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Utdrattur

Ritgerd st sem hér fer a eftir fjallar um mikilveegi heilbrigds lifsstils og erfdapréfanir sem tengdar eru
pvi markmidi. Skodad er sioferdi i ljosi pessara persénubundnu rannsdkna, stada upplysinga og
upplysingaparfa hja almenningi. Markmidid med rannsokninni er tvipett. Annars vegar ad draga
fram helstu peetti sem &hrif hafa & jakveed eda neikvaed vidhorf vidmelenda til
einstaklingsbundinna erfdapréfana sem ein af hugsanlegum forvarnaleidum gegn otimabaerum
sjikdomum. Hins vegar ad leggja mat & skilning pétttakenda & vefsidum Islenskrar
erfdagreiningar en pad fyrirteeki bydur til solu erfdagreiningapréf sem nefnist deCODEme.
Rannsoknin var gerd haustio 2009 og vorid 2010. Péatttakendur voru samtals ellefu,
sérfreedingar og foreldrar med ung born. Beitt var adferdum eigindlegra rannsokna i leit ad
pemum sem varpa meettu ljési a vidhorf patttakenda til pessara erfdaprofana og ymissa péatta
sem peim fylgir. Nidurstédur gagnagreiningar voru skyrdar i ljési freedilegrar umraedu um
forvarnagildi erfdapréfa, upplysingaporf og sioferdi. Afstada patttakenda til deCODEme
reyndist ad morgu leyti jakveed en ekki ma horfa fram hja pvi ad ekki telja allir naudsylegt ad
ganga svona langt i forvornum. Mikla upplysingaporf ma skyra medal annars i ljési
bakgrunns, personulegra adstedna patttakenda og ekki sist litillar almennrar umraedu um

erfdaprofanir.
Lykillord: erfédarannsoknir, erfoaprof, upplysingar, upplysingaporf,

heilsa, lifsstill, sioferdi



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



Formali

Innsyn inn i framtidina. Einstaklingsbundin erfdapréf — Ohefdbundin forvarnaleid er
lokaverkefni i pverfaglegu meistaranami i lydheilsuvisindum vid Félags- og
mannvisindadeild, Félagsvisindasvids Héaskdla islands. I verkefninu er greint fra rannsokn &
vidhorfum foreldra ungra barna og sérfredinga til einstaklingsbundinna erfdaprofa sem
6hefbundin forvarnaleid dsamt upplifun peirra & vefsiou deCODEme.com sem bydur svona

prof til sélu & netinu.

Titillinn visar til peirra moguleika sem erfdapréfio byggist 4, sem sagt ad spa til um
sjukdomsproun hja einstaklingi i formi likindat6lfreedi. Rannsoknin var gerd haustid 2009 og
vorido 2010. Fyrir valinu vard eigindleg rannsoknaradferd og var gagna aflad med
patttokuathugunum og vidtélum. Fern pér sem eru foreldrar ungra barna, tveir sérfredingar
0g ein mAdir téku patt i viotdlunum. Patttokuathuganir foru fram & opinberri radstefnu og
fundi. Patttakendur i rannsékninni voru valdir markvisst, foreldrar med ung bdrn og

sérfraedingar sem komast i teeri vid erfdarannsoknir i storfum sinum.

Verkefnid er metid til 60 ECTS eininga. Adal leibeidnandi var dr. Agusta Palsdottir,
professor vid Félags- og mannvisindadeild, Félagsvisindasvids Haskola Islands.
Meistaranefnd skipudu Salvér Nordal, forstodumadur Sidfraedistofnunar Haskola islands og
Kristleifur ~ Kristjansson MD., framkveemdastjori  samstarfsverkefna hja  Islenskri

erfdagreiningu.

Eg kann dr. Aglstu bestu pakkir fyrir g6da og markvissa leidségn og hvatningu.
Meistaranefndinni pakka ég fyrir hagnytar abendingar og rad. patttakendum i rannsékninni

pakka eg fyrir framlag peirra.

Sérstakar pakkir kann ég Sigridi Baldursdottur fyrir 6metanlega hjalp med islenskuna,
hvatningu og vinattu sem han syndi mér vid gerd ritgerdarinnar. Sidast en ekki sist pakka ég

fjolskyldu minni hjartanlega fyrir ast, hvatningu og polimaadi vid gerd lokaritgerdinnar.

Kopavogur, september 2010

Valéria Kretovicova
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1 Inngangur

Toluverd umreda hefur farid fram i fagtimaritum um pjonustu & erfdarannsoknum, par sem
neytandinn sendir sjalfur fra ser erfdamengi og feer greiningu & pvi beint fra erfdagreiningafyrirteeki.
Pjénustan sem hér um radir fer fram an milligéngu, & almennum markadi og er adgengileg gegnum
internetid. Greiningin sem neytandinn fer inniheldur annars vegar upplysingar um erfoafredilega
ahaettu & préun sjukdoma i framtidinni og hins vegar ettfraediupplysingar sem sndast um uppruna. |
névember 2007 vard Islensk erfdagreining fyrst peirra priggja fyrirteekja, sem bjoda pessa pjonustu i

dag, til ad selja adgang beint til neytenda (Astridur Stefansdattir, 2009).

Hugmyndafreedin bak vid pessi prof er ad neytandinn geti sjalfur akvedio hvort hann kaupir
tiltekna pjénustu og pessi pjonusta eykur par af leidandi frelsi einstaklingsins. Auk pess eykur préfid
sjalfsmedvitund einstaklingsins, hann pekkir betur sjalfan sig, veit meira um uppruna sinn og getur ad

einhverju leyti skyggnst inn i framtid sina (Astridur Stefansdéttir, 2009).

Innsyn inn i framtidina. Einstaklingsbudin erfdaprof Ohefdbundin forvarnaleid er yfirskrift pess
verkefnis sem hér er fjallad um. I pvi er, eins og titillinn gefur til kynna, kénnud vidhorf einstaklinga
og sérfreedinga til einstaklingsbundinna erfdaprofa sem bjoda neytendum ad geegjast inn i framtidina
og skooda likurnar & sjukdémum. Rannsoknin er su fyrsta hér & landi sem skodar vidhorf einstaklinga
til erfoapréfana og notkun peirra sem forvorn gegn 6timabaerum sjokdomum. Um leid er kannad
hverning patttakendur upplifa vefsidu Islenskrar erfdagreiningar sem selur deCODEme erfdaprofid.
Rannsdknin er hluti af lokaverkefni i meistaranami i lydheilsuvisindum og var unnid haustid 2009 og
vorid 2010. Eigindleg rannsoknaradferd vard fyrir valinu og gégnum var safnad med vidtdlum og
patttokuathugunum. 1 ljési rannsoknaspurninga beindist val & patttakendum ad foreldrum med ung
born og sérfredingum sem hafa eitthvad tengst malefninu. Viotoél voru tekin vio fjogur por, eina

maodur, sérfraeding i erfdarannséknum og laekni i barna- og efnaskiptasjukdomum.

Markmidid med rannsokninni var tvipeett. Annars vegar ad draga fram helstu paetti sem ahrif hafa
4 jakvaed eoda neikveed vidhorf viomalenda til einstaklingsbundinna erfdapréfana sem ein af
hugsanlegum forvarnaleidum gegn étimabaerum sjiukdémum. Hins vegar ad leggja mat & skilning
batttakenda & vefsidu Islenskrar erfdagreiningar, en pad fyrirtaeki selur erfdagreiningaprof sem nefnist
deCODEme.

Ranns6knaspurningar sem leitast var vi® ad svara :

e Er erfoaprof hugsanleg forvarnaleid til framtidar, jafnt hja fullordnum og i uppeldi barna,

til ad seinka 6timabaerum sjukdémum?
e Eruihuga einstaklinga sidferdislegar hindranir fyrir notkun erfédaprofa?

o Telja foreldrar sig eiga rétt & ad fa upplysingar um erféamengi barna sinna?



e Hvada hindranir upplifir folk i sambandi vid pessar rannsoknir?

e Eru upplysingar um erfdarannséknir audskiljanlegar fyrir folk an sérfreedimenntunar?
o Ertil stadar nzgileg pekking & erfdapréfum hja almenningi?

e Er heilsusamlegur lifsstill folki mikilvaegur?

e Hvort vegur meira, avinningur eda ahetta vid erfdaprofanir?

Hvada augum lita sérfraedingar og foreldrar ungra barna & erfdapréf & bdrnum og undir hvada

kringumstaedum finnst peim paer réttletnalegar/éréttleetanlegar.

e

Ritgerdin skiptist i fimm kafla. Fyrsti kafli er inngangur, par sem kynntar eru helstu
rannsoknaspurningar, i 6drum kafla er farid i fraedilegan bakgrunn og er sa kafli pripeettur. Fyrst er
fjallad um hugtakid heilbrigdur lifsstill og skilgreiningu pess. Natengt pvi er freedileg umraeda um
erfoprofanir og hlutverk peirra i forvarnaskyni. Skodadur er tilgangur pessara rannsékna og hvort paer
séu frabrugdnar 6drum rannsoknum & heilbrigdissvidi. I 63rum hluta freedilega kaflans eru skodud
sidferdileg alitamal i sambandi vid erfdaprof og hvad parf ad hafa i huga pegar um einstaklingsbundna
sjikdoémaahettu er ad reeda. Einnig er fjallad 6rstutt um svokallada sjukdomsvadingu. I pridja hluta er
umfjoéllun um upplysingar, edli peirra, skilning og tegundir upplysinga. | pridja kafla er lysing &
framkveemd rannsoknarinnar og sagt fra rannsoknaradferdum, patttakendum, 6flun rannséknagagna og
arvinnslu peirra. Fjordi kafli inniheldur nidurstdédur rannséknarinnar og i fimmta kafla eru nidurstédur
dregnar saman og skodadar i 1josi freedilegrar umraedu og vongum velt um pad hvada leerdom megi

draga af rannsokninni.



2 Fraedilegur bakgrunnur

Vegna edli rannsdknarinnar skiptist fraedilegur bakgrunnur i prja hluta. I fyrsta hluta er fjallad
um rannséknir og fraedigreinar fra sjonarmidi heilbrigds lifsstils og hlutverks
einstaklingsbundinna erfoaprofa i pvi samhengi. Erfdaprofanir eru mjog natengdar
spurningunni um sioferdi peirra rannsokna og er i 6drum hlutanum fjallad um alit
sérfraedinga & pessu svidi. | pridja hluta eru skodud porf einstaklinga fyrir upplysingar og

hvada leidir eru notadar i leit ad upplysingum.

2.1 Mikilveegi heilbrigds lifsstils

Stofnanir heilsueflingar, eins og World Health Organization (WHO), eru eindregid peirrar
skodunar, ad heilsa sé likamleg, andleg og félagsleg vellidan en einskordist ekki vid lif an
veikinda eda sjukdémseinkenna. Heilsa er almennt talin grundvallaratridi mannréttinda og pad
er mikilvegt félagslegt markmid um vida verdld ad nd hastu modgulegu gaedum
heilbrigdispjonustu. Su framkveemd krefst adgerda baedi & félagslegum og efnahagslegum
svidum til vidbotar vid heilbrigdispjonustu. Peir sem vinna ad pvi ad efla heilsu almennt lita a
pad sem daglegt verkefni, ekki eingéngu sem markmid i lifinu (WHO definition of Health,
1948).

