkamlegar ástæður svo sem þörf fyrir mat, drykk, 

skjól og fleira; tilfinningalegar til dæmis þörf til að ná árangri; og vitsmunalegar sem getur 

verið þörf til að læra eitthvað og svo framvegis (Wilson, 2006).  

Eðlilegt er að þessar þarfir tengist hver annarri á mismikinn hátt og kunni að eiga uppruna 

sinn innra með viðkomandi einstaklingi, í hlutverki hans í starfi og lífi eða í því umhverfi sem 

hann lifir (Wilson, 2000). 

Upplýsingastjórnun er mikilvægur þáttur í því að fyrirbyggja óvissu tengdri sjúkdómum 

eða veikindum. Fólk leitar upplýsinga frá öðrum, í fjölmiðlum og leitar stuðnings hjá 

heilsugæslustöðvum. Upplýsingar þurfa að fela í sér samræmingu á mörgum markmiðum og 

væntingum til þess að fólk leiti þeirra í stað þess að forðast þær. Þessar hugmyndir gefa 

mikilvægar vísbendingar um stefnu rannsókna á upplýsingastjórnun í tengslum við heilsu 

(Brashers, Goldsmith og Hsieh, 2002). 

2.4.2 Heilsutengdar upplýsingar 

Þekking á því hvernig almenningur metur heilsuupplýsingar í mismunandi heimildum og 

hvernig þróunin hefur orðið í breyttu upplýsingaumhverfi er af skornum skammti (Ágústa 

Pálsdóttir, 2010).  

Í rannsókn frá 2002 kemur fram að almenningur telur upplýsingar um heilsu og lífsstíl af 

internetinu ekki jafn áreiðanlegar og gagnlegar og upplýsingar úr fjölmiðlum eða frá 

sérfræðingum á heilbrigðissviði. Rannsókn sem gerð var til samanburðar árið 2007 sýnir hins 

vegar að staða internetsins hefur breyst og að ekki er lengur um að ræða marktækan mun á 

milli þess hvernig fólk metur áreiðanleika og gagnsemi upplýsinga í fjölmiðlum og af 

internetinu. Niðurstöðurnar benda til þess að vaxandi skynjun sé á mikilvægi heilsuupplýsinga 

á netinu. Niðurstöður tveggja rannsókna, sem gerðar voru í sjö Evrópulöndum á árunum 2005 

og 2007 sýna nokkuð svipaðar niðurstöður þar sem rannsakað var hversu mikilvægar fólk 

taldi heilsuupplýsingar á internetinu borið saman við hefðbundnari heimildir um heilsu 

(Ágústa Pálsdóttir, 2010).  
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Á undanförnum árum hefur fjöldi Íslendinga með aðgang að internetinu aukist jafnt og 

þétt. Niðurstöður Hagstofunnar frá 2007 sýna að tölvur eru á 89% heimila og 84% heimila 

geta tengst interneti sem er með því mesta sem gerist í vestrænum löndum (Notkun heimila og 

einstaklinga á tæknibúnaði og interneti 2007, 25. maí 2007). 

Rannsókn sem Ágústa Pálsdóttir (2010) gerði um traust Íslendinga á netinu sem heimild í 

sambandi við heilsu og lífsstíls upplýsingar, bendir til þess að mikilvægi internetsins fari 

vaxandi og það sé mögulega jafngilt hefðbundnari miðlum í tengslum við mat á gildi 

upplýsinga. 
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3 Aðferðakafli 

Í þessum kafla segi ég frá framkvæmd rannsóknarinnar og þeirri rannsóknaraðferð sem ég hef 

notað við öflun rannsóknagagna og greiningu þeirra. Kynni þá viðmælendur sem tóku þátt í 

rannsókninni og á hvern hátt þeir voru valdir. Ræði um takmarkanir rannsóknarinnar og 

hugsanleg álitamál.  

3.1 Kveikjan að rannsókninni 

Það má segja að kveikjan að rannsókninni hafi verið að kanna hvað það sé við þessi 

erfðapróf sem vekur áhuga fólks á að láta rannsaka hjá sér erfðavísa og hvaða hugmyndir fólk 

hafi um hugsanlega notkun á niðurstöðum úr erfðaprófum. Í ljósi þess að þessi tegund 

erfðaprófa er ekki algeng eins og staðan er í dag taldi ég áhugavert og spennandi að skoða 

afstöðu fólks. Rétt er að láta þess getið að ég starfa í fyrirtæki sem selur einstaklingbundin 

erfðapróf.  

3.2 Markmið og rannsóknarspurning 

Markmiðið með rannsókninni var tvíþætt. Annars vegar að draga fram helstu þætti sem 

áhrif hafa á jákvæð eða neikvæð viðhorf viðmælenda til einstaklingsbundinna erfðaprófana 

sem ein af hugsanlegum forvarnaleiðum gegn ótímabærum sjúkdómum. Hins vegar að leggja 

mat á skilning þátttakenda á vefsíðum Íslenskrar erfðagreiningar en það fyrirtæki býður til 

sölu erfðagreiningapróf sem nefnist deCODEme. Gera má ráð fyrir að niðurstöðurnar geti 

orðið áhugavert innlegg í vaxandi umræðu um þessi viðfangsefni, jafnt innan vísindanna sem 

og í samfélaginu almennt. Í ljósi þess að erfðapróf er ekki jafn vel þekkt hjá almenningi og hjá 

vísindafólki, voru  rannsóknarspurningar nokkuð margar: 
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Er erfðapróf hugsanleg forvarnaleið til framtíðar, jafnt hjá fullorðnum og í uppeldi barna, 

til að seinka ótímabærum sjúkdómum? 

 Eru í huga einstaklinga siðferðislegar hindranir á notkun erfðaprófa? 

 Telja foreldrar sig að eiga rétt á að fá upplýsingar um erfðamengi barna 

sinna? 

1. Hvaða hindranir upplifir fólk í sambandi við þessar rannsóknir? 

 Eru upplýsingar um erfðaprófið auðskiljanlegar fyrir fólk án 

sérfræðimenntunar? 

 Er til staðar nægileg þekking á erfðaprófum hjá almenningi? 

 Er heilsusamlegur lífsstíll fólki mikilvægur? 

2. Hvort vegur meira, ávinningur  eða áhætta við erfðaprófanir? 

 Hvaða augum líta  sérfræðingar og foreldrar ungra barna á erfðapróf á  

börnum og undir hvaða kringumstæðum finnst þeim þær 

réttlætnalegar/óréttlætanlegar. 

3.3 Rannsóknaraðferðir  

Þrátt fyrir að nokkur umræða um einstaklingbundnar erfðarannsóknir hafi farið fram í 

fjölmiðlum er ekki vitað hvað fólk þekkir mikið til þessara rannsókna. Til að geta fengið 

innsýn í hugarfar fólks og hvað hefur áhrif á myndun skoðana um þetta viðfangsefni út frá 

mismunandi lífreynslu eða viðhorfi til lífsins varð fyrir valinu eigindleg rannsóknaraðferð. 

Mín von er að meiri dýpt fáist í viðfangsefnið, að fleiri þættir og að öllum líkindum nýir 

þættir komi fram í dagsljósið, ásamt betri skilningi á þeim þáttum sem skipta máli. 

Þátttökuathuganir og opin viðtöl eru tvær meginaðferðir eigindlegrar rannsóknarhefðar. Í 

fyrrnefndum athugunum fer rannsakandi á vettvang og upplifir sjálfur umhverfi sem snertir 

viðfangsefnið beint eða umhverfi þátttakenda og þeirra daglega líf. Upplýsingum er safnað á 

kerfisbundinn hátt með því að dvelja í umhverfi þátttakenda og fylgjast með því sem fyrir 

augu og eyru ber (Bogdan og Biklen, 2002).  

Þessi rannsókn var aðeins frábrugðin öðrum eigindlegum rannsóknum þar sem ég athugaði 

tilfinningar einstaklinga sem mögulega hafa áhuga á heilsu og erfðaprófum í stað þess að 

athuga daglegar athafnir. Vettvangsrannsókn fór fram á opinberum fundi og ráðstefnu. Í 

báðum tilfellum voru forvarnir á heilbrigðissviði til umræðu og tengdist viðfangefnið 

rannsókninni beint.  
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1.Vísindakaffi RANNÍS á Súfistanum í Reykjavík.  

Vísindavaka 24.9.2009  

Vísindavaka er árlegur viðburður þar sem almenningi gefst kostur á að hitta vísindamenn 

sem stunda rannsóknir í hinum ýmsu vísindagreinum og kynnast viðfangsefnum þeirra. 

Vísindavaka er haldin samtímis um alla Evrópu á Degi evrópska vísindamannsins. RANNÍS 

stendur fyrir Vísindavöku á Íslandi. Í aðraganda Vísindavöku er hellt upp á Vísindakaffí, þar 

sem fræðimenn kynna rannsóknir sínar. Markmiðið með Vísindakaffikvöldum er að færa 

vísindin nær fólki og segja frá rannsóknum sem skipta máli fyrir dagleg líf þess. Að kvöldi 

24.9.2009 voru það dr. Jóhann Á. Sigurðsson yfirlæknir Þróunarstofu Heilsugæslu 

höfuðborgarsvæðisins og  dr. Linn Getz trúnaðarlæknir á Landspítala háskólasjúkrahúss og 

dósent við læknadeild Norwegian University of Science and Technology sem veltu upp 

spurningum um gildi forvarna og heilsuverndar og hvort of mikið væri gert úr sölu á þjónustu 

til hinna frísku á kostnað þeirra veiku og þannig gert meira úr vandamálum en efni stæðu til. 

2. Forvarnir og lífsstíll: Ráðstefna fyrir fagfólk og almenning var haldin á Grand Hótel í 

Reykjavík 13.-14.11. 2009. 

Á ráðstefnunni var fjallað ítarlega um helstu sjúkdóma og hvernig þeir tengjast lífsstíl 

okkar, næringu, hreyfingu, reykingum, streitu og svo framvegis. Þá var fjallað ítarlega um þau 

margvíslegu efni, bæði góð og slæm, sem við fáum úr umhverfinu svo og möguleika Íslands á 

því að verða alþjóðleg heilsuparadís í framtíðinni.. Margir þekktustu vísindamenn þjóðarinnar 

á sviði heilsu, læknisfræði, næringar, íþrótta og fleira voru í hópi frummælenda. Heiðurgestur 

ráðstefnunnar var dr. Louis Ignarro, prófessor í lyfjafræði við Læknaskóla UCLA, en hann 

hlaut Nóbelsverðlaun í læknis- og lífeðlisfræði árið 1998 og var kjörinn vísindamaður ársins 

2008 hjá American Heart Association. 

Önnur tveggja aðferða í eigindlegum rannsóknum eru opin viðtöl. Í opnum viðtölum spyr 

rannsakandi um þætti sem rannsóknin beinist að og áhersla er lögð á að þátttakandi lýsi með 

eigin orðum því sem skiptir hann sjálfan mestu máli (Kvale, 1996).  

Allir þátttakendur nema einn höfðu kynnt sér vefmiðil Íslenskrar erfðagreiningar áður en 

þau tóku þátt í viðtölunum. Ákveðið var að prófa aðra aðferð á einum þátttakanda með því að 

láta hann kynna sér umrædda vefsíðu á staðnum meðan á viðtalinu stóð. Markmiðið var að 

geta fylgst með leitaraðferð viðkomandi, fyrstu kynnum og skilningi á þeim upplýsingum um 

erfðarannsóknir sem fram koma á vefmiðlinum. Þessi aðferð gaf ekki nógu góða raun vegna 
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þess hvað það tók langan tíma að klára viðtalið. Ákveðið var að nota hana ekki á fleiri 

þátttakendur.  

3.4 Tilviksrannsókn 

Hér er um tilviksrannsókn (e. case study) að ræða. Í þessu tilfelli eru rannsakaðar þær 

hugmyndir eða athafnir sem fólk tileinkar sér til að lifa heilsusamlegu lífi. Einnig eru 

kannaðar tilfinningar þeirra til erfðaprófsins sem getur hugsanlega verið ný forvarnaleið gegn 

ótímabærum sjúkdómum. Tilgangur tilviksrannsókna er að rannsaka eitt eða nokkur tilvik í 

smáatriðum til að þróa eins ítarlegan skilning og mögulegt er á tilvikinu. Gagrýni á 

tilviksrannsóknir hefur oftast beinst að alhæfingu slíkra rannsókna. Sérhvert tilvik sem 

rannsakað er telst einstakt á sinn hátt en býr þó jafnframt yfir líkindum á öðrum svipuðum 

tilvikum (Punch, 2005). Markmið þessarar rannsóknar er ekki að alhæfa né setja fram 

mögulegar tilgátur um hvort fólk lifi heilsusamlegu lífi, heldur að öðlast skilning á því hvað 

vegur þyngst í huga fólks þegar það velur eða hafnar erfðaprófum. Þó má gera ráð fyrir að 

niðurstöður rannsóknarinnar leiði til aukinnar umræðu um mikilvægi heilsusamlegs lífsstíls 

og forvarnahlutverk erfðaprófana.  

3.5 Þátttakendur 

Þátttakendur í rannsókninni voru ellefu einstaklingar og voru þeir valdir markvisst. Til að 

fá sem fjölbreyttastustum hópi í rannsóknina, valdi ég að tala við foreldra ungra barna, 

verðandi foreldra, barnalækni og erfðafræðing. Ég komst í samband við viðmælendur mína í 

gegnum vini og kunningja sem tóku að sér að vera milliliðir. Allir viðmælendur mínir fengu 

dulnefni. 

Pétur Ingi Jóhannsson er erfðafræðingur og háskólakennari. Hann hefur reynslu á því 

vísindasviði sem er viðfangsefni erfðaprófana. Viðtal við Pétur fór fram í skrifstofu hans.  

Jóhanna Andrésdóttir og Hörður Bjarnason eru háskólanemar og verðandi foreldrar. 

Þau eiga von á sínu fyrsta barni. Fyrir viðtalið bað ég þau að kynna sér vefsíðu Íslenskrar 

erfðagreiningar, þann hluta þar sem deCODEme erfðapróf eru seld. Viðtalið fór fram á mínu 

heimili.  

Telma Sindradóttir og Vignir Pálsson eiga eitt barn. Telma er með 

framhaldsskólamenntun og vinnur á heilbrigðissviði, Vignir er háskólanemi og starfar með 

náminu í ferðaþjónustu. Sömuleiðis bað ég þau að kynna sér deCODEme erfðapróf áður en 

þau heimsóttu mig og tóku þátt í rannsókninni. 
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Tómas Eðvardsson er barnalæknir og sérfræðingur í efnaskiptasjúkdómum. Hann er með 

marga ára reynslu og starfar á spítala. Viðtalið við hann fór fram í viðtalsherbergi spítalans.  

Halldóra Árnadóttir og Björn Hannesson eru bæði háskólamenntaðir einstaklingar. 

Halldóra vinnur í heilbrigðisþjónustu og Björn í byggingariðnaði. Þau eiga þrjú börn sem 

fæddust á tíu ára tímabili. Bæði bjuggu nokkur ár í útlöndum. Þau kynntu sér deCODEme 

erfðapróf á vefsíðunni áður en tóku þátt í rannsóknarviðtali heima hjá mér.  

Laufey Pétursdóttir er með framhaldsmenntun. Hún á tvö börn. Laufey samþykkti 

þátttöku í rannsókninni án þess að vita um hvað hún var. Hún kynnti sér vefsíðu deCODEme í 

fyrsta sinn í viðtalinu og markmiðið með því var að fylgjast með hvernig leit hennar að 

upplýsingum á vefsíðunni færi fram og hvernig hún skildi upplýsingarnar sem þar var að 

finna. Viðtalið fór fram heima hjá mér.  

Óli Hrafnson og Hanna Lára Stefánsdóttir eru sambýlisfólk með ungbarn. Óli vinnur 

sem tæknimaður og Hanna Lára er verslunarmaður. Systir Óla átti niðurstöður úr deCODEme 

erfðaprófi og leyfði þeim að skoða þær áður en ég kom heim til þeirra og tók viðtalið. 