Fram hefur komid gagnryni & pessa skilgreiningu WHO par sem bent er & ad han sé

6raunhzf og dsveigjanleg (Ustiin og Jakob, 2005).

pratt fyrir pad ma ekki horfa fram hja pvi ad hun er opinberlega i gildi. Almennt er pvi
haldid fram, ad peir sem hreyfa sig reglulega, borda hollan mat og bua vid andlega,
tilfinningalega og felagslega vellidan, hafi tamid sér heilbrigdan lifsstil. Vid fyrstu syn litur
ekki at fyrir ad pad sé erfitt eda flokid ad uppfylla pessar krofur um heilbrigdan lifsstil en
veruleikinn er annar. Sem daemi ma nefna ad nastum pvi daglega méa lesa i dagblédum,
fagtimaritum eda 6drum fjolmidlum, umfjallanir um eitt steersta lydheilsuvandamal pjédanna

sem er offita barna (Galson, 2008).

Offitupréf er eitt af peim morgu sjukdomum sem bodid er uppd i erféapréfum
fyrirteekjanna, par sem reiknadar eru ut likur & sjukdémapréunsem getur talist dhugavert
forvarnateeki i ljosi pess ad offitufaraldur er mikilveegt vidfangsefni lydheilsu i 21. éldinni.
Offita er alheims vandamal og aukning & algengi mun leida til aukins hlutfalls af langvarandi
sjukdomum og ororku. Bent hefur verid a ad petta sé stada sem radamenn, borgaraleg

samfélog og heimurinn hefur ekki enn fyllilega vidurkennt (Kraak og Story, 2010).
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I heiminum 6llum eru 1,6 milljardur fullordinna of pungur og 400 milljén manns eru
skilgreind sem of pung. Ad minnsta kosti 155 milljon skdlabarna eru of pung eda yfir
askilegri pyngd og 20 milljénir barna yngri en fimm &ra eru of pung. Arid 2010 er liklegt ad
of pung born & skolaaldri geti nad 46% i Bandarikjunum, 41% vid Midjarhaf, 38% i Evropu,
27% i vestur Kyrrahafslondum og 22% i sudur Asiu (Kraak og Story, 2010).

Ofurpyngd hefur ahrif a heilsu, jafnt félagslega sem tilfinningalega og henni fylgir
Otimabaer daudi & fullordins &rum. Forvarnastarf og breyting til betra horfs er pvi brynt
verkefni, jafnt & landvisu sem og & alheimsvisu (Kraak og Story, 2010).

Lifsstill er samansettur ar venjum. Hugtakid heilbrigdur lifsstill er skilgreint pannig ad
einstaklingar hafi val um ad breyta hegdun sinni & pann hatt ad pad dragi Ur langvarandi
sjukdomahettu. bannig felur heilbrigdur lifsstill i sér breytingar & ahattuhegdun, eins og til
demis i tengslum vid langvarandi sjukdéma, og i pvi samhengi ma nefna sem daemi reykingar
og afengismisnotkun. Oheilbrigdur lifsstill tengist ymsum ahattupattum sem valda medal

annars offitu, sykursyki, krabbameini og hjarta- og &dasjukdémum (Kraak og Story, 2010).

2.1.1 Orstutt um einstaklingsbundnar erfdaupplysingar

Erfdarannsoknir & sidustu &rum hafa synt sterk tengsl milli erfda og algengra sjukdéma. Su
bekking sem skapast i erfdarannsoknum er nytt medal annars til préunar greiningapréfa og til
lyfjapréunar. Nylega hafa fleiri en eitt fyrirteeki i heiminum hafid vefpjonustu i formi
einstaklingsbundinna erfdaupplysinga. Markmidid med greiningapréfum er ad varpa ljosi &
moguleg erfdafravik sem geta haft ahrif & proun lifsstils sjukdéma. Pessi tegund pjonustu
hefur vakid upp miklar umraedur, jafnt i visindaheiminum sem medal almennings, um sidferdi
bjonustunnar, 6ryggi vardandi dreifingu & persénulegum upplysingum og gildi peirra
nidurstadna sem vidskiptavinir fa ( Bonetta, 2008).

Oljost er hvernig erfdafreedilegar upplysingar peirra sem kaupa slik prof munu verda
medhodndladar. Midad vid umraedu dagsins i dag parf ad svara pvi i fyrsta lagi, hvada ahrif
nyfengin vitneskja um erfdaupplysingar hefur & vidhorf eintaklinga til eigin heilsu og
hugsanlegra breytinga i 4tt ad heilsusamlegri lifsstil. [ 63ru lagi, hvernig einstaklingar takast
a vio lifstilssjukdoma (Keku, Burris og Millikan, 2003).

2.1.2 Erfoaprof og hlutverk peirra i forvarnarskyni i framtidinni

Einstaklingsbundnar erfdaupplysingar (upplysingar um takmarkadan fjélda af akvednum
genum) hafa lengi verid hluti af heilsugaeslu. Ein af elstu demum um notkunum slikra

upplysinga eru skimanir & nyfeeddum bérnum. I mérgum léndum hafa nyburar i aratugi
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gengist undir skimun vegna stokkbreytinga i akvedum genum (Guttmacher, McGuire, Ponder
og Kari Stefansson, 2010).

Ein pessara stokkbreytinga er til demis Phenylketonuria (PKU) sem er sjaldgafur
medfaeddur efnaskiptagalli sem kemur i veg fyrir edlilegt nidurbrot likamans & proteinrikri
fedu. Ein af pessum lifsnaudsynlegu amindsyrum er phenylalanin sem einstaklingur med
PKU getur ekki brotid edlilega nidur vegna skorts a ensimi i lifur. An medferdar hledst pad
upp i likamanum og veldur alvarlegum heila- og taugaskemmdum. Med réttri medferd na

born med PKU fullum proska og verda ad heilbrigdum einstaklingum (Hvad er PKU?, 2009).

pad er oumdeilt og pykir sjalfsagt ad nyburar gangist undir pessi prof og engum manni
dettur i hug ad hafna pvi par sem Urradi eru til ad bregdast vid sjukdomnum og koma i veg
fyrir varanlegan skada. Gera ma rad fyrir ad med aukinni pekkingu a erfdafraedi verdi hagt ad
nyta hana betur til ad koma i veg fyrir sjitkdoma sidar a avinni. préatt fyrir pa stadreynd ad
menn radi nu yfir tekni til ad rannsaka erfdamengi og fa pannig upplysingar um allt
genamengi einstaklings, er pad ekki hluti af almennri heilsuvernd eda heilsugaslu.
Guttmacher og fleiri (2010) telja p6 ad flest bendi til pess ad sa timi muni fljétlega renna upp
og ef vid undirbium ekki pa visindalegu, sidferdilegu og lagalegu ramma sem naudsylegir eru
pba munum vid ekki geta notad erfdaupplysingarnar & skilvirkan og videigandi hatt. Hann telur
einnig ad i framtidinni munu erfdaupplysingar verda notadar 6likt pvi sem vid hofum pekkt
hingad til, svo sem i réttarleeknisfraedi til ad spa fyrir um hegdun manna eda til hugsanlegra
mannkynbdta. Pad er ljost ad svona Utvikkun a notkunarmoéguleikum erfdaupplysinga eykur
umfang peirra patta sem taka parf a. Fleiri visindamenn eru pessu sammala og telja ad peer
miklu teekniframfarir sem ordid hafa sidustu aratugi geri fyrirteekjum mogulegt ad bjoda uppa
vidteekar upplysingar um genamengi einstaklingsins beint til neytenda. pad er ljost ad na er
teekifeeri fyrir lekna og visindasamfelagio i heild ad taka fyrirbyggjandi dkvardanir og meta
videigandi og dvideigandi notkun a persénulegum erfdaupplysingum, baedi nd og i
framtidinni. Mikilveegt er p6 ad upplysingar seu notadar med markvissum hetti og hefur verid
bent & pad ad otimabeerar erfdaupplysingar geti leitt til kedjuverkunarahrifa (e. cascade effect)
sem geta hugsanlega leitt til 6naudsynlegrar notkunar heilbrigdiskerfisins (Guttmacher o.fl.,
2010).

Gera ma réd fyrir ad framfarir i rannsoknum og umraeda um hvad sé videigandi vardandi

notkun erfdaupplysinga muni proast verulega a nastunni. Pad er naudsylegt ad vera vakandi
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fyrir pvi hvernig hagsmunaadilar nota sér og aatla ad nota sér pessar upplysingar svo ad hagt

verdi ad mota almenna stefnu og hafa faglegt viomid ad leidarljési (Guttmacher o.fl., 2010).

Erfdapréfanir eru komnar @ markad en moérgum spurningum er dsvarad. Ein peirra
spurninga er hvernig haegt sé ad syna avinning og um leid na jafnveegi milli kostnadar og
avinnings af skimun, forvarnargildi og porf fyrir medferd. Umhugsunarvert er ad atta sig &
hvenar nidurstédur Ur erfdarannsoknum eru hjalplegar almennri heilsu einstaklinga, hvernig
heaegt sé ad meta kostnad og avinning, hvernig eigi ad hanna og framkvema rannsoknir til ad
syna fram & ad fyrirhugadur leknisfraedilegur avinningur sé sannur og sidast en ekki sist ad
geett sé efnahagslegs og félagslegs jofnudar (Guttmacher o.fl., 2010).

Rannsoknir sem gerdar hafa verid & sjo fyrirteekjum sem 61l selja erfdaprof, leiddu i 1jés ad
erfdaprofanir eru hjalplegar vid ad meta ahettu a proun sjukdoma. ber eru jafnvel gagnlegar
til notkunar vid rédleggingar & matarsedi og par med til ad vidhalda heilbrigdum lifsstil og
fyrirbyggja proun sjukdéma (Janssens, Gwinn, Bradley, Oostra, van Duijn og Khoury, 2008).

2.1.3 Er erfdaprof 6druvisi en adrar rannsoknir?

Mikid af peim upplysingum sem fast hja fyrirteekjum sem bjoda erfdaprofanir eru ekki
hjalplegar vid sjukdémsgreiningu, heldur til gamans, til demis upplysingar um uppruna.
Pessar upplysingar eru skadlausar, meira til skemmtunar og afpreyingar. Bandariska
rikisendurskodunarskrifstofan (e. US Government Accounting Office) telur ad sumar pessara
upplysinga eins og upplysingar um sjukdéma ar erfdaprofum séu heilbrigdistengdar og haegt
sé ao tulka peer sem sjukdomsgreiningu. Fyrir pessa tegund upplysinga sem & ad hjalpa vio
Kliniska greiningu verda ad vera til stadar Kklinisk markteki. pvi eru upplysingar fyrir
neytendur einstaklingbundinna erfdarannsokna, an pattoku heilbrigdispjonustu, ekki einungis

gagnlausar heldur geta peer lika verid heettulegar (Guttmacher o.fl., 2010).

Rannsdkn & blodprystingi eda blodfitu eru algengar melingar sem folk gengst undir i
leekniskodunum. Bent hefur verid & ad erfoaprof veki hins vegar upp hja folki hugmyndir um
ad peer séu haettulegri og 6druvisi en adrar leknisfreedilegar rannsoknir. Erfdaupplysingar parf
ad meta og nota & sama hatt og onnur leeknisfraedileg prof. Anrif nidurstadna eru almennt ekki
6lik peim ahrifum sem greining a sykursyki eda haum blodprystingi veldur (Guttmacher o.fl.,
2010).

Guttmacher og fleiri (2010) telja ad folk eigi ad hafa moguleika a ad fa par heilsuupplysingar
sem pad kys. bad sé skylda stjérnvalda og samfélagsins ad tryggja ad rétt sé stadid ad
upplysingum ur erfdapréfum og ad paer séu notadar & videigandi hatt. pad parf lika ad huga ad
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pekkingu og skilningi peirra sem fa upplysingarnar i hendur. Nefnd hefur verid sterk
tilhneiging til ad vanmeta getu fdlks til ad skilja upplysingar um heilsu sina. Mikilvagt er ad
hafa i huga ad ef einstaklingar skilja ekki samhengi nidurstadna getur pad leitt til misskilings
eda valdio rangri &kvardanatoku og rangri hegdun. Upplysingar verda ad vera ndkveemar,
skiljanlegar og takmarkanir skyrar. bad gefur hins vegar dkvedid vald ad hafa upplysingar til
ad bregdast vid. Erfdaprof beint til neytenda koma ad mestu gagni ef pau préast pannig ad
neytendur 6dlast vald yfir eigin lifi og heilsu. Hvernig er haegt ad fa einstakling til ad meta
ahaettu af sjukdomum & moti ahaettu af ihlutun? pad parf med 6drum ordum ad tryggja ad

einstaklingar sem kaupa profid fai videigandi upplysingar og radgjof (Guttmacher o.fl., 2010).
2.1.4 Markmid er ad breyta hegdun

Talio er ad hvorki einfalt né audvelt sé ad breyta hegdun manna, pad er erfitt
langtimaverkefni. Ef pad veeri audvelt, pa veeri ekki lengur til reykingafélk og allir mundu
undirtekningalaust keyra med belti spennt og fleiri alika vandamal veeru ar ségunni. bad méa
segja ad barnalegt sé ad halda ad nidurstédur Ur erfdapréfum mundu strax breyta viohorfum
manna til eigin heilsu. Sumar rannsoknir syna jafnvel ad erfdaprofanir eru sidur liklegar en

ymsar adrar heilsuupplysingar til ad fa fram breytingu i hegdun (Marteau og Weinman, 2005).

Adrar rannsoknir benda & pann moguleika ad na jakvedum hegdunabreytingum med
erfoaprofum. Nefna ma nidurstédu rannsoknar sem framkvaemd var med postkonnun & 1024
einstaklingum en par kom fram ad af peim voru 186 reykingamenn sem svérudu pvi hvort
erfdaprof gaetu haft ahrif & hegdun peirra. Af reykingarménnum voru 65% tilbanir ad haetta ad
reykja ef jakveedar nidurstodur fengjust ar erfdaprofum en 39% svarenda téldu pad myndi
ekki hvetja pa til ad hetta reykja. 40% reykingamanna syndu punglyndisvidbrdgd vid
jakvaedum nidurstodum ar erfdaprofi fyrir krabbameini en 24% vid jakvaedum nidurstédum
fyrir hjartasjakdomum . betta bendir til ad peir sem vilja hetta ad reykja verdi ad hafa sterka
I6ngun til ad yfirstiga nikotinfiknina. Peir sem voru med leegri menntun syndu lakari skilning
a erfoaprofum, meiri punglyndiseinkenni og minni hvatningu til ad hatta. Nidurstadan er su
ad reykingamenn sem hafa sterka I6ngun til ad heetta ad reykja, geta notad erfdaprof sem
hvatningartaeki. Liklegt er ad skilningur & erfdafraedi sé mikilvaegur pattur pegar meta a

hvernig einstaklingar bregdist vid erfdaprofunum & floknum sjukdéomum (Sanderson og
Wardle, 2005).

Fraedimenn nota kenningu um sjalf- stjornun (e. self-regulation) til ad utskyra og spa fyrir
um eiginleika peirra upplysinga sem eru meira eda minna liklegir til hegdunabreytinga.
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Samkvemt kenningum Bandura (1991) er félagsleg og vitsmunaleg hegdun hvétt afram og
henni stjornad af sjalfsahrifum. Sjalfsahrif fela adallega i sér prenns konar virkni: Sjafsteett
eftirlit med eigin hegdun, akvéroun og ahrifum; skodanir & hegdun manna, tengsl vid
personulega stadla og umhverfisadstedur og andleg sjalfsviobogd. Sama sjélfstjornarkerfi
tekur patt i sidferdilegri hegdun. Kenningar um sjalfstjorn fela i sér heildsteeda umgjdo til ad
skilja hegdun manna. Midpunktur sjalfstjornarkenningarinnar er athugun & hegoun folks par
sem studst er vid markmid sem sett eru og takmarkid er ad na peim markmioum. Ef markmid
einstaklingsins eru ljos, verdur haegt ad skilja hegdun hans. Heegt er ad nota
sjalfstjérnarkenninguna til ad bua til fjolda tilgata til ad skyra hvers vegna adgerdarleysi
frammi fyrir 6gn vid heilsu endurspeglar val. Hins vegar hefur verid bent a pad ad p6 ad
heilsa sé mjog mikils metin af meirihluta folks, sé hin ekki pad sem vegi pyngst i huga allra.
Pad er mismunandi hversu mikla aherslu folk leggur & ad vernda heilsu sina (Marteau og
Weinman, 2005).

Skiptar skodanir eru & pvi hvort erfdaprofanir séu leid til ad beeta heilsu. Marktaekur hopur
Bandarikjamanna hefur ahuga a erféarprofum og segist telja ad nidurstddur Ur svona
rannsoknum geti haft ahrif & akvadanir i sambandi vid heilsu. Bandarisk rannsékn sem
framkvaemd var med simakdnnun arid 2002 hja einstaklingum 18 &ra og eldri, par sem i bodi
var ad gangast undir erfdaprof til ad takmarka ahaettu a krabameini, hefur synt ad meira en
pridjungur Bandarikjamanna hefur fylgst med proun erfdaprofa og tveir pridju adspurdra
svorudu ad peir mundu liklega vilja gangast undir rannsékn a pvi hvort peir séu arfberar
akvedinna sjukdéma. Adrar rannséknir sem birtar hafa verid i fagtimaritum eru samhlj6da

pessum nidurstddum (Case, Andrews, Johnson og Allart, 2005).

2.2 Sioferdislegt alitamal

I pessum hluta fraedilega bakgrunnsins er gerd grein fyrir helstu sidferdilegu spurningum
sem koma upp i flestum freedilegum skrifum um sidferdi erfoaprofa. Tilraun er gerd til ad
finna sem flest mikilvaeg rok sem mala med eda & moti einstaklingbundnum erfdaprofum og
sérfreedingar benda a. Upplyst sampykki, mikilveegi sidareglna og umfjéllun um

sjukdomsveedingu skipa sidferdilega hluta hins freedilega bakgrunns.
2.2.1 Med eda a moti?

Med erfdapréfum erum vid komin einu skrefi lengra i pa att ad svala mannlegri forvitni.
Vid viljum vita meira og vid viljum vita fyrirfram hvad gerist i likama okkar i framtidinni.

Teeknin er til stadar og pa vakna mikilveegar sidferdilegar spurningar um ad réttleta eda hafna
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bessari forvitni okkar. Astadur til ad gangast undir erfdaprof geta verid mismunandi eftir
aldurshopum. Daemi eru um ad fullordnir einstaklingar sem ihuga ad stofna fjélskyldu, par
sem akvedinn erfdasjukddémur er algengur i att annars peirra, vilji ganga ur skugga um ad

hinn adilinn beri ekki sama erfdagalla (Burley og Harris, 2002).

Erfdaprof deCODEme er préad sem einstaklingsbundin erfdaprof og inniheldur likur a
proun um pad bil fimmtiu misalvarlegra sjukdéma i framtidinni. Nidurstodur sem
vidskiptavinir fyrirtekisins fa eru i formi likindatolfraedi sem pydir ad um likur & sjukdémi er
ad reeda en ekki vissu. Profio er pvi ekki etlad ad vera sjukdémsgreining. Erfdamengi notenda
pjonustunar er borid saman vid eina milljon annarra einstaklinga med svipad erfdaefni og
pannig reiknadar ut likurnar & proun tiltekinna sjukdoma. Préfid hefur vakid sidferdislegar
spurningar eins og tdlkun nidurstadna og pa ovissu hvort einstaklingur muni i raun og veru
préa med sér tiltekna sjukdoma. Pa hefur verid bent & ad margir geti haldid ad um
leeknisfreedileg prof sé ad reeda par sem upplysingar eru heilsutengdar. EKKi sidra dhyggjuefni
eru hugsanleg neikvaed ahrif sem profid getur haft & almenna heilbrigdispjonustu til demis
med auknu alagi & heilbrigdiskerfi, fjolgun o6naudsynlegra rannsokna eda annarra

heilsutengdra inngripa (Astridur Stefansdottir, 2009).

Einstaklingum sem kaupa deCODEme gefst kostur & faglegri talkun hja radgjafa ef pess er
Oskad.

2.2.2 Upplyst sampykki

Adur en einstaklingur gengst undir hefoundna erfdarannsokn, er naudsylegt ad hann gefi
upplyst sampykki. Einstaklingar sem eru sjalfrdda taka eigin &kvardanir Gt fra eigin
forsendum. I upplystu sampykki parf ad upplysa einstaklinga um 6ll mikilveeg atridi og gefa
peim sjalfum kost a ad taka patt i akvérounum sem tengjast leeknismedferd eda patttoku i

rannsoknum & heilbrigdissvidi (Salvor Nordal, 2007).

I einstaklingsbundnum erfdapréfum sem pessi ritgerd fjallar um gefur vidskiptavinurinn
erfoafyrirteekinu upplyst sampykki um leid og kaup & profinu fer fram og sémuleidis pegar
nidurstddur hvers prof eru skodadar. Bent hefur verid & heettu sem fylgir lifsynatokum sem
framkveemdar eru annarsstadar en a laeknastofum. Mogulegt er ad einstaklingur geti sent til

rannsoknar lifsyni annarrar manneskju til deemis barns (Wasson, Cook og Helzlsouer, 2006).

I méalum sem tengjast bornum parf ad hafa i huga ad edli malsins samkvaemt geta mjog
ung born ekki gefid pess hattar sampykki en pau eiga sidferdilegan rétt a opinni framtid

samkvamt Feinberg (Davis, 2001). I pvi felst:
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1. ad born og fullordnir eiga sameiginlegan rétt til deemis ad verda ekki drepin
2. rétttil ad vera born - vel neerd, verndud og njota skjols
3. rétttil ad idka og velja sina trd

Fyrrnefnd réttindi barna eru oft hunsud af foreldrum. Gott deemi i pessu sambandi eru
foreldrar sem eru medlimir votta Jehova. Peirra tra Utilokar blodgjéf sem getur verid
naudsyleg laekning fyrir barnid. Samkvemt Feinberg eiga foreldrar rétt & ad hafna bl6dgjéfum
fyrir sjalf sig en ekki fyrir born sin. Rétti foreldranna til ad taka svona akvardanir er hafnad.
Born purfa ad f4 teekifeeri til ad lifa, vaxa og dafna til ad geta tekid dkvadanir um sitt eigid Iif
(Davis, 2001).

Sumt fullordid folk getur ekki hugsad sér ad gangast undir erfdapréf og horfast i augu vid
nidurstoour peirra. Freedimenn telja ad born kringum 14-15 &ra aldur, eda jafnvel fyrr, geti
sjalf tekid akvordun um ad gangast undir erfdarprof (Burley og Harris, 2002).

Samkvaemt stoduyfirlysingu kanadiska barnalaeknafélagsins (e. Position statement) ettu
erfoafreedileg prof ad vera i bodi Okeypis pannig ad einstaklingar og fjolskyldur eigi
moguleika a ad hafna préfinu eda sampykkja pad & grundvelli peirra eigin Oska og
sidferdilegu vidhorfa. Ollum préfum eiga ad fylgja fullnzegjandi upplysingar um tilgang og
maogulegar nidurstodur asamt hugsanlegum valkostum sem geaetu komid upp. Born etti adeins
ad profa pegar pad hefur beina pydingu vegna laeknisfreedilegrar medferda fyrir pau (Arbour
og Byrne, 2003).