Tilkynning um rannsóknina var send til Persónuverndar og var ekki gerð athugasemd við 

hana. Með því var formleg krafa um tilkynningu uppfyllt en rannsóknin snýst ekki um 

viðkvæmar persónulegar upplýsingar. 
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Tafla 1 Þáttakendur í rannsókninni: dulnefni, starf og fjöldi barna ef við á: 

Pétur Ingi Jóhannson Erfðafræðingur og 

háskólakennari 

 

Jóhanna Andrésdóttir Háskólanemi Verðandi foreldri 

Hörður Bjarnasson Háskólanemi Verðandi foreldri 

Telma Sindradóttir Heilbrigðisstarfsmaður Eitt barn 

Vignir Pálsson Starfsmaður í ferðaþjónustu 

Háskólanemi 

Eitt barn 

Tómas Eðvardsson Barnalæknir, sérfræðingur  

Halldóra Árnadóttir Sérfræðingur í 

heilbrigðissviði 

Þrjú börn 

Björn Hannesson Byggingafræðingur Þrjú börn 

Laufey Pétursdóttir Iðnaðarmaður Tvö börn 

Óli Hrafnson Tæknimaður Eitt barn 

Hanna L. Stefánsd. Verslunamaður Eitt barn 
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3.6 Gagnasöfnun 

Rannsóknin náði yfir tímabilið frá hausti 2009 til vors 2010. Margvíslegar aðferðir má 

nota til að safna fjölbreyttum gögnum með eigindlegum aðferðum. Þær aðferðir sem notaðar 

voru við rannsóknina sem hér um ræðir teljast til meginaðferða eigindlegrar 

rannsóknarhefðar. Í opnum viðtölum er lögð áhersla á að þátttakendur lýsi með sínum eigin 

orðum hvað skiptir mestu máli í huga þeirra (Hanna Björg Sigurjónsdóttir og Rannveig 

Traustadóttir, 2001).  

Vegna þess hvað efni rannsóknarinnar er nýtt í hugum margra þátttakenda hentaði þessi 

rannsóknaraðferð vel og gaf tækifæri til að spyrja spurninga og útskýra hluti sem voru 

þátttakendum ekki alveg ljósir fyrir. Þó efni viðtalanna hafi verið ákveðið fyrirfram kom það 

ekki að sök því sveigjanleiki var í viðtölunum og þátttakendur fengu að tjá sig að vild. 

Rannsóknarspurningar voru hafðar til hliðsjónar en engum spurningarlistum var dreift 

fyrirfram. Viðtölin fóru fram ýmist heima hjá mér, heima hjá viðmælendum, eða á 

skrifstofum þátttakenda minna. Öll viðtölin voru tekin upp á upptökutæki og síðan afrituð 

orðrétt. Upsöfnuð viðtalsgögn með nótum úr þátttökuathugunum eru um það bil 152 blasíður. 

Eftir viðtölin og afritun tók við lestur gagna  og kerfisbundin greining eða svo kölluð kóðun. 

Við lestur og greiningu gagna komu í ljós nokkur þemu sem að mínu mati eru mikilvægt 

leiðarljós innan viðfangsefnisins og nokkuð áberandi. 

3.7 Takmarkanir rannsóknarinnar 

Þegar á heildina er lítið voru allir viðmælendur mínir fúsir að taka þátt í rannsókninni og 

sýndu mikinn áhuga á viðfangsefninu. Það reyndist erfitt að taka viðtal við tvo einstaklinga í 

einu, eingöngu vegna reynsluleysis míns í viðtaltstækni. Í viðtölunum veltu þátttakendur 

einnig fyrir sér skimun á öðrum sjúkdómum en lífsstíls sjúkdómum eins og ólæknandi 

sjúkdómum eða sjúkdómum sem koma fram seinna á ævinni. Þessar umræður urðu frekar til 

að krydda viðtalið, heldur en að vera hluti af markmiðinu.  
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4 Niðurstöður 

4.1 Meginþættir sem greining gagna leiddi í ljós 

Í eftirfarandi köflum greini ég frá niðurstöðum rannsóknarinnar sem hér um ræðir. Eins og 

fram hefur komið var markmið rannsóknarinnar að draga fram helstu þætti sem viðmælendur 

telja hafa jákvæð eða neikvæð áhrif á viðhorf einstaklinga og foreldra til erfðarannsókna sem 

ein af hugsanlegum forvarnaleiðum. Og á sama tíma að leggja mat á skilning þátttakenda á 

vefsíðu Íslenskrar erfðagreiningar sem hefur boðið til sölu erfðagreiningapróf frá haustinu 

2007. Frásögnin byggir á greiningu gagna og lýsir skoðun ellefu einstaklinga og foreldra; 

hvaða skilning þau leggja í þessi próf og tilfinningar þeirra til notkunar og öllu sem því fylgir. 

Tekið skal fram að enginn þátttakendanna á persónulegar niðurstöður úr erfðaprófi nema einn 

sem hafði aðgang að niðurstöðum systur sinnar. Flestir þeirra hafa ýmist aldrei heyrt um þessi 

próf eða hafa heyrt lítllega af þeim. Eðli málsins samkvæmt höfðu sérfræðingarnir góða 

þekkingu á málefninu. Umfjöllunin er byggð upp á þremur efnisþáttum sem greining 

rannsóknagagna leiddi í ljós: notagildi erfðaprófana, forvarnir í heilbrigðiskerfi og siðferði 

erfðaprófa, þekking og skilningur á deCODEme. Hver kafli inniheldur undirþætti sem tengjast 

aðalkaflanum beint. 

4.2 Notagildi erfðaprófa 

Í þessum kafla skoða ég notagildi erfðaprófsins, nákvæmni niðurstaðna og hvernig hægt sé 

að beita þeim sem uppeldisaðferð og hvernig framtíð okkar mundi hugsanlega líta út ef 

erfðaprófanir væru algengari en þær eru í dag. Kostnaður við svona próf er ekki lítill og 

viðmælendurnir hafa talsvert tjáð skoðun sína á því. Ættfræðiupplýsingar eru hluti af þeim 

niðurstöðum sem deCODEme próf gefa og viðmælendurnir fjölluðu um þær. Eins og í öllum 

málum sem fólk glímir við eru fleiri hliðar á notkun erfðaprófsins. Það finnast bæði jákvæð 

og neikvæð viðhorf til þeirra og ýmsar aðrar hugleiðingar. Það má segja að mismunandi 

viðhorf grundvallist á þekkingarstöðu viðmælenda minna á erfðaprófum.  

4.2.1 Nákvæmi erfðaprófa 

Um erfðapróf sem hugsanlegt forvarnatæki í framtíðini hafði sérfræðingur í 

erfðarannsóknum Pétur Ingi, allt aðra sýn en ungu foreldrarnir. Í hans svari um 

einstaklingsbundin erfðapróf setur hann spurningamerki við það hve sterkar stökkbreytingar 

eru sem skimað er fyrir. Honum finnst gagnslaust að skima ef stökkbreytingarnar eru veikar 

en verjandi ef þær eru sterkar. Vignir og Telma og aðrir foreldrar eru ekki alveg viss um 

nákvæmni svona prófana og treysta aðeins upplýsingum sem þau geta nálgast á vefsíðum 
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þeirra fyrirtækja sem selja erfðapróf. Vignir gaf í skyn að hann muni eingöngu koma til með 

að taka mark á niðurstöðum ef sterkar líkur eru á sjúkdómnum. Tómas, barnalæknir, sér tvær 

hlíðar á erfðarannsóknum: Mér finnst þetta vera svolítið tvennt....tvær brautir sem maður 

getur litið á. Það sem maður getur gert eitthvað við og er jákvætt og hitt sem maður getur 

ekkert gert við, en bara veldur þér áhyggjum. Þessa áhyggjur eru mjög ofarlega í huga 

Tómasar og hann telur að erfðapróf geti haft mjög neikvæð áhrif á lífsgæði en á sama tíma 

segir hann að þau séu hvorki alfarið slæm né alfarið góð. Hörður er spenntur fyrir þessari 

tegund af forvörn gegn sjúkdómum og telur að það geti verið sparnaður fyrir heilbrigðiskerfið 

ef fólk geti markvisst forðast sjúkdómana. Undir það tekur Tómas líka og telur þetta 

spennandi verkefni fyrir lýðheilsu, að leggja margvissari áherslu á ákveðinn hóp. En þessir 

lífsstíls sjúkdómar þurfa að vera vel skilgreindir því honum finnst ekki siðlegt að leyna 

einhverjum öðrum upplýsingum sem kannski mundu koma fram við skimun. Tómas mælir 

með völdu magni upplýsinga sem fólk fær að vita en á sama tíma hefur hann talsverðar 

áhyggjur af mistúlkun á þeim upplýsingum sem fólk kemur til með að fá og þar af leiðandi 

óþarfa áhyggjum.  

Eins og hann segir: við náttúrlega verðum að muna það að við erum ekki að skima fyrir 

sjúkdómum við erum að skima fyri áhættu, líkum sem er mjög mikilvægt að undistrika í 

þessari umræðu. Laufey hefur viðurkennt að hún sé talsvert sjúkdómahrædd og fyrstu 

viðbrögð hennar gagnvart  prófinu voru neikvæð þrátt fyrir að í sögu fjölskyldunar finnist 

ekki alvarlegir sjúkdómar. Óli fékk fyrst tækifæri til að sjá prófið hjá systur sinni og hafði 

aldrei áður heyrt um svona próf. Hann telur prófið sniðugt og hefur jákvæð viðhorf til þess. 

Hann hefur ekki áhyggjur af því að skoða það. Öfugt við Laufeyu finnast erfiðar 

sjúkdómssögur í fjölskyldu hans. Hann er meðvitaður um að: kannski sé ekki hægt að koma í 

veg fyrir sjúkdóma en aftur á móti sé hægt að undirbúa sig undir þá. Óli mundi vilja sjá fleiri 

sjúkdóma á listanum, sérstaklega nefndi hann geðsjúkdóma. Erfðapróf er frekar nýtt fyrirbæri 

sem er ekki hluti af daglegum læknarannsóknum og það kom í ljós að fólk gerir oft 

greinarmun á milli svona rannsókna og venjulegrar blóðprufu. Til dæmis Laufey sem telur að 

erfðapróf sé: ekki eins áreiðanlegt og áþreifanlegt eins og að fara í blóðprufu til læknis. 

Hönnu Láru finnst erfðapróf persónulegri en algeng blóðprufa: blóðprufa er bara einhver tala 

sem ég veit ekkert um.  

4.2.2 Er hægt að nota niðurstöður erfðaprófa við uppeldi barna? 

Í rannsóknaspurningunum er leitað eftir svari við því hvort erfðaprófanir hjá börnum geti 

haft áhrif á uppeldi þeirra og hvort foreldrar mundu mismuna börnum í ljósi niðurstaðna. Allir 
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foreldrar voru á því að þessi próf breyti engu í vilja þeirra til að gera allt sem þau geta til að 

börnum þeirra líði vel. Ekki vildu allir ganga svo langt að telja erfðapróf nauðsynleg til að 

sinna sem best uppeldinu. Halldóra og Björn hafa ekkert á móti því skima sem flesta til að sjá 

heildarmyndina og nýta sér þetta í rannsóknum en þau eru ekki alveg viss hvort þau mundu 

vilja sjá sínar eigin niðurstöður eða niðurstöður barnanna sinna. Þau telja að það: sé svolítið 

áhætta að láta líf stjórnast af einhverjum rannsóknum, en ef barnið reyndist til dæmis of 

þungt miðað við þroska þá eru þau til í að sjá niðurstöður erfðaprófsins. Telma mundi vilja 

vita ef barnið er í einhverri áhættu og nota það til að stjórna uppeldinu markviss:  jú, það væri 

gott að vita ef líkur eru á að barnið fái hjartaáfall með því að passa að barnið verði ekki of 

feitt eða eitthvað svona...  Óli og Hanna Lára eru ekki spennt fyrir því að fá próf sjálf, en væri 

það í boði fyrir barnið mundu þau þiggja próf. Eins og þau orðuðu það að: samvisku okkar 

vegna myndum við gera allt sem við gætum með þá vitneskju sem prófin gæfu. Þau telja að 

niðurstöður úr prófinu mundu hafa áhrif á uppeldi. Hanna Lára sagði að hún mundi vilja að 

foreldrar hennar hefðu haft svona tæki, svona leiðbeiningar. Sérfræðingarnir telja erfðaprófið 

réttlætanlegt ef genið er sterkt en ef ekki þá sé skimun ekki verjanleg. Pétur Ingi er í vafa um 

það hvort þetta muni breyta einhverju í uppeldi og bendir á að fólk hlusti almennt ekki nógu 

mikið á lækna og prófið mundi ekki breyta miklu. Tómasi finnst það mjög jákvæð hugmynd 

en setur samt spurningamerki við það hvernig við skilgreinum lífsstíls sjúkdóma.  

4.2.3 Framtíð með erfðaprófum og ættfræði  

Varðandi algengi svona prófana í framtíðinni, telja sérfræðingarnir ekki líklegt að í náinni 

framtíð muni börn almennt gangast undir svona prófanir mjög ung eða strax eftir fæðingu. 

Tómas telur að það verði alltaf til fólk sem er klárlega á móti svona prófum og einnig að 

ákveðinn hluti fólks verði hrætt um persónulegan hag sinn, til dæmis í sambandi við 

líftryggingar þar sem það verði mögulega stimplað sem einstaklingur í áhættu. Vignir og 

Telma telja mjög líklegt að erfðapróf verði í boði eins og hnakkaþykktarmælingar eru núna, 

vegna þess hve auðveldar þær eru í framkvæmd og tæknin sífellt að verða nákvæmari. 

Halldóra og Björn spá því að erfðapróf verði eitthvað sem ákveðinn fjöldi  fólks sækist eftir 

og smám saman verði þetta eðlilegt og algilt eins og blóðflokkanir. Sérfæðingarnir eru ekki 

jafn bjartsýnir á skjóta framtíð erfðaprófa. Þeir telja almenning skorta þekkingu til að geta 

tekist á við niðurstöðurnar eða einfaldlega vilji ekki vita meira. Þeir telja að erfðapróf þurfi 

tíma til að þroskast þannig að að minnsta kosti næstu 25 ár verði prófin ekki mjög algeng. Sá 

möguleiki í erfðaprófum að sjá uppruna einstaklings vakti jákvæða athygli hjá viðmælendum 
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mínum. Þeim fannst spennandi og einstakt að sjá hvernig hægt er með niðurstöðunum að rekja 

ættir mörg hundruð ár aftur í tíma.  

4.2.4 Kostnaður við erfðapróf 

Pétur Ingi er ekki sannfærður um að svona erfðapróf muni breyta miklu í lífi fólks. Hann 

telur kostnað (985 dollara) ekki verjanlegan miðað við niðurstöður og segir: það lyktar of 

mikið af einhverri stjörnuspá. Hann telur réttlætanlegt að skima fyrir sjúkdómum sem við 

kunnum að grípa inn í með lyfjum til að lina einkenni eða koma í veg fyrir sjúkdóminn í heild 

sinni og í þeim tilfellum þar sem um mikinn skyldleika er að ræða séu skimanir réttlætanlegar. 

Aðrir telja að kostnaður sé ekki mjög mikill miðað við ávinning og halda að í genakortum 

felist möguleikar á forvörnum. Hörður er spenntur fyrir þessari tegund forvarnar gegn 

sjúkdómum og telur að það geti verið sparnaður fyrir heilbrigðiskerfið ef fólk getur markvisst 

forðast sjúkdóma. Tómas hefur eingöngu áhyggjur af þeim hópi fólks sem er óeðlilega 

stressaður um heilsu sína og að svona próf yrðu til þess að þessi hópur mundi ganga milli 

lækna til að fá vitneskju um sjúkdóma og kostnaður við óþarfa rannsóknir færi hækkandi. Í 

raun og veru er ekki ljóst hve stór hópur þetta getur verið. Kostnaður er mikil fyrirstaða fyrir 

suma af  viðmælendum mínum sem hafa áhuga á erfðaprófum. Öðrum finnst það ekki skipta 

máli hvað prófið kostar, ef ekki er ástæða til að hlaupa til þá vilja þau það ekki. Ljóst er að ef 

prófið væri ókeypis, þá mundu fleiri láta freistast til að taka þátt, að minnsta kosti gáfu þau 

það í skyn í viðtalinu. 

4.2.5 Notagildi erfðaprófa í hnotskurn 

Skiptar skoðanir eru um notagildi erfðaprófa. Þrátt fyrir að fleiri væru jákvæðir í garð 

prófsins komu einnig fram rökstuddar athugasemdir og efasemdir bæði frá sérfræðingunum 

og foreldrunum um notagildi þessara tegunda rannsókna. Hár kostnaður var nefndur sem 

mögulegur þröskuldur við kaup á prófum, einnig að meiri þekkingu vantaði í túlkun 

niðurstaðna. Hugmyndir komu fram um að erfðapróf gætu stuðlað að sparnaði í 

heibrigðiskerfinu og samfélaginu. Erfðapróf sem uppeldistæki fyrir foreldra þótti spennandi 

tilhugsun og ríkti nokkur sátt meðal foreldranna um það. Þó fannst sumum þau ekki þurfa 

svona tæki til að ala upp sín eigin börn en voru ekki alveg mótfallin því ef ástæða þætti til.  