2.2.3 Mikilveegi sidaregina

Pad eru nokkrar sidferdilegar spurningar sem vakna upp pegar rett er um
einstaklingsbundin erfdaprof. Fredimenn benda a nokkur atridi til umhugsunar i pessum
tegundum rannsékna. Eitt af grundvallaratridum i rannséknum eru pau sioferdilegu mork sem
sett eru med tilliti til sidferdilegra hagsmuna, virdingu fyrir manneskjunni, sjalfstedi
einstaklingsins, velferd og réttleti. Sidareglur i rannsoknum eiga ad koma i veg fyrir ad
batttakendur i rannsoknum séu missnotadir i pagu rannsoknarinnar (Vilhjalmur Arnason,
2003).

Meginflokkar i sidareglum ma skipta i akveedi um sampykki fyrir pattoku sem felur i sér
vitneskju um edli, markmid, framkveemd og &hettuna sem rannsékninni fylgir (Vilhjalmur
Arnason, 2003).
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Mikilveaegt akveedi er um velferd patttakenda. Avinningur i rannséknum parf ad vera meiri
en sa skadi sem par kunna ad valda. betta er meginregla sem snyst um &heattupeetti. Ahersla
er 106g0d a faglega abyrgd og haefni peirra sem framkvama rannsoknir & folki. Til ad tryggja ad
allar rannséknaraztlanir séu lagdar fyrir eftirlitsnefnd og séu metnar fra visindalegu og
sioferdilegu sjonarmidi. Pagnaskylda og persdnuvernd eru Orjufanleg akveedi i pessum
sidareglum (Vilhjalmur Arnason, 2003).

Pegar reett er um avinning i rannsoknum pa er naudsylegt ad beina athyglinni ad
mismunandi tegundum erfdaprofa. | fyrsta lagi eru erfdaprof fyrir sjikdémum eins og PKU,
sem nefnt var fyrr i ritgerdinni, framkvaemd til ad koma i veg fyrir alvarlegan skada af voldum
sjikdémsins pannig ad sjuklingur geti lifad sem edlilegustu lifi. | 6dru lagi eru erfdaprof sem
leida i 1jés dleeknandi sjukdoma sem koma fram seinna & lifsleidinni og litid er haegt ad gera
vid, til deemis Huntington sjukdoémur. I pridja lagi eru erfdaprof sem gefa likur & tilteknum
sjukdomum, sem ekki er vist ad einstaklingurinn fai pratt fyrir auknar likur samkvemt
nidurstodum profsins, eda ad sjuklingurinn fai pa pratt fyrir minnkadar likur samkvemt
nidurstddunum. 1 pessum sidarnefndu sjukdomum hafa umhverfisahrif mikilvaeg hlutverk i

samspili vid erfdir.
2.2.4 Umrada um sjukdémsvaedingu

Kenningar um sjukdémsvadingu (e. medicalization) eiga priggja aratuga sogu. lvan Illich
birti ario 1975 gagnryni a vestreen samféloég sem treystu um of & teknilegan hugsunarhatt til
ad leysa alls konar verkefni i samgdéngum, menntun og leekningum. bessi teknikerfi verda
sifellt floknari og i raun leysa pau ekki verkefni & heillaveenlegan hatt med tilstilli teeknilegra
adferda. Illich kom med rok fyrir pvi ad heilsufar jardarbla stafi 6gn af pvi ad sifelt fleiri

treysti & teeknilegar leeknisadgerdir (Stefan Hjorleifsson, 2004).

Illich telur margt gagnlegt i heilbrigdispjonustu svo sem sottvarnaradgerdir og 6nnur akvedin
leeknisverk, en & heildina séd telur hann skadsemi heilbrigdispjonustu langt um meiri en

avinning (Stefan Hjorleifsson, 2004).

Umraedan um sjukdomsvaedingu hefur ordid & haveerari i hinum vestreena heimi. Hér a
landi hefur J6hann Agust Sigurdsson (2002) préfessor i heimilisleekningum haldid umraedunni

um petta fyrirbaeri & lofti. Hann segir:

Vida er komid ad peim morkum ad ekki verdur meiri fjarmunum beett i
heilbrigdispjonustuna og i sumum tilfellum er hun jafnvel farin ad gera

meiri skada en gagn sem er alvarlegur hlutur. Skadsemin er folgin i ad
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valda éparfa dhyggjum og dénaudsynlegum inngripum. Ef stodugt er
verio med arodur eda upplysingar um ad hetta sé & hinu og pessu pa
missir folk smam saman trana a sjalft sig. Heilbrigt folk, finnur sig
pannig i auknum meli knaid til ad leita lseknis til pess ad ganga ur
skugga um ad pad sé ekki haldid tilteknum sjukdomi (Sjukdémsveaeding
og sioferdilegt alitamal, 13.10.2002).

Veruleikinn er pversagnakenndur, hvad heilbrigdismal vardar, segir J6hann ennfremur:

Heilbrigdiskerfid penst Gt og folk leitar meira til leeknis en &dur en
midad vid alla pessa fjarmognun og heimsoknir til leekna lidur okkur
ekkert betur. Mikil aukning hefur einnig ordid a lyfjaneyslu en pratt
fyrir pad hafa fjarvistir fra vinnu vegna veikinda aukist
(Sjukdomsveeding og sioferdilegt alitamal, 13.10.2002).

Rétt er ad nefna ad Johann Agust er peirrar skodunar ad einstaklingbundnar erfdaprofanir
séu oft umdeildar vegna Ovissu a kliniskum pydingum & nidurstddum sem gefa adeins
tolfraedilegar upplysingar um likur. Spurning er hvort erfoaprofin sem eingdngu segja til um
likur & sjukdomi sidar a avinni geti valdid skada med 6timabaerum ihlutunum og &hyggjum

einstaklinga.

2.3 Upplysingahegdun

I pessum kafla er raett um upplysingaporf i samfélaginu og ahrif pess & daglegt Iif okkar.
Reett er um skilning & upplysingum og porfina fyrir heilsutengdar upplysingar er skodud. Gerd
er grein fyrir hugtakinu upplysingahegdun. Einstaklingurinn er alltaf i fyrirrimi, enda er hann

virkur notandi upplysinganna.
2.3.1 Mikilveegi upplysinga

Samkvaemt skilgreiningu sem haegt er ad finna i Islenskri ordabok pydir ordid upplysing;
pad ad lysa upp, veita ljosi um, freedsla, menntun, pekking, nam. bad ma segja ad upplysingar
eins og per eru skilgreindar séu grundvallapattir i daglegu lifi natimamannsins (Arni
Bddvarsson, 1997).

Hugtakio  upplysingahegdun (e. information  behaviour) er lykilhugtak i
upplysingafreedum. Hugtakid felur i sér 61l samskipti eda hegdun i tengslum vid upplysingar

af hvada tagi sem er. Upplysingahegdun neer yfir upplysingaparfir folks, mismunandi form
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upplysingaleitar, baedi pad pegar folk leitar upplysinga af asetningi og einnig pegar pad rekst a
upplysingar. Hugtakid ner einnig yfir notkun a upplysingum (Wilson, 2000).

Pad er mikid af upplysingum i umhverfi okkar. Stor hluti af pessum upplysingum fer fram
hja okkur, 6drum synir folk ekki ahuga vegna annrikis eda vegna medvitadrar akvordunar um
ad lita fram hja peim. Upplysingar eru alls stadar og birtast i alskonar myndum, & 6llum
timum, hvort sem vid viljum, skiljum, héfum ahuga & peim eda ekki. Rannséknir um
fjoldasamskipti eda mannleg samskipti, langt aftur i timann, hafa leitt i 1j6s ad einstaklingar
leita ad uppsprettu upplysinga eda ad minnsta kosti syna henni athygli. bessi forsenda er
innprentud i vestreena menningu ad minnsta kosti, aftur til tima Aristotelesar sem sagdi ad

allir menn hafa fra nattarunnar hendi I6ngun til ad vita (Case o.fl., 2005).

Hins vegar hafa rannsoknir einnig bent til pess ad folk fordist stundum upplysingar ef peer
muni valda andlegum Opaegindum. Upplysingar um krabbamein og erfoaskimun fyrir
krabbameini eru deemi um petta (Case o.fl., 2005).

2.4 Hvernig skiljum vid upplysingar?

Upplysingar sem einstaklingar leita eftir geta haft mismunandi pydingu fyrir hvern og einn
pratt fyrir ad um somu eda svipadar upplysingar sé ad reda. bad fer allt eftir bakgrunni
einstaklinga, hugmyndum peirra og edli peirra viofangsefna sem peir glima vid hverju sinni.
Sumir telja ad pad muni reynast erfitt ad skilgreina hugtakid upplysingar endanlega vegna
pess ad hugmyndir um upplysingar fela i sér évissu um hvort per purfi naudsynlega ad vera
gagnlegar til ad geta talist upplysingar, hvort peer verdi ad draga Ur Ovissu, hvort upplysingar
purfi ad birtast i efnislegu formi, hvort einhver atli visvitandi ad koma peim a framferi eda
hvort naudsynlegt sé ad peer séu sannar til pess ad geta talist upplysingar. Sidast en ekki sist

hvort upplysingar geti einfaldlega verid til stadar i umhverfinu (Case, 2007).

2.4.1 Einstaklingurinn er midpunktur

Pegar vid tolum um einstaklingsmidada nalgun vardandi upplysingahegdun er
vidfangsefnid skodad ut fra sjénarhdli einstaklingsins og hann er talinn virkur notandi
upplysinga. Einstaklingurinn parf ad tulka gogn til ad pau gagnist honum og verdi ad

upplysingum (Bates, 2005).

Pad er mismunandi i hvada samhengi folk leitar upplysinga og geta margvislegir peettir

valdid pvi. Sum gogn geta uppfyllt upplysingaporf dkvedinna einstaklinga @ medan pessi
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somu gogn geta verid onotheef fyrir einstaklinga sem hafa adrar parfir eda annan bakgrunn
(Bates, 2005). Demi um pad getur verid erfdaprof sem hér er til umraedu. Ahugi og
bakgrunnur, svo sem menntun, geta haft ahrif a pad hvort einstaklingar leita upplysinga af
pessu tagi. Samkvaemt Wilson (2006) getur upplysingaporf tekid & sig ymsar myndir. Medal
annars getur par verid um ad raeda porf fyrir nyjar upplysingar eda porf fyrir ad Utskyra eda
stadfesta upplysingar sem eru fyrir hendi, svo deemi sé tekid. Margvislegar astedur geti legio
ad baki upplysingaporfum. Hér ma nefna likamlegar asteedur svo sem porf fyrir mat, drykk,
skjél og fleira; tilfinningalegar til demis porf til ad né arangri; og vitsmunalegar sem getur
verid porf til ad leera eitthvad og svo framvegis (Wilson, 2006).

Edlilegt er ad pessar parfir tengist hver annarri @ mismikinn hatt og kunni ad eiga uppruna
sinn innra med viokomandi einstaklingi, i hlutverki hans i starfi og lifi eda i pvi umhverfi sem
hann lifir (Wilson, 2000).

Upplysingastjornun er mikilveegur pattur i pvi ad fyrirbyggja 6vissu tengdri sjukdéomum
eda veikindum. Foélk leitar upplysinga fra 6drum, i fjolmidlum og leitar studnings hja
heilsugeeslustodvum. Upplysingar purfa ad fela i sér samreemingu & mérgum markmidum og
veentingum til pess ad folk leiti peirra i stad pess ad fordast paer. bessar hugmyndir gefa
mikilveegar visbendingar um stefnu rannsékna & upplysingastjérnun i tengslum vid heilsu
(Brashers, Goldsmith og Hsieh, 2002).

2.4.2 Heilsutengdar upplysingar

pekking & pvi hvernig almenningur metur heilsuupplysingar i mismunandi heimildum og
hvernig préunin hefur ordid i breyttu upplysingaumhverfi er af skornum skammti (Agusta
Palsdottir, 2010).