4.3 Siðferði erfðaprófa og forvarnir í heilbrigðiskerfi 

Í kaflanum um siðferði svona rannsókna er kannað og spurt um hræðslu við misnotkun 

niðurstaðna. Réttindi barna eru skoðuð og um leið hvort foreldrar eigi fullan rétt á að taka 

ákvaðanir fyrir börnin sín. Í tengslum við forvarnir í heilbrigðiskerfinu er fjallað um það hve 
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sterk rök séu fyrir skimunum í nafni forvarna og hvort kostnaður sé verjanlegur miðað við 

ávinnig. Erfðapróf, eins og kemur fram í viðtölunum, hafa forvarnagildi sem viðmælendur 

nefna mjög oft. Allar forvarnir kosta fjármuni og eru oft umdeildar eins og í þessu tilfelli. 

4.3.1 Siðferði erfðaprófa 

Að mati Péturs Inga er aðal siðferðisálitamálið, hvað foreldrar muni gera með upplýsingar 

um sjúkdóma sem ekki er hægt að meðhöndla. Annað siðferðislegt atriði sem vakti áhuga 

minn eru vangaveltur Tómasar um það hversu almenn þessi próf eigi að vera og hversu 

almenn þau geti orðið. Hann er þeirrar skoðunar að þetta fyrirkomulag eins og það er nú sé 

ágætt, sem sagt að fólk taki sjálft ákvörðun um prófið og hafi val um það. Hins vegar finnst 

honum að það vanti meiri upplýsingar um niðurstöður ásamt faglegum stuðningi við fólk, 

bæði fyrir prófið og á eftir þegar niðurstöður eru til staðar. Þetta sjónarmið um nauðsyn á 

upplýsingum er ríkjandi í svari allra viðmælenda. Nokkrum sinnum hefur það verið nefnt að 

svona prófanir opni möguleika á mismunun á fólki. Margir lýstu þeim áhyggjum að ef prófið 

verði hluti af almennri heilsugæslu, þá sé hætta á að upplýsingar leki til tryggingafyrirtækja 

eða vinnuveitenda og geti skapað hagsmunaárekstra. Athyglisvert er að hér á landi búa börn 

sem eru ættleidd og foreldrar þessara barna vita oftast ekki bakgrunn barna sinna. Þessi 

staðreynd gæti vakið áhuga foreldra á að láta skima barnið. Tómas nefndi þetta sem lítinn 

vinkil á þau mál.  Pétur Ingi benti á siðferði í vísindum og setur spurningamerki við það hvort 

rétt sé að gefa einkaleyfi á einhverja erfðastökkbreytingra sem erfðafyrirtæki byggir erfðapróf 

á. Hann er með því að benda á að genagallar eða stökbreytingar séu bara eiginleikar 

lífverunnar sem geri okkur eins og við erum.  

4.3.2 Réttindi barna og foreldra 

Réttur foreldra til að vita niðurstöður úr erfðaprófi barns síns þvælist ekki fyrir 

viðmælendum mínum. Þau telja klárlega að þau hafi sterkari rétt til að vita og geti þannig 

gripið inn í uppeldið eftir þörfum og fylgst betur með ef niðurstöður eru sterkar. Foreldrar ráði 

því í hvaða rannsóknir og aðgerðir þeir setja börnin sín og þessi próf mundu ekki lúta öðrum 

reglum. Pétur Ingi er ekki alveg jafn hrifinn af því að foreldrar fái að ráða því hvort barnið 

verði skimað fyrir öllum sjúkdómum. Hann heldur fram ágæti sumra skimana en hefur 

efasemdir um að fólk geti tekist á við niðurstöður, einkum vegna þess að almenningur hefur 

ekki undirstöðuþekkingu í erfðafræði. Um það hvenær eigi að upplýsa barnið um mögulegar 

niðurstöður segja Vignir og Telma að það sé  persónubundið og fólk eigi að ráða því eftir 

þroska barna og aðstæðum. Pétur Ingi telur þá hugmynd fáránlega að láta barnið vita um 

einhverja áhættu á sjúkdómi sem það getur fengið seinna á ævinni. Tómas telur afar: ólíklegt 
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að fólk gangi með erfðakort barns síns út af fæðingadeildinni í þeim tilgangi að geta notað 

það í forvarnaskyni í uppeldi og honum finnst: ólíklegt að erfðapróf verði almennur praxís.  

4.3.3 Ótti um misnotkun 

 Í sambandi við siðferði taldi Vignir misnotkun á  genaprófum agalegt, en gerði sér ekki 

alveg grein fyrir því hvernig hægt væri að misnota svona próf. Pétur Ingi hafði ekki hugsað 

svo langt að hægt væri að misnota svona erfðaprófanir. Hugmyndin um misnotkun á prófum 

vakti smá ótta hjá viðmælendunum en eins og Pétur Ingi sagði, vissi hann ekki alveg hvað 

fólk mundi græða á því að vita meira um einhverja einstaklinga. Hér vaknaði einnig hræðsla 

um þann möguleika að tryggingafyrirtæki færu að nota svona niðurstöður og gætu þannig 

mismunað viðskiptavinum. Að vinnuveitendur fái svona upplýsingar vakti ekki mikinn ótta, 

vegna þess að það er ekki víst að einstaklingar sem eru með lágmarks líkindi á sjúkdómum 

séu betri starfsmenn heldur en einstaklingar með einhverja áhættu sem lifa heilsusamlegu lífi. 

Hugsanleg vandamál sem viðmælendur veltu fyrir sér að gætu komið upp í sambandi við 

erfðapróf eru til dæmis ef niðurstöður eru oftúlkaðar og vekja þar með óþarfa áhyggjur hjá 

fólki, eða að þriðji aðili geti nýtt sér upplýsingar viðkomandi einstaklings honum í óhag. 

Ofarlega í huga marga viðmælenda var nauðsyn á öruggri geymslu upplýsinga ásamt reglum 

um það hverjir fái aðgang að þessum niðurstöðum og hvað gerist til dæmis ef fyrirtæki skiptir 

um eigendur. Tómas benti á að hægt sé að misnota allt og að kerfi verði aldrei fullkomin.  

4.3.4 Fullmikið af því góða? 

Þátttökuathugun er alveg sérstakur hluti rannsóknarinnar og hjá flestum sem héldu erindi á 

viðkomandi fundi og ráðstefnu kom fram að erfðapróf er tískufyrirbæri sem í raun og veru er 

óþarft og vekur eingöngu áhyggjur hjá fólki. Í heild sinni vöktu sérfræðingarnir í fyrirlestrum 

athygli á oft á tíðum óþarflega miklum forvörnum sem hafa skilað ofgreiningu á sjúkdómum. 

Á sama tíma telja sérfræðingarnir að forvarnir séu nauðsylegar en að almenningur sé ekki 

alltaf rétt upplýstur um allar hliðar þeirra. Ráðstefnan um heilsu og lífsstíl undirstrikaði að 

mörgu leyti þær ábendingar sem flestir þekkja í sambandi við heilsu, eins og hreyfingu, rétt 

matræði og andlegt jafnvægi. Að öðru leyti sveif andi sölumennsku yfir vötnunum hvað 

varðar ákveðna tegund heilsuvöru sem styrkir viðhorf annarra sérfræðinga á 

sjúkdómsvæðingu. Í sambandi við opinbera forvarnastefnu telja Vignir og Telma hana mjög 

góða, þar sem fólk fær grunnupplýsingar um hollustu hjá Lýðheilsustöð og getur sjálft valið 

hvort það fer eftir þeim eða ekki. Fleiri nefndu að forvarnir virðast koma í bylgjum og 

átaksverkefnum sem veldur því stundum að fólk hættir einfaldlega að heyra þær. Það eru 

skiptar skoðanir á forvarnaraðgerðum yfirvalda. Sumir halda því fram að aðgerðirnar séu of 
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miklir en aðrir telja þær of litlar og telja að betur megi gera ef duga skal. Til dæmis með 

bættum upplýsingum um innihald matvæla svo sem sýnilegri upplýsingum um 

hitaeiningfjölda og fleira sem mætti verða til að fólk velji hollari matvöru. Einnig mætti 

breyta skipulagi borga til að auka möguleika á hreyfingu. 

4.3.5 Siðferði erfðaprófa og forvarnir í heilbrigðiskerfi í hnotskurn 

Ljóst er að siðferði erfðaprófana er einn mikilvægasti hlutinn í umræðunni. Meðhöndlun 

upplýsinga um ólæknandi sjúkdóma vekur spurningar. Stuðningur við fólk sem ákveður að 

láta rannsaka sig er nauðsylegur að mati bæði foreldranna og sérfræðinganna. Hræðsla  við 

misnotkun upplýsinga var rædd, einkum sér fólk hættu á því að lenda í lakari stöðu hjá 

tryggingafyrirtækjum á grundvelli erfðaupplýsinga. Upp kom umræða um erfðapróf hjá 

börnum sem eru ættleidd frá útlöndum sem hugsanlegur möguleiki fyrir foreldrana. Það hefur 

verið rætt um hvort einkaleyfi fyrir erfðapróf sé réttlætanlegt en ekki hefur fengist niðurstaða í 

það mál. Almennt töldu þátttakendur forvarnir í heilbrigðiskerfinu góðar þrátt fyrir að þau 

kæmu með ábendingar um hvað mætti betur gera eða hvað missir marks í forvörnum. Umdeilt 

er hvort forvarnir skili æskilegum árangri miðað við kostnað.  

4.4 Þekking og skilningur á deCODEme 

Í þessum kafla verður rætt um skilning þátttakenda á deCODEme prófinu sem er til sölu á 

vefsíðu Íslenskrar erfðagreiningar. Kannað var hvort fagorðalag og/eða enskt tungumál valdi 

erfiðleikum við að skilja erfðaprófið og þá hugmyndafræði sem liggur þar að baki. Einnig 

verður rætt um áhuga/ þörf þátttakenda á að leita að heilsu og lífsstílstengdum upplýsingum 

almennt.  

4.4.1 Hvar liggur þekkingin á deCODEme? 

Enginn þátttakendanna þekkti erfðapróf sem kallast deCODEme áður en þeim var bent á 

að skoða það, fyrir utan sérfræðingana sem könnuðust misvel við prófið. Í viðtölunum kom 

fram að sumir foreldrar skoðuðu vefsíðu Íslenskrar erfðagreiningar ítarlega fyrir viðtalið en 

aðrir lauslega að eigin sögn. Laufey skoðaði vefsíðuna á meðan viðtalið var tekið um leið og 

hún svaraði spurningum. Allir gátu tjáð sig um vefsíðuna án nokkurra erfiðleika og skildu 

grunnhugmyndina með deCODEme. Þátttakendum fannst þeir eiga erfitt með að leggja mat á 

áreiðanleika upplýsinganna sem komu fram á síðunni, eingöngu vegna lítillar sérþekkingar. 

Hörður dáðist að þeim uppgötvunum og rökstuðningi sem hann las á síðunni og bar það 

saman við yfirboðslega þekkingu sem hann fékk út úr lestri fagtímarita. Sérfræðingarnir 

skoðuðu vefsíðuna ekki reglulega en vissu af henni og prófinu sem í boði er. Almenn ánægja 
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ríkti á uppsetningu prófsins og viðmælendur töldu það ágætt, auðvelt en ekki fullkomið. Allir 

þátttakendur töldu mikinn kost hversu reglulega nýjar upplýsingar og uppgötvanir voru 

uppfærðar. 

4.4.2 Upplýsingarmiðlun, ráðgjöf og þörf á fræðslu  

Rauði þráðurinn í allri umræðunni í sambandi við erfðapróf er nauðsyn á góðum 

upplýsingum og fræðslu. Fyrirtækið býður rafræn samskipti við viðskiptavinina en 

viðmælendur bentu á að persónuleg samskipti væri betri kostur. Viðtal við erfðafræðinga eða 

aðra sérfræðinga á þessu sviði fyrir prófið og viðtal um niðurstöður eftir prófið væri óskandi. 

Það er langt frá því að allir þekki og skilji líkindatölfræði. Séfræðingarnir voru einnig á því að 

nauðsylegt væri að bjóða svona ráðgjöf.  

4.4.3 Notkun tungumála og fagorða 

Vefsíða Íslenskrar erfðagreiningar er sett upp á ensku. Margir töldu þetta mikinn ókost 

þrátt fyrir að nær allir viðmælendur væru með stúdentspróf og sumir einnig með 

háskólagráðu. Ensk tunga ásamt talsverðri notkun fagorða eins og sjúkdómsheita minnkar 

líkurnar á að fólk skilji prófin. Laufey er gift breskum manni og hefur búið í enskumælandi 

landi nokkur ár en þrátt fyrir það finnst henni: alltaf eitthvað sem maður nær ekki alveg, af því 

þetta er svolítið sérhæft, þrátt fyrir almenna kunnáttu ensku er í lagi en þetta er langt frá því 

finnst mér. Einn viðmælandi benti á að vefsíða á ensku gæti dregið úr áhuga fólks á að kaupa 

prófið. 

4.4.4 Áhugi á heilsu 

Kannað var í hvaða mæli ungt fólk hefur áhuga á heilbrigðum lífsstíl. Allir viðmælendur 

töldu sig reyna að fylgjast með heilsuupplýsingum og fylgja þeim eftir. Þetta er miserfitt milli 

einstaklinga eins og gengur og gerist. Viðmælendur játuðu að það væri erfitt að breyta til og 

hjá sumum væri það bara óskhyggja að fylgja heilsusamlegum lífsstíl. Laufey sagði að hún 

reyndi að kaupa heilsuvörur en að dóttir hennar sæktist eftir unnum kjötvörum og fleiru 

óhollu. Laufey, eins og aðrir, gefur eftir en samt hefur hún hug á því að bjóða fjölskyldunni 

hollan mat eins oft og hún getur. Aðrir töluðu um að með því að eldast og eignast barn 

vaknaði hjá þeim aukinn áhugi fyrir hollustu og heilsutengdum upplýsingum. Löngun til að 

gera betur leyndi sér ekki hjá viðmælendum mínum.  
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4.4.5 Þekking og skilningur í hnotskurn 

Þrátt fyrir áhuga viðmælenda minna á heilsusamlegu lífi, gekk ekkert þeirra svo langt að 

skoða að eigin frumkvæði, áður en viðtölin fóru fram, vefsíður um erfðaprófanir. Þau eru 

sammála um að það sé erfitt að breyta lífsmunstri í átt að heilbrigðara lífi en öll reyna þau að 

eigin sögn með misjafnlega góðum árangri.Til að geta hugsanlega nýtt sér erfðaprófanir í 

þágu heilbrigðari lífsstíls vilja þau betri upplýsingar, faglega ráðgjöf og helst á íslensku. Þrátt 

fyrir þessa galla telja þau vefsíðuna áhugaverða.  
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5 Niðurlag: Samantekt og lærdómar 

Í þessum kafla verða niðurstöður rannsóknarinnar dregnar saman í stuttu máli og skoðaðar 

í ljósi erlendra rannsókna og fræðigreina. Þá verður athyglinni beint að þeim lærdómi sem 

draga má af rannsókninni og hvernig hann getur nýst til að koma til móts við þarfir þeirra 

viðskiptavina sem íhuga kaup á erfðaprófum í framtíðinni. Að lokum, hvernig hugsanlega 

væri hægt að móta eins rétt siðferðilegt og félagslegt umhverfi og völ er á.  

5.1 Er ávinningur af erfðaprófum? 

Viðmælendur gáfu ágæt svör við rannsóknaspurningum sem settar voru fram í upphafi. 

Það kom ekki á óvart að þeir ungu foreldrar sem tóku þátt í rannsókninni vissu annaðhvort 

ekkert eða lítið um erfðapróf og því leituðu þeir sér ekki upplýsinga um það fyrr en þeir voru 

beðnir um það. Sérfræðingarnir voru með meiri þekkingu á málefninu og nálguðust 

rannsóknaspurningarnar skiljanlega öðruvísi á grundvelli sinnar sérmenntunar. Þeir voru samt 

ekki einróma um notagildi erfðaprófa. Einstaklingbundnar erfðarannsóknir er frekar nýtt 

hugtak í meðvitund almennings og tilfinningar til þeirra mótast af því. Þátttakendur í 

rannsókninni þurftu að nota ímyndunaraflið, eigin viðhorf til lífsins og gildismat til að geta 

sett sig í spor neytenda deCODEme. Má segja að almenn ánægja hafi ríkt um hugmyndafræði 

og aðal markmiðið prófanna, svo sem væntingar um að niðurstöður geti leitt til breytinga á 

hegðun í átt að heilsusamlegum lífsstíl og fyrirbyggt þar með ótímabæra sjúkdóma. Það sem 

sérfræðingarnir undirstrikuðu í þessu samhengi var annars vegar, að  líkurnar þurfa að vera 

sterkar til að hægt sé að taka mark á prófunum og hins vegar hættuna á að stressaðir 

einstaklingar gætu ekki meðhöndlað niðurstöður á yfirvegaðan hátt, sem er í samræmi við 

birta grein um þetta efni (Hunter, Khoury og Drazen, 2008).  