[ rannsokn fra 2002 kemur fram ad almenningur telur upplysingar um heilsu og lifsstil af
internetinu ekki jafn areidanlegar og gagnlegar og upplysingar ar fjolmidlum eda fra
sérfreedingum & heilbrigdissvidi. Rannsdkn sem gerd var til samanburdar arid 2007 synir hins
vegar ad stada internetsins hefur breyst og ad ekki er lengur um ad raeda marktekan mun a
milli pess hvernig folk metur areidanleika og gagnsemi upplysinga i fjolmidlum og af
internetinu. Nidurstddurnar benda til pess ad vaxandi skynjun sé & mikilvagi heilsuupplysinga
& netinu. Nidurstodur tveggja rannsokna, sem gerdar voru i sjo Evropuldndum & arunum 2005
og 2007 syna nokkud svipadar nidurstodur par sem rannsakad var hversu mikilvaegar folk
taldi heilsuupplysingar & internetinu borid saman vid hefébundnari heimildir um heilsu
(Agusta Palsdéttir, 2010).
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A undanférnum arum hefur fjoldi islendinga med adgang ad internetinu aukist jafnt og
pétt. Nidurstédur Hagstofunnar fra 2007 syna ad tolvur eru & 89% heimila og 84% heimila
geta tengst interneti sem er med pvi mesta sem gerist i vestreenum I6ndum (Notkun heimila og

einstaklinga & teeknibunadi og interneti 2007, 25. mai 2007).

Rannsokn sem Agusta Palsdottir (2010) gerdi um traust islendinga & netinu sem heimild i
sambandi vid heilsu og lifsstils upplysingar, bendir til pess ad mikilvaegi internetsins fari

vaxandi og pad sé mogulega jafngilt hefédbundnari midlum i tengslum vid mat & gildi

upplysinga.

22



3 Adferdakafli

I pessum kafla segi ég fra framkveemd rannsoknarinnar og peirri rannsoknaradferd sem ég hef
notad vid 6flun rannséknagagna og greiningu peirra. Kynni pa vidmalendur sem toku patt i
rannsokninni og a hvern hatt peir voru valdir. Redi um takmarkanir rannséknarinnar og

hugsanleg alitamal.

3.1 Kveikjan ad rannsokninni

Pad ma segja ad kveikjan ad rannsokninni hafi verid ad kanna hvad pad sé vid pessi
erfdaprof sem vekur dhuga folks & ad lata rannsaka hja sér erfdavisa og hvada hugmyndir folk
hafi um hugsanlega notkun & nidurstédum ur erfdaprofum. | ljési pess ad pessi tegund
erfdaprofa er ekki algeng eins og stadan er i dag taldi ég ahugavert og spennandi ad skoda
afstoou folks. Rétt er ad lata pess getid ad ég starfa i fyrirteeki sem selur einstaklingbundin

erfdaprof.

3.2 Markmid og rannséknarspurning

Markmidid med rannsokninni var tvipatt. Annars vegar ad draga fram helstu peetti sem
ahrif hafa a jakved eda neikveaed vidhorf viomelenda til einstaklingsbundinna erfdaprofana
sem ein af hugsanlegum forvarnaleidum gegn otimabaerum sjukdomum. Hins vegar ad leggja
mat & skilning pétttakenda & vefsidum fslenskrar erfdagreiningar en pad fyrirteeki bydur til
sOlu erfdagreiningapréf sem nefnist deCODEme. Gera ma rad fyrir ad nidurstédurnar geti
ordid dhugavert innlegg i vaxandi umraedu um pessi vidfangsefni, jafnt innan visindanna sem
og i samfélaginu almennt. I ljosi pess ad erfdaprof er ekki jafn vel pekkt hja almenningi og hja

visindafolki, voru rannséknarspurningar nokkud margar:
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Er erfdaprof hugsanleg forvarnaleid til framtidar, jafnt hja fullordnum og i uppeldi barna,

til ad seinka étimabaerum sjukdomum?

eEru i huga einstaklinga sidferdislegar hindranir & notkun erfdaprofa?

eTelja foreldrar sig ad eiga rétt @ ad fa upplysingar um erfdamengi barna
sinna?

1. Hvada hindranir upplifir folk i sambandi vid pessar rannsoknir?

eEru upplysingar um erfdapréfio  audskiljanlegar  fyrir  folk  an
sérfreedimenntunar?

oEr til stadar nagileg pekking a erfdaprofum hja almenningi?
oEr heilsusamlegur lifsstill folki mikilveegur?
2. Hvort vegur meira, avinningur eda aheetta vid erfoaprofanir?

eHvada augum lita sérfredingar og foreldrar ungra barna & erfdapréf a
bornum og undir hvada kringumstedum  finnst peim  peer
réttleetnalegar/éréttletanlegar.

3.3 Rannsoknaradferair

pratt fyrir ad nokkur umreda um einstaklingbundnar erfdarannsoknir hafi farid fram i
fjoImidlum er ekki vitad hvad folk pekkir mikid til pessara rannsékna. Til ad geta fengid
innsyn i hugarfar folks og hvad hefur ahrif a myndun skodana um petta vidfangsefni ut fra
mismunandi lifreynslu eda vidhorfi til lifsins vard fyrir valinu eigindleg rannsdknaradferd.
Min von er ad meiri dypt faist i viofangsefnid, ad fleiri peattir og ad 6llum likindum nyir
peettir komi fram i dagsljosio, asamt betri skilningi & peim pattum sem skipta maéli.
patttokuathuganir og opin vidtol eru tvaer meginadferdir eigindlegrar rannsoknarhefdar. |
fyrrnefndum athugunum fer rannsakandi & vettvang og upplifir sjalfur umhverfi sem snertir
vidfangsefnid beint eda umhverfi patttakenda og peirra daglega lif. Upplysingum er safnad a
kerfisbundinn hatt med pvi ad dvelja i umhverfi patttakenda og fylgjast med pvi sem fyrir

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

Pessi rannsokn var adeins frabrugdin 6drum eigindlegum rannsoknum par sem ég athugadi
tilfinningar einstaklinga sem moégulega hafa ahuga a heilsu og erfdaprofum i stad pess ad
athuga daglegar athafnir. Vettvangsrannsokn for fram & opinberum fundi og radstefnu. |
badum tilfellum voru forvarnir & heilbrigdissvidi til umredu og tengdist vidfangefnid

rannsokninni beint.
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1.Visindakaffi RANNIS & Stfistanum i Reykjavik.
Visindavaka 24.9.2009

Visindavaka er arlegur vidburdur par sem almenningi gefst kostur a ad hitta visindamenn
sem stunda rannsoknir i hinum ymsu visindagreinum og kynnast vidfangsefnum peirra.
Visindavaka er haldin samtimis um alla Evropu & Degi evropska visindamannsins. RANNIS
stendur fyrir Visindavoku 4 islandi. I adraganda Visindavoku er hellt upp & Visindakaffi, par
sem fraedimenn kynna rannsoknir sinar. Markmidid med Visindakaffikvoldum er ad feera
visindin naer félki og segja fra rannsoknum sem skipta mali fyrir dagleg lif pess. Ad kvoldi
24.9.2009 voru pad dr. Johann A. Sigurdsson yfirleknir brounarstofu Heilsugaeslu
hofudborgarsveadisins og dr. Linn Getz tranadarleknir & Landspitala haskélasjukrahiss og
dosent vid leknadeild Norwegian University of Science and Technology sem veltu upp
spurningum um gildi forvarna og heilsuverndar og hvort of mikid veeri gert 0r sélu & pjonustu

til hinna frisku & kostnad peirra veiku og pannig gert meira ur vandamalum en efni steedu til.

2. Forvarnir og lifsstill: R&dstefna fyrir fagfolk og almenning var haldin & Grand Hoétel i
Reykjavik 13.-14.11. 2009.

A radstefnunni var fjallad itarlega um helstu sjikdéma og hvernig peir tengjast lifsstil
okkar, naringu, hreyfingu, reykingum, streitu og svo framvegis. P4 var fjallad itarlega um pau
margvislegu efni, baedi god og slaem, sem vid faum Gr umhverfinu svo og moguleika Islands &
bvi ad verda alpjodleg heilsuparadis i framtidinni.. Margir pekktustu visindamenn pjodarinnar
a sviadi heilsu, leeknisfraedi, naringar, iprétta og fleira voru i hdpi frummalenda. Heidurgestur
radstefnunnar var dr. Louis Ignarro, professor i lyfjafredi vid Laeknaskdla UCLA, en hann
hlaut Nobelsverdlaun i laeknis- og lifedlisfreedi arid 1998 og var kjorinn visindamadur arsins

2008 hja American Heart Association.

Onnur tveggja adferda i eigindlegum ranns6knum eru opin vidtsl. | opnum vidtélum spyr
rannsakandi um patti sem rannsoknin beinist ad og &hersla er 16gd & ad patttakandi lysi med
eigin ordum pvi sem skiptir hann sjalfan mestu mali (Kvale, 1996).

Allir patttakendur nema einn hofdu kynnt sér vefmidil Islenskrar erfdagreiningar 4dur en
bau toku patt i vidtdlunum. Akvedid var ad profa adra adferd a einum patttakanda med pvi ad
lata hann kynna sér umraedda vefsidu & stadnum medan & vidtalinu st6d. Markmidid var ad
geta fylgst med leitaradferd viokomandi, fyrstu kynnum og skilningi & peim upplysingum um

erfdarannsoknir sem fram koma & vefmidlinum. bessi adferd gaf ekki ndgu goda raun vegna
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pess hvad pad tok langan tima ad klara vidtalid. Akvedid var ad nota hana ekki & fleiri
patttakendur.

3.4 Tilviksrannsékn

Hér er um tilviksrannsokn (e. case study) ad rada. | pessu tilfelli eru rannsakadar paer
hugmyndir eda athafnir sem folk tileinkar sér til ad lifa heilsusamlegu lifi. Einnig eru
kannadar tilfinningar peirra til erfdaprofsins sem getur hugsanlega verid ny forvarnaleid gegn
Otimabeaerum sjukdomum. Tilgangur tilviksrannsékna er ad rannsaka eitt eda nokkur tilvik i
smaatridum til ad proa eins itarlegan skilning og mogulegt er & tilvikinu. Gagryni &
tilviksrannsoknir hefur oftast beinst ad alhafingu slikra rannsékna. Serhvert tilvik sem
rannsakad er telst einstakt & sinn hatt en byr po jafnframt yfir likindum & 6drum svipudum
tilvikum (Punch, 2005). Markmid pessarar rannsoknar er ekki ad alhafa né setja fram
mogulegar tilgatur um hvort folk lifi heilsusamlegu lifi, heldur ad 6dlast skilning & pvi hvad
vegur pyngst i huga félks pegar pad velur eda hafnar erfdaprofum. b6 ma gera rad fyrir ad
nidurstddur rannsoknarinnar leidi til aukinnar umraedu um mikilveegi heilsusamlegs lifsstils

og forvarnahlutverk erfdaprofana.

3.5 patttakendur

patttakendur i rannsokninni voru ellefu einstaklingar og voru peir valdir markvisst. Til ad
fa sem fjolbreyttastustum hopi i rannséknina, valdi ég ad tala vid foreldra ungra barna,
verdandi foreldra, barnaleekni og erfdafreeding. Eg komst i samband vid vidmaelendur mina i
gegnum vini og kunningja sem toku ad sér ad vera millilidir. Allir viomalendur minir fengu

dulnefni.

Pétur Ingi Johannsson er erfdafredingur og haskélakennari. Hann hefur reynslu & pvi

visindasvidi sem er vidfangsefni erfoapréfana. Vidtal vid Pétur for fram i skrifstofu hans.

Jéhanna Andrésdottir og Hérour Bjarnason eru haskolanemar og verdandi foreldrar.
bau eiga von & sinu fyrsta barni. Fyrir vidtalid bad ég pau ad kynna sér vefsidu islenskrar
erfdagreiningar, pann hluta par sem deCODEme erfoaprof eru seld. Vidtalio for fram a minu
heimili.