Notkun prófsins sem uppeldistækis þótti spennandi tilhugsun en það voru ekki allir 

sammála um nauðsyn þess að geta alið upp börn sín með tilliti til niðurstaðna þess. Eins og 

staðan er í dag er prófið dýrt og viðmælendur töldu það mikla fyrirstöðu gegn því að kaupa 

það. Almennt höfðu þátttakendur ekki tilfinningu fyrir því hvort almenningur væri tilbúinn til 

að borga fyrir slíkar rannsóknir né hvaða sálfélagslegu áhrif það væru sem fengi fólk til að 

láta rannsaka sig en samkvæmt rannsókn Bosompra og fleiri (2001) var vilji til að borga fyrir 

rannsókn á erfðafræðilegri áhættu fyrir krabbameini og leit að upplýsingum óháð öðrum 

óbeinum félagsáhrifum. Viðtölin  benda til þess að foreldrarnir séu yfirleitt frekar með en á 

móti erfðaprófi, meðal annars vegna hugsanlegra möguleika á að nota prófið sem 

uppeldistæki og að geta fylgst með heilsu barna sinna eða hugsað markvisst betur um 
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heilsuna. Viðmælendur voru sammála um að prófið ætti að vera í boði fyrir einstaklinga sem 

ættu að hafa upplýst val en kostur væri ef upplýsingar um prófið væru á íslensku. Verð 

prófanna töldu þau mikla hindrun.  

Kári Stefánsson (2009) heldur því fram að innan fárra ára muni genapróf kosta milli eitt 

og tíu prósent af því sem þau kosta í dag vegna tækni sem verður sífellt ódýrari. Hann er 

sannfærður um að nær allir Vesturlandabúar muni fara í slík próf innan nokkurra ára. 

Þátttökuathuganir leiddu í ljós að heilsusamlegur lífsstíll getur auðveldlega verið góð söluvara 

sem er umhugsunarefni í ljósi umræðunnar um sjúkdómsvæðingu í heilbrigðiskerfinu. 

5.2 Siðferði, tryggingar og atvinna 

Áhrif á tryggingar og atvinnu voru oftast nefnd sem hugsanleg neikvæð áhrif erfðaprófa. 

Þetta getur verið vegna þess að þessi rök eru oftast notuð í opinberri umræðu um neikvæðar 

afleiðingar og hugsanlega mismunun á réttindum fólks sem sýna einhverja áhættu í 

erfðaprófum (Godard, Raeburn, Pembrey, Bobrow, Farndon og Aymé, 2003).  

Flestir foreldranna veltu fyrir sér siðferði svona prófs en fundu ekki alvarlegan 

siðferðislegan þröskuld. Samkvæmt Burley og Harris (2002) er fólk á 21. öld vel menntað á 

sviði erfðafræði og er siðferðislega tilbúið til að mismuna ekki fólki sem hagar sér öðruvísi 

eða sker sig úr fjöldanum. Sumir telja algengt að fólk taki ekki mark á neinum niðurstöðum 

og hunsi allar rannsóknir og niðurstöður þeirra, jafnvel erfðaprófanir. Það eru til mörg dæmi 

þar sem læknisfræðin hefur haft rangt fyrir sér. Fólk vill lifa lífi sínu eins og erfðaprófanir hafi 

aldrei verið gerðar (Burley og Harris, 2002).  

Þátttakendur lögðu áherslu á örugga geymslu upplýsinga með tryggingu fyrir því að 

viðskiptavinurinn verði sá eini sem hafi aðgang að niðurstöðum og þriðji aðili fái ekki 

aðgang. Rannsóknin sýnir að flestir velta fyrir sér möguleikanum á að í framtíðinni geti 

atvinnurekendur eða tryggingafélög krafist aðgangs að niðurstöðum erfðaprófa en enginn 

hafði persónulega reynslu af slíku. Hins vegar þekktu þeir til þess að nú þegar mismuni 

tryggingafélög viðskiptavinum sínum á grundvelli heilsuupplýsinga. Árið 2008 voru 

undirrituð lög Genetic Information Nondiscrimination Act (GINA) í Bandaríkjunum sem 

tryggja að hvorki sé hægt að mismuna fólki hjá tryggingafélögum né á vinnumarkaði á 

grundvelli niðurstaðna úr erfðaprófum. Á Íslandi eins og í öðrum Evrópulöndum (Godard 

o.fl., 2003) er óheimilt að nota slíkar upplýsingar og var það staðfest hér á landi með lögum 

um vátryggingarsamninga árið 2004:  



 

41 

Í XIII. kafla um Almennar forsendur fyrir ábyrgð félagsins 

82. gr. stendur:  

Er félaginu óheimilt fyrir eða eftir gerð samnings um 

persónutryggingu að óska eftir, afla með einhverjum öðrum 

hætti, taka við eða hagnýta sér upplýsingar sem fengnar eru úr 

niðurstöðu erfðarannsóknar á einstaklingi og geta gefið til kynna 

hættu á að hann þrói með sér eða fái tiltekinn sjúkdóm. Félaginu 

er einnig óheimilt að óska eftir rannsóknum sem teljast 

nauðsynlegar til þess að kostur sé á að fá slíkar upplýsingar (Lög 

um vátryggingarsamninga nr. 30/2004). 

Það virðist sem þátttakendur þekki ekki til þessara laga. Stóra siðferðilega spurningin er 

samt sem áður hvort á að skima fyrir sjúkdómum sem ekki er til lækning við og hvort upplýsa 

eigi börn um sjúkdóma sem koma ekki fram fyrr en á fullorðinsárum, þegar einstaklingurinn 

getur tekið sína eigin ákvörðun um hvort hann vilji eða vilji ekki vita niðurstöðurnar. 

Viðmælendur eru á því að foreldrar eigi fullan rétt á að ákveða í hvaða rannsókn þeir sendi 

börn sín. Það er ekki til einróma svar við þessu frekar en mörgu öðru en Davis (2001) er 

þeirrar skoðunar að börn þurfi að lifa og dafna til að geta tekið ákvaðanir um sitt eigið líf eins 

og kom fram í fræðilega kaflanum. Ef erfðapróf veldur meiri skaða en ávinningi á ekki að 

framkvæma hana (Davis, 2001).  

Það gilda mismunandi reglur milli landa hvað varðar rétt barna til þess að veita upplýst 

samþykki. Upplýst samþykki þýðir samkomulag barnsins um læknismeðferð í tilvikum þar 

sem barnið á ekki lagalega heimild. Læknar eiga að hlusta á skoðanir og óskir barna sem eru 

ekki fær um að gefa upplýst samþykki og að reyna að fá samþykki þeirra. Öll börn eiga rétt á 

að fá gefnar upplýsingar á þann hátt að þau geti skilið og gefið samþykki eða neitað því 

(Levy, Larcher og Kurz, 2002).  

5.3 Kall eftir upplýsingum 

Eins og oft áður kom upp umræða um hversu lítil umfjöllun um þessa tegund erfðaprófa 

hafi verið í fjölmiðlum og því kemur ekki á óvart hvað þátttakendur, fyrir utan sérfræðingana, 

þekktu lítið til þessara rannsókna. Áhersla á ítarlegar upplýsingar um prófin ásamt túlkun 

niðurstaðna er ríkjandi krafa viðmælenda til að þau sjái sig sem framtíðaneytendur prófanna, 

sem er í samræmi við það sem er birt í fræðigreinum (Guttmacher o.fl., 2010).  
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Ekki síst vegna þess að prófin eru ekki hugsuð sem almenn heilbrigðisþjónusta og ekki til 

notkunar við klíníska greiningu eins og oftast hefur verið bent á (Ástríður Stefánsdóttir, 

2009).  