Telma Sindradottir og Vignir Palsson eiga eitt barn. Telma er med
framhaldsskdlamenntun og vinnur & heilbrigdissvidi, Vignir er haskélanemi og starfar med
naminu i ferdapjonustu. Sémuleidis bad ég pau ad kynna sér deCODEme erfdaprdf adur en

pau heimso6ttu mig og toku patt i rannsdkninni.
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Tomas Edvardsson er barnalaeknir og sérfreedingur i efnaskiptasjakdéomum. Hann er med

marga ara reynslu og starfar a spitala. Vidtalid vid hann for fram i vidtalsherbergi spitalans.

Halldéra Arnadéttir og Bjorn Hannesson eru beadi haskdlamenntadir einstaklingar.
Halldéra vinnur i heilbrigdispjonustu og Bjorn i byggingarionadi. bau eiga prja born sem
feeddust & tiu ara timabili. Badi bjuggu nokkur ar i atléndum. bau kynntu sér deCODEme

erfdaprof & vefsiounni adur en toku patt i rannsoknarvidtali heima hja mer.

Laufey Pétursdottir er med framhaldsmenntun. Han a tvd born. Laufey sampykkti
péatttoku i rannsékninni &n pess ad vita um hvad han var. Hun kynnti sér vefsiou deCODEme i
fyrsta sinn i vidtalinu og markmidid med pvi var ad fylgjast med hvernig leit hennar ad
upplysingum & vefsidunni feri fram og hvernig han skildi upplysingarnar sem par var ad

finna. Viotalid for fram heima hja mér.

Oli Hrafnson og Hanna Lara Stefansdottir eru sambylisfolk med ungbarn. Oli vinnur
sem teeknimadur og Hanna Léara er verslunarmadur. Systir Ola atti nidurstodur Gr deCODEme
erfdaprofi og leyfdi peim ad skoda paer adur en ég kom heim til peirra og tok vidtalid.

Tilkynning um rannsoknina var send til Personuverndar og var ekki gerd athugasemd vid
hana. Med pvi var formleg krafa um tilkynningu uppfyllt en rannséknin snyst ekki um

vidkveemar personulegar upplysingar.
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Tafla 1 péattakendur i rannsokninni: dulnefni, starf og fjoldi barna ef vid &:

Pétur Ingi Johannson

Erféafraedingur og

haskélakennari

Johanna Andrésdottir Héaskolanemi Verdandi foreldri
Hordur Bjarnasson Haskdlanemi Verdandi foreldri
Telma Sindradéttir Heilbrigdisstarfsmadur Eitt barn

Vignir Palsson Starfsmadur i ferdapjénustu Eitt barn
Héaskdlanemi
Tomas Edvardsson Barnaleaknir, sérfredingur
Halldora Arnaddttir Sérfraedingur i Prja born
heilbrigdissvidi
Bjorn Hannesson Byggingafraedingur Prju boérn
Laufey Pétursdéttir Idnadarmadur Tvo born
Oli Hrafnson Teeknimadur Eitt barn
Hanna L. Stefansd. Verslunamadur Eitt barn
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3.6 Gagnasofnun

Rannsdknin nadi yfir timabilid fra hausti 2009 til vors 2010. Margvislegar adferdir ma
nota til ad safna fjolbreyttum gégnum med eigindlegum adferdum. ber adferdir sem notadar
voru Vvid rannsdknina sem hér um redir teljast til meginadferda eigindlegrar
rannsoknarhefdar. I opnum vidtélum er 16gd ahersla & ad patttakendur lysi med sinum eigin
ordum hvad skiptir mestu mali i huga peirra (Hanna Bjorg Sigurjonsdéttir og Rannveig
Traustadéttir, 2001).

Vegna pess hvad efni rannséknarinnar er nytt i hugum margra péatttakenda hentadi pessi
rannsoknaradferd vel og gaf tekiferi til ad spyrja spurninga og utskyra hluti sem voru
patttakendum ekki alveg ljésir fyrir. P efni vidtalanna hafi verid akvedid fyrirfram kom pad
ekki ad sok pvi sveigjanleiki var i viotdlunum og pétttakendur fengu ad tja sig ad vild.
Rannsoknarspurningar voru hafdar til hlidsjonar en engum spurningarlistum var dreift
fyrirfram. Vidtélin féru fram ymist heima hjd mér, heima hja viomelendum, eda &
skrifstofum patttakenda minna. Oll vidtélin voru tekin upp & upptokuteki og sidan afritud
ordrétt. Upsofnud vidtalsgogn med nodtum ur patttdkuathugunum eru um pad bil 152 blasidur.
Eftir vidtolin og afritun tok vid lestur gagna og kerfisbundin greining eda svo kollud kédun.
Vid lestur og greiningu gagna komu i ljos nokkur pemu sem ad minu mati eru mikilveegt

leidarljos innan vidfangsefnisins og nokkud aberandi.

3.7 Takmarkanir rannsoknarinnar

Pegar & heildina er litid voru allir vidmalendur minir fusir ad taka patt i rannsokninni og
syndu mikinn ahuga & vidfangsefninu. pad reyndist erfitt ad taka vidtal vid tvo einstaklinga i
einu, eingéngu vegna reynsluleysis mins i vidtaltsteekni. [ vidtdlunum veltu patttakendur
einnig fyrir sér skimun & 6drum sjukdomum en lifsstils sjukdomum eins og o6laeknandi
sjukdémum eda sjukdomum sem koma fram seinna a avinni. pessar umraedur urdu frekar til

ad krydda vidtalio, heldur en ad vera hluti af markmidinu.
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4 Nidurstoour

4.1 Meginpeettir sem greining gagna leiddi i 1jos

I eftirfarandi kéflum greini ég fra nidurstddum rannsoknarinnar sem hér um radir. Eins og
fram hefur komid var markmid rannséknarinnar ad draga fram helstu peetti sem vidmeelendur
telja hafa jakveed eda neikvaed ahrif & vidhorf einstaklinga og foreldra til erfdarannsokna sem
ein af hugsanlegum forvarnaleioum. Og & sama tima ad leggja mat & skilning patttakenda &
vefsidu Islenskrar erfdagreiningar sem hefur bodid til sélu erfdagreiningaprof fra haustinu
2007. Frasognin byggir & greiningu gagna og lysir skodun ellefu einstaklinga og foreldra;
hvada skilning pau leggja i pessi prof og tilfinningar peirra til notkunar og 6llu sem pvi fylgir.
Tekid skal fram ad enginn patttakendanna & personulegar nidurstddur Ur erfdapréfi nema einn
sem hafdi adgang ad nidurstédum systur sinnar. Flestir peirra hafa ymist aldrei heyrt um pessi
prof eda hafa heyrt litllega af peim. Edli malsins samkvaemt hofou sérfreedingarnir goda
pekkingu 4 malefninu. Umfjollunin er byggd upp 4 premur efnispattum sem greining
rannsoknagagna leiddi i 1jos: notagildi erfdaprofana, forvarnir i heilbrigdiskerfi og sidferdi
erfdaprofa, pekking og skilningur & deCODEme. Hver kafli inniheldur undirpatti sem tengjast

adalkaflanum beint.

4.2 Notagildi erfdaprofa

I pessum kafla skoda ég notagildi erfdaprofsins, nakvaemni nidurstadna og hvernig haegt sé
ad beita peim sem uppeldisadferd og hvernig framtido okkar mundi hugsanlega lita Gt ef
erfdaprofanir veeru algengari en per eru i dag. Kostnadur vid svona préf er ekki litill og
vidmelendurnir hafa talsvert tjad skodun sina & pvi. Attfrediupplysingar eru hluti af peim
nidurstodum sem deCODEme prof gefa og viomelendurnir fjolludu um peer. Eins og i 6llum
malum sem félk glimir vid eru fleiri hlidar & notkun erfdapréfsins. bad finnast baedi jakveaed
og neikvaed vidhorf til peirra og ymsar adrar hugleidingar. bad méa segja ad mismunandi

vidhorf grundvallist & pekkingarstddu vidmalenda minna & erfdaprofum.
4.2.1 Nakveemi erfdapréfa

Um erfdaprof sem hugsanlegt forvarnateki i framtidini hafdi sérfredingur i
erfdaranns6knum Pétur Ingi, allt adra syn en ungu foreldrarnir. I hans svari um
einstaklingsbundin erfdaprof setur hann spurningamerki vid pad hve sterkar stokkbreytingar
eru sem skimad er fyrir. Honum finnst gagnslaust ad skima ef stokkbreytingarnar eru veikar
en verjandi ef peer eru sterkar. Vignir og Telma og adrir foreldrar eru ekki alveg viss um

nakvaemni svona profana og treysta adeins upplysingum sem pau geta nalgast a vefsidum
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pbeirra fyrirteekja sem selja erfdaprof. Vignir gaf i skyn ad hann muni eingdngu koma til med
ad taka mark a nidurstodum ef sterkar likur eru & sjakdomnum. Témas, barnalaeknir, sér tveer
hlidar & erfoarannsdknum: Mér finnst petta vera svolitid tvennt....tveer brautir sem madur
getur litid a. Pad sem madur getur gert eitthvad vid og er jakveett og hitt sem madur getur
ekkert gert vid, en bara veldur pér ahyggjum. bessa ahyggjur eru mjog ofarlega i huga
Tomasar og hann telur ad erfdaprof geti haft mjog neikveed ahrif a lifsgaedi en & sama tima
segir hann ad pau séu hvorki alfarid sleem né alfarid g6d. Hordur er spenntur fyrir pessari
tegund af forvorn gegn sjukdomum og telur ad pad geti verid sparnadur fyrir heilbrigdiskerfid
ef folk geti markvisst fordast sjukdomana. Undir pad tekur Témas lika og telur petta
spennandi verkefni fyrir lydheilsu, ad leggja margvissari aherslu a akvedinn hop. En pessir
lifsstils sjukdomar purfa ad vera vel skilgreindir pvi honum finnst ekki sidlegt ad leyna
einhverjum 6drum upplysingum sem kannski mundu koma fram vid skimun. Témas melir
med voldu magni upplysinga sem folk fer ad vita en & sama tima hefur hann talsverdar
ahyggjur af mistalkun & peim upplysingum sem félk kemur til med ad fa og par af leidandi

Oparfa ahyggjum.

Eins og hann segir: vid nattdrlega verdum ad muna pad ad vid erum ekki ad skima fyrir
sjukdomum vid erum ad skima fyri &hettu, likum sem er mjog mikilvegt ad undistrika i
pessari umraedu. Laufey hefur vidurkennt ad hun sé talsvert sjukdomahraedd og fyrstu
vidbrogd hennar gagnvart profinu voru neikvaed pratt fyrir ad i sogu fjolskyldunar finnist
ekki alvarlegir sjikdémar. Oli fékk fyrst tekifeeri til ad sja profid hja systur sinni og hafdi
aldrei &dur heyrt um svona prof. Hann telur profid snidugt og hefur jakvaed vidhorf til pess.
Hann hefur ekki ahyggjur af pvi ad skoda pad. Ofugt vid Laufeyu finnast erfidar
sjukdémssogur i fjolskyldu hans. Hann er medvitadur um ad: kannski sé ekki haegt ad koma i
veg fyrir sjukdéma en aftur & méti sé haegt ad undirbua sig undir pa. Oli mundi vilja sja fleiri
sjukdéma a listanum, sérstaklega nefndi hann gedsjukdéma. Erfdaprof er frekar nytt fyrirbeeri
sem er ekki hluti af daglegum leknarannsoknum og pad kom i ljos ad folk gerir oft
greinarmun & milli svona rannsokna og venjulegrar blddprufu. Til deemis Laufey sem telur ad
erfoaprof sé: ekki eins areidanlegt og apreifanlegt eins og ad fara i blodprufu til laeknis.
Honnu Léaru finnst erfdapréf persénulegri en algeng blédprufa: blédprufa er bara einhver tala

sem ég veit ekkert um.
4.2.2 Er haegt ad nota nidurstodur erfédaprofa vid uppeldi barna?

I rannsoknaspurningunum er leitad eftir svari vid pvi hvort erfdaprofanir hja bornum geti

haft ahrif & uppeldi peirra og hvort foreldrar mundu mismuna bérnum i 1jési nidurstadna. Allir
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foreldrar voru & pvi ad pessi prof breyti engu i vilja peirra til ad gera allt sem pau geta til ad
bornum peirra lidi vel. EKkki vildu allir ganga svo langt ad telja erfdapréf naudsynleg til ad
sinna sem best uppeldinu. Halldéra og Bjorn hafa ekkert & moti pvi skima sem flesta til ad sja
heildarmyndina og nyta sér petta i rannsoknum en pau eru ekki alveg viss hvort pau mundu
vilja sjé sinar eigin nidurstddur eda nidurstddur barnanna sinna. bau telja ad pad: sé svolitid
ahaxtta ad lata lif stjornast af einhverjum rannséknum, en ef barnid reyndist til deemis of
pbungt midad vid proska pa eru pau til i ad sja nidurstodur erfdapréfsins. Telma mundi vilja
vita ef barnid er i einhverri ahaettu og nota pad til ad stjorna uppeldinu markviss: ju, pad veeri
gott ad vita ef likur eru & ad barnid fai hjartaafall med pvi ad passa ad barnid verdi ekki of
feitt eda eitthvad svona... Oli og Hanna Léra eru ekki spennt fyrir pvi ad fa prof sjalf, en veeri
pad i bodi fyrir barnid mundu pau piggja prof. Eins og pau ordudu pad ad: samvisku okkar
vegna myndum vid gera allt sem vid getum med pa vitneskju sem profin geefu. bau telja ad
nidurstodur ar profinu mundu hafa ahrif & uppeldi. Hanna Léra sagdi ad hun mundi vilja ad
foreldrar hennar hefdu haft svona teeki, svona leidbeiningar. Sérfreedingarnir telja erfdapréfid
réttleetanlegt ef genid er sterkt en ef ekki pa se skimun ekki verjanleg. Pétur Ingi er i vafa um
pad hvort petta muni breyta einhverju i uppeldi og bendir & ad folk hlusti almennt ekki négu
mikid & leekna og profido mundi ekki breyta miklu. Témasi finnst pad mjog jakveed hugmynd

en setur samt spurningamerki vid pad hvernig vid skilgreinum lifsstils sjukdoma.
4.2.3 Framtio med erfdapréfum og attfraedi

Vardandi algengi svona préfana i framtidinni, telja sérfreedingarnir ekki liklegt ad i nainni
framtid muni bdrn almennt gangast undir svona préfanir mjog ung eda strax eftir feedingu.
Tomas telur ad pad verdi alltaf til folk sem er klarlega @ moti svona profum og einnig ad
akvedinn hluti folks verdi hraett um personulegan hag sinn, til demis i sambandi vid
liftryggingar par sem pad verdi mogulega stimplad sem einstaklingur i ahattu. Vignir og
Telma telja mjog liklegt ad erfdaprof verdi i bodi eins og hnakkapykktarmealingar eru ndna,
vegna pess hve audveldar peer eru i framkvemd og teeknin sifellt ad verda nakveemari.
Hallddra og Bjorn spa pvi ad erfdaprof verdi eitthvad sem akvedinn fjoldi folks sakist eftir
0og smam saman verdi petta edlilegt og algilt eins og blédflokkanir. Sérfaedingarnir eru ekKi
jafn bjartsynir & skjota framtid erfdapréfa. beir telja almenning skorta pekkingu til ad geta
tekist & vid nidurstodurnar eda einfaldlega vilji ekki vita meira. peir telja ad erfdaprof purfi
tima til ad proskast pannig ad ad minnsta kosti naestu 25 ar verdi préfin ekki mjog algeng. Sa

mdoguleiki i erfdaprofum ad sja uppruna einstaklings vakti jdkveeda athygli hja viomealendum
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minum. beim fannst spennandi og einstakt ad sja hvernig haegt er med nidurstédunum ad rekja

&ttir morg hundrud ar aftur i tima.
4.2.4 Kostnadur vid erfoaprof

Pétur Ingi er ekki sannfeerdur um ad svona erfdapréf muni breyta miklu i lifi folks. Hann
telur kostnad (985 dollara) ekki verjanlegan midad vid nidurstédur og segir: pad lyktar of
mikid af einhverri stjornuspa. Hann telur réttleetanlegt ad skima fyrir sjukdémum sem vid
kunnum ad gripa inn i med lyfjum til ad lina einkenni eda koma i veg fyrir sjakdéminn i heild
sinni og i peim tilfellum par sem um mikinn skyldleika er ad reeda séu skimanir réttleetanlegar.
Adrir telja ad kostnadur sé ekki mjog mikill midad vid avinning og halda ad i genakortum
felist moguleikar & forvornum. Hordur er spenntur fyrir pessari tegund forvarnar gegn
sjukdémum og telur ad pad geti verid sparnadur fyrir heilbrigdiskerfid ef folk getur markvisst
fordast sjukdéma. Témas hefur eingéngu ahyggjur af peim hopi folks sem er 6Gedlilega
stressadur um heilsu sina og ad svona prof yrdu til pess ad pessi hdpur mundi ganga milli
lekna til ad fa vitneskju um sjukdéma og kostnadur vid 6parfa rannsoknir feri haekkandi. |
raun og veru er ekki ljost hve stor hdpur petta getur verid. Kostnadur er mikil fyrirstada fyrir
suma af vidmelendum minum sem hafa ahuga a erfdaprofum. Odrum finnst pad ekki skipta
mali hvad profid kostar, ef ekki er asteda til ad hlaupa til pa vilja pau pad ekki. Ljést er ad ef
profio veeri 0keypis, p4 mundu fleiri lata freistast til ad taka patt, ad minnsta kosti gafu pau

pad i skyn i vidtalinu.
4.2.5 Notagildi erfdaproéfa i hnotskurn

Skiptar skodanir eru um notagildi erfdaprofa. pratt fyrir ad fleiri veeru jdkveedir i gard
profsins komu einnig fram rokstuddar athugasemdir og efasemdir badi fra serfredingunum
og foreldrunum um notagildi pessara tegunda rannsokna. Har kostnadur var nefndur sem
mogulegur proskuldur vid kaup a profum, einnig ad meiri pekkingu vantadi i talkun
nidurstadna. Hugmyndir komu fram um ad erfoaprof geetu studlad ad sparnadi i
heibrigdiskerfinu og samfélaginu. Erfdaprof sem uppeldisteeki fyrir foreldra potti spennandi
tilhugsun og rikti nokkur satt medal foreldranna um pad. b6 fannst sumum pau ekki purfa

svona teki til ad ala upp sin eigin bérn en voru ekki alveg motfallin pvi ef asteeda peetti til.

4.3 Sidferdi erfoapréfa og forvarnir i heilbrigdiskerfi

[ kaflanum um sidferdi svona rannsékna er kannad og spurt um hradslu vid misnotkun
nidurstadna. Reéttindi barna eru skodud og um leid hvort foreldrar eigi fullan rétt & ad taka
akvadanir fyrir bornin sin. I tengslum vid forvarnir i heilbrigdiskerfinu er fjallad um pad hve
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sterk rok seu fyrir skimunum i nafni forvarna og hvort kostnadur sé verjanlegur midad vid
avinnig. Erfdaprof, eins og kemur fram i vidtélunum, hafa forvarnagildi sem vidmelendur

nefna mjog oft. Allar forvarnir kosta fjarmuni og eru oft umdeildar eins og i pessu tilfelli.
4.3.1 Sidferoi erfoaprofa

Ad mati Péturs Inga er adal sidferdisalitamalio, hvad foreldrar muni gera med upplysingar
um sjukdéma sem ekki er haegt ad medhdndla. Annad sidferdislegt atridi sem vakti ahuga
minn eru vangaveltur Tomasar um pad hversu almenn pessi prof eigi ad vera og hversu
almenn pau geti ordid. Hann er peirrar skodunar ad petta fyrirkomulag eins og pad er nu sé
ageett, sem sagt ad folk taki sjalft akvérdun um profid og hafi val um pad. Hins vegar finnst
honum ad pad vanti meiri upplysingar um nidurstodur asamt faglegum studningi vid folk,
beaedi fyrir profid og a eftir pegar nidurstoour eru til stadar. betta sjénarmid um naudsyn &
upplysingum er rikjandi i svari allra viomelenda. Nokkrum sinnum hefur pad verid nefnt ad
svona préfanir opni moguleika & mismunun & folki. Margir lystu peim ahyggjum ad ef profid
verdi hluti af almennri heilsugaslu, pa sé hetta & ad upplysingar leki til tryggingafyrirteekja
eda vinnuveitenda og geti skapad hagsmunaarekstra. Athyglisvert er ad hér a landi bia born
sem eru ettleidd og foreldrar pessara barna vita oftast ekki bakgrunn barna sinna. bessi
stadreynd geeti vakid ahuga foreldra & ad lata skima barnid. Témas nefndi petta sem litinn
vinkil a pau mal. Pétur Ingi benti & sidferdi i visindum og setur spurningamerki vid pad hvort
rétt sé ad gefa einkaleyfi a einhverja erfdastokkbreytingra sem erfdafyrirtaeki byggir erfdaprof
4. Hann er med pvi ad benda & ad genagallar eda stokbreytingar séu bara eiginleikar

lifverunnar sem geri okkur eins og vid erum.
4.3.2 Réttindi barna og foreldra

Réttur foreldra til ad vita nidurstddur ur erfdaprofi barns sins pveelist ekki fyrir
vidmealendum minum. Pau telja klarlega ad pau hafi sterkari rétt til ad vita og geti pannig
gripid inn i uppeldid eftir porfum og fylgst betur med ef nidurstodur eru sterkar. Foreldrar radi
pvi i hvada rannsoknir og adgerdir peir setja bornin sin og pessi prof mundu ekki lata 6drum
reglum. Pétur Ingi er ekki alveg jafn hrifinn af pvi ad foreldrar fai ad rada pvi hvort barnid
verdi skimad fyrir 6llum sjukdémum. Hann heldur fram ageeti sumra skimana en hefur
efasemdir um ad folk geti tekist & vid nidurstodur, einkum vegna pess ad almenningur hefur
ekki undirstédupekkingu i erfdafreedi. Um pad hvener eigi ad upplysa barnid um mdgulegar
nidurstddur segja Vignir og Telma ad pad sé personubundid og foélk eigi ad rada pvi eftir
proska barna og adstedum. Pétur Ingi telur pa hugmynd faranlega ad lata barnid vita um
einhverja &hattu & sjukdomi sem pad getur fengid seinna & evinni. Tdmas telur afar: oliklegt
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aod folk gangi med erfdakort barns sins Gt af feedingadeildinni i peim tilgangi ad geta notad

pad i forvarnaskyni i uppeldi og honum finnst: 6liklegt ad erfoapraof verdi almennur praxis.
4.3.3 Otti um misnotkun

I sambandi vid sidferdi taldi Vignir misnotkun & genapréfum agalegt, en gerdi sér ekki
alveg grein fyrir pvi hvernig haegt veeri ad misnota svona prof. Pétur Ingi hafdi ekki hugsad
svo langt ad haegt veeri ad misnota svona erfdaprofanir. Hugmyndin um misnotkun a profum
vakti sma Otta hja viomelendunum en eins og Pétur Ingi sagdi, vissi hann ekki alveg hvad
folk mundi greeda & pvi ad vita meira um einhverja einstaklinga. Hér vaknadi einnig hraedsla
um pann moguleika ad tryggingafyrirteeki feeru ad nota svona nidurstéour og geetu pannig
mismunad vidskiptavinum. Ad vinnuveitendur fai svona upplysingar vakti ekki mikinn étta,
vegna pess ad pad er ekki vist ad einstaklingar sem eru med lagmarks likindi & sjukdomum
séu betri starfsmenn heldur en einstaklingar med einhverja &dhattu sem lifa heilsusamlegu lifi.
Hugsanleg vandamal sem vidmelendur veltu fyrir sér ad geetu komid upp i sambandi vid
erfoaprof eru til deemis ef nidurstédur eru oftilkadar og vekja par med 6parfa ahyggjur hja
folki, eda ad pridji adili geti nytt sér upplysingar viokomandi einstaklings honum i 6hag.
Ofarlega i huga marga viomalenda var naudsyn & 6ruggri geymslu upplysinga asamt reglum
um pad hverjir fai adgang ad pessum nidurstédum og hvad gerist til deemis ef fyrirtaeki skiptir
um eigendur. Témas benti & ad haegt sé ad misnota allt og ad kerfi verdi aldrei fullkomin.