Skortur á upplýsingum um þessi próf  birtist í því að nokkrir töldu að þessi tegund 

heilsuuplýsinga væri ekki jafn áreiðanlegar og aðrar algengari og betur þekktar 

læknarannsóknir eins og blóðrannsókn. Sjúkdómshræðsla var tölvert áberandi í þessu 

samhengi hjá Laufeyju og Hönnu Láru sem er hægt að skrifa á vanþekkingu á prófinu, 

mögulega vegna þess stutta fyrirvara sem Laufey fékk til að kynna sér vefsíðuna eða erfiðrar 

sjúkdómssögu í fjölskyldu Hönnu Láru.  

5.4 Um vefsíðu Decodeme 

Nokkrir þátttakenda tjáðu sig ítarlega um vefsíðu deCODEme og voru nokkuð ánægðir 

með uppsetningu hennar. Þau skildu tilganginn og hugmyndafræðina en gerðu athugasemd 

við það að vefsíðan væri einungis aðgengileg á ensku og að fagorðanotkun eins og 

sjúkdómaheiti og annað fagorðalag væri óaðgengilegt fyrir almenning. Óljóst er hversu mikil 

áhrif tungumálahindranir hafa á áhuga á prófunum ekki bara hér á landi heldur einnig í öðrum 

löndum þar sem enska er ekki töluð. Samvæmt rannsóknum sem hafa verið gerðar um leit á 

upplýsingum um erfðafræði velja 46,5% aðspurðra að leita á Internetinu, 18,4% leita 

upplýsingar hjá lækni, 14,1% nota bókasafnið og 10,6% ræða við fjölskyldu meðlimi 

(Johnson, Case, Andrews, Allard og Johnson, 2004). Miðað við hversu margir velja Internetið 

til upplýsingaleitar er umhugsunarvert hvort val á fleiri tungumálum væri ekki góð leið til að 

koma sem bestum og ítarlegustum upplýsingum til viðskiptavina og til að auka skilning þeirra 

á þeim. Regluleg endurnýjun á niðurstöðum til neytenda vakti jákvæð viðbrögð í þessari 

rannsókn og upplýsingar um ættfræði töldust áhugaverðar og spennandi. 

5.5 Heilsusamlegur lífsstíll í orði en ekki á borði 

Vilji til að lifa heilsusamlegu lífi var ofarlega í huga allra viðmælenda en á sama tíma 

viðurkenndu þau þá staðreynd að mjög erfitt sé að breyta gömlum venjum. Foreldrahlutverkið 

vekur þau til meiri ábyrgðatilfinningar gagnvart heilsu. Viðmælendurnir eru móttækilegir fyrir 

heilsuupplýsingum í fjölmiðlum og umhverfinu almennt en leita ekki markvisst og reglulega 

eftir þeim. Ef allt gengur sinn vanagang finnst þeim ekki ástæða til að gera meira og er það í 

samræmi við niðurstöður rannsókna Ágústu Pálsdóttur (2005).  

Staðan mundi breytast ef eittvað óeðlilegt kæmi upp í þroska barnanna, þá mundu 

erfðapróf koma til greina hjá sumum foreldrum sem annars eru ekki að sækjast eftir þeim. 
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Athyglisvert er að viðmælendur líta forvarnaaðgerðir stjórnvalda jákvæðum augum og finnst 

þær oftar en ekki nægilega árangursríkar og nauðsynlegar. Sérfræðingarnir bentu á að betur 

mætti gera í forvörnum jafnt á hefðbundinn hátt, til dæmis með fleiri upplýsingum um 

innihald matvæla og fjölda hitaeininga, og óhefbundinn hátt, svo sem að breyta borgum til að 

hvetja fólk til meiri hreyfing.  

5.6 Að eiga val 

Í viðtölunum kom fram að mikilvægt sé að fólk hafi val um hvort það vilji láta 

framkvæma erfðapróf eða ekki. En til þess að fólk geti valið þarf það að hafa og þekkja 

fjölbreytta og þýðingamikla valkosti (Vilhjálmur Árnason, 2008).  

Eflaus verður alltaf til fólk sem er á móti erfðaprófum og aftur aðrir sem eru hlynntir 

þeim. Þátttakendur telja þetta fyrirkomulag um kaup á prófunum á netinu ágætt og 

persónulegt. Sumir spá því að prófin verði almennari með tímanum og ekki feiminsmál sem 

þau munu forðast að ræða innan fjölskyldunnar.  

5.7 Helsti lærdómur 

Það var samhljóma álit foreldranna, sem tóku þátt í þessari rannsókn að sala erfðaprófa í 

gegnum internetið þurfi að vera aðgengileg á íslensku fyrir almenning á ítarlegri og 

auðskiljanlegri vefsíðu. Allir sem gátu hugsað sér að láta rannsaka sig töldu það mikilvægt að 

fá viðtal við erfðafræðing eða annan sérfræðing á þessu sviði til að fá nauðsynlegar 

upplýsingar fyrir og eftir prófið. Þetta er í samræmi við skoðun sérfræðinga sem telja að 

erfðafræði sé of flókin og margþrotin fræðigrein til að almenningur geti skilið hana. Fagleg 

umræða um prófin er nauðsynleg  til að fólk misskilji ekki hlutverk og tilgang prófanna og á 

sama tíma ofmeti ekki niðurstöður. Hvort þjónustan kringum erfðaprófin uppfyllir 

upplýsingaþarfir neytenda hvað varðar heilsu, siðferði og sálfélagsleg áhrif, getur ráðið 

úrslitum um hvort almenningur tekur erfðaprófum sem áhugaverðum valkosti í heilsueflingu. 

Af þessum sökum hef ég dregið saman nokkur atriði sem ég tel mikilvægt að hafa í huga 

við áframhaldandi þróun í því að bjóða almenningi  erfðaprófanir. Uppröðunin endurspeglar 

ekki endilega mikilvægi atriðanna. 
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 Brýnt er að undirbúa lækna og fagfólk til að takast á við erfiðar 

spurningar sem komið geta upp hjá almenningi í tengslum við erfðaniðurstöður. 

 Mikilvægt er að auka erfðafræðilegt læsi almennings. 

 Efla þarf rannsóknir á áhrifum erfðaprófa á einstaklinga sem hafa 

fengið niðurstöður. 

 Efla þarf faglega, fordómalausa umræðu í fjölmiðlum við fagfólk á 

öllum sviðum sem koma að erfðaprófum, til dæmis heilbrigðisfræðinga, 

siðfræðinga, félagsfræðinga, sálfræðinga, lögfræðinga.  

 Bjóða þarf upp á deCODEme vefsíðu á íslensku og fleiri algengustu 

tungumálum í heimi svo sem spænsku, frönsku og kínversku. 

 Lækka þarf verð prófsins eins og mögulegt er. Verðið er hátt og því 

ekki mögulegt fyrir alla að kaupa prófið. 

 Upplýsingaþarfir eru mismunandi eftir því hver á í hlut. Það getur verið 

mikilvægt að kanna reglulega margvíslegar þarfir neytenda. 

 Tryggja það með öllum ráðum að erfðaupplýsingar verði ekki 

misnotaðar eða leki til þriðja aðila og varpi með því skugga á gildi prófsins. 
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Lokaorð 

Rannsóknin hefur sýnt að einstaklingsbundnar erfðarannsóknir eiga ekki greiða leið inn í 

huga almennings. Þrátt fyrir að viðhorf þeirra sem hér hefur verið greint frá byggist eingöngu 

á tilfinningu fyrir erfðaprófinu en ekki beinni reynslu eru það ekki síður  mikilvægar 

upplýsingar sem þarf að taka alvarlega. Ljóst er að ekki eru allir einhuga um notkun 

erfðaprófana og hagnýtt forvarnagildi niðurstaðna í þeirri mynd sem hér hefur verið fjallað 

um. Þetta er í samræmi við þá umræðu sem fram hefur farið í vísindaheiminum. Sala á 

erfðaprófum er hafin og því er mikilvægt að hún fái sanngjarna umræðu og fólk fái upplýst 

val um að kaupa prófin eða hafna þeim. Erfðaprófanir sem er stílaðar á einstaklinga eru 

tiltölulega nýjar á markaði og þurfa eðlilega tíma til að þróast í gott og áhrifaríkt forvarnatæki 

gegn ótímabærum sjúkdómum án þess að vekja ótta og óæskilega mismunun á fólki.  
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