4.3.4 Fullmikid af pvi g6oa?

patttokuathugun er alveg sérstakur hluti rannséknarinnar og hja flestum sem héldu erindi a
vidkomandi fundi og radstefnu kom fram ad erfdaprof er tiskufyrirbeeri sem i raun og veru er
Gparft og vekur eingdngu ahyggjur hja folki. I heild sinni voktu sérfraedingarnir i fyrirlestrum
athygli & oft a tidum oparflega miklum forvérnum sem hafa skilad ofgreiningu & sjukdémum.
A sama tima telja sérfradingarnir ad forvarnir séu naudsylegar en ad almenningur sé ekki
alltaf rétt upplystur um allar hlidar peirra. R&dstefnan um heilsu og lifsstil undirstrikadi ad
morgu leyti peer abendingar sem flestir pekkja i sambandi vid heilsu, eins og hreyfingu, rétt
matreedi og andlegt jafnveegi. Ad 6dru leyti sveif andi s6lumennsku yfir vétnunum hvad
vardar akvedna tegund heilsuvoru sem styrkir vidhorf annarra sérfredinga a
sjukdémsvadingu. | sambandi vid opinbera forvarnastefnu telja Vignir og Telma hana mjog
goda, par sem folk feer grunnupplysingar um hollustu hja Lydheilsust6d og getur sjalft valid
hvort pad fer eftir peim eda ekki. Fleiri nefndu ad forvarnir virdast koma i bylgjum og
ataksverkefnum sem veldur pvi stundum ad folk hettir einfaldlega ad heyra per. bad eru
skiptar skodanir & forvarnaradgeroum yfirvalda. Sumir halda pvi fram ad adgerdirnar séu of
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miklir en adrir telja paer of litlar og telja ad betur megi gera ef duga skal. Til demis med
bettum upplysingum um innihald matveela svo sem synilegri upplysingum um
hitaeiningfjolda og fleira sem maetti verda til ad folk velji hollari matvoru. Einnig maetti

breyta skipulagi borga til ad auka mdguleika & hreyfingu.
4.3.5 Sidferdi erfdapréfa og forvarnir i heilbrigdiskerfi i hnotskurn

Ljost er ad sidferdi erfdaprofana er einn mikilvaegasti hlutinn i umraedunni. Medhéndlun
upplysinga um éleeknandi sjukdéma vekur spurningar. Studningur vid félk sem akvedur ad
lata rannsaka sig er naudsylegur ad mati badi foreldranna og sérfreedinganna. Hraedsla vid
misnotkun upplysinga var redd, einkum sér folk heettu & pvi ad lenda i lakari stédu hja
tryggingafyrirtekjum & grundvelli erféaupplysinga. Upp kom umrada um erfdaprof hja
bornum sem eru ettleidd fra atldondum sem hugsanlegur moguleiki fyrir foreldrana. Pad hefur
verid reett um hvort einkaleyfi fyrir erfdaprof sé réttleetanlegt en ekki hefur fengist nidurstada i
pad mal. Almennt toldu patttakendur forvarnir i heilbrigdiskerfinu godar pratt fyrir ad pau
keemu med abendingar um hvad meetti betur gera eda hvad missir marks i forvornum. Umdeilt

er hvort forvarnir skili askilegum &rangri midad vid kostnad.

4.4 bekking og skilningur 8 deCODEme

I pessum kafla verdur reett um skilning patttakenda & deCODEme profinu sem er til solu &
vefsidu Islenskrar erfdagreiningar. Kannad var hvort fagordalag og/eda enskt tungumal valdi
erfidleikum vid ad skilja erfoaprofid og pa hugmyndafraedi sem liggur par ad baki. Einnig
verdur reett um ahuga/ porf patttakenda & ad leita ad heilsu og lifsstilstengdum upplysingum

almennt.
4.4.1 Hvar liggur pekkingin a deCODEme?

Enginn pétttakendanna pekkti erfdaprof sem kallast deCODEme &dur en peim var bent a
ad skoda pad, fyrir utan sérfreedingana sem kénnudust misvel vid profid. I vidtélunum kom
fram ad sumir foreldrar skodudu vefsidu Islenskrar erfdagreiningar itarlega fyrir vidtalid en
adrir lauslega ad eigin sogn. Laufey skodadi vefsiduna & medan vidtalid var tekid um leid og
han svaradi spurningum. Allir gatu tjad sig um vefsiduna an nokkurra erfidleika og skildu
grunnhugmyndina med deCODEme. batttakendum fannst peir eiga erfitt med ad leggja mat &
areidanleika upplysinganna sem komu fram & sidunni, eingdngu vegna litillar sérpekkingar.
Hordur dadist ad peim uppgdtvunum og rokstudningi sem hann las & sidunni og bar pad
saman vid yfirbodslega pekkingu sem hann fékk at ar lestri fagtimarita. Sérfraedingarnir

skodudu vefsiduna ekki reglulega en vissu af henni og profinu sem i bodi er. Almenn anagja
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rikti & uppsetningu profsins og vidmeelendur toldu pad ageett, audvelt en ekki fullkomid. Allir
patttakendur t6ldu mikinn kost hversu reglulega nyjar upplysingar og uppgétvanir voru

uppfeerdar.
4.4.2 Upplysingarmidlun, r&dgjof og porf & freedslu

Raudi pradurinn i allri umraedunni i sambandi vid erfdaprof er naudsyn & godum
upplysingum og fredslu. Fyrirtekid bydur rafreen samskipti vid vidskiptavinina en
vidmelendur bentu & ad personuleg samskipti veeri betri kostur. Vidtal vid erfoafreedinga eda
adra serfreedinga & pessu svidi fyrir profio og vidtal um nidurstodur eftir profid veeri dskandi.
Pad er langt fra pvi ad allir pekki og skilji likindatdlfraedi. Sefreedingarnir voru einnig & pvi ad

naudsylegt veeri ad bjoda svona radgjof.
4.4.3 Notkun tunguméla og fagorda

Vefsida Islenskrar erfdagreiningar er sett upp & ensku. Margir toldu petta mikinn 6kost
pratt fyrir ad neer allir viomelendur veeru med stldentsprof og sumir einnig med
haskolagradu. Ensk tunga asamt talsverdri notkun fagorda eins og sjukddémsheita minnkar
likurnar a ad folk skilji profin. Laufey er gift breskum manni og hefur buid i enskumalandi
landi nokkur ar en prétt fyrir pad finnst henni: alltaf eitthvad sem madur ner ekki alveg, af pvi
petta er svolitid sérheeft, pratt fyrir almenna kunnattu ensku er i lagi en petta er langt fra pvi
finnst mér. Einn vidmealandi benti & ad vefsida & ensku geeti dregid Ur ahuga folks & ad kaupa
profio.

4.4.4 Ahugi 4 heilsu

Kannad var i hvada meli ungt folk hefur dhuga & heilbrigdum lifsstil. Allir vidmelendur
toldu sig reyna ad fylgjast med heilsuupplysingum og fylgja peim eftir. Petta er miserfitt milli
einstaklinga eins og gengur og gerist. Vidmalendur jatudu ad pad veeri erfitt ad breyta til og
hja sumum veeri pad bara dskhyggja ad fylgja heilsusamlegum lifsstil. Laufey sagdi ad han
reyndi ad kaupa heilsuvorur en ad doéttir hennar seektist eftir unnum kjotvérum og fleiru
ohollu. Laufey, eins og adrir, gefur eftir en samt hefur hin hug & pvi ad bjoda fjolskyldunni
hollan mat eins oft og hun getur. Adrir t6ludu um ad med pvi ad eldast og eignast barn
vaknadi hja peim aukinn ahugi fyrir hollustu og heilsutengdum upplysingum. Léngun til ad

gera betur leyndi sér ekki hja vidmalendum minum.
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4.4.5 bekking og skilningur i hnotskurn

pratt fyrir ahuga viomalenda minna & heilsusamlegu lifi, gekk ekkert peirra svo langt ad
skoda ad eigin frumkvedi, &dur en vidtdlin foru fram, vefsidur um erfdaprofanir. Pau eru
sammala um ad pad sé erfitt ad breyta lifsmunstri i att ad heilbrigdara lifi en 6ll reyna pau ad
eigin sdgn med misjafnlega géoum arangri.Til ad geta hugsanlega nytt sér erfdapréfanir i
pagu heilbrigdari lifsstils vilja pau betri upplysingar, faglega radgjof og helst a islensku. pratt

fyrir pessa galla telja pau vefsiduna ahugaverda.
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5 Nidurlag: Samantekt og leerdémar

I pessum kafla verda nidurstodur rannsoknarinnar dregnar saman i stuttu mali og skodadar
i 1j6si erlendra rannsokna og fraedigreina. Pa verdur athyglinni beint ad peim leerdomi sem
draga ma af rannsokninni og hvernig hann getur nyst til ad koma til mots vid parfir peirra
vidskiptavina sem ihuga kaup & erfdapréfum i framtidinni. Ad lokum, hvernig hugsanlega

veeri haegt ad mota eins rétt sidferdilegt og félagslegt umhverfi og vol er a.

5.1 Er avinningur af erféaprofum?

Vidmealendur gafu ageet svor vid rannsoknaspurningum sem settar voru fram i upphafi.
Pad kom ekki & 6vart ad peir ungu foreldrar sem toku pétt i rannsdkninni vissu annadhvort
ekkert eda litid um erfdaprof og pvi leitudu peir sér ekki upplysinga um pad fyrr en peir voru
bednir um pad. Sérfredingarnir voru med meiri pekkingu & malefninu og néalgudust
rannsdknaspurningarnar skiljanlega 6druvisi a grundvelli sinnar sérmenntunar. Peir voru samt
ekki einrbma um notagildi erfdaprofa. Einstaklingbundnar erfdarannsoknir er frekar nytt
hugtak i medvitund almennings og tilfinningar til peirra moétast af pvi. Patttakendur i
rannsokninni purftu ad nota imyndunaraflid, eigin vidhorf til lifsins og gildismat til ad geta
sett sig i spor neytenda deCODEme. Ma segja ad almenn anagja hafi rikt um hugmyndafradi
og adal markmidid préfanna, svo sem vantingar um ad nidurstoour geti leitt til breytinga a
hegdun i att ad heilsusamlegum lifsstil og fyrirbyggt par med 6timabeera sjukdéma. Pad sem
sérfreedingarnir undirstrikudu i pessu samhengi var annars vegar, ad likurnar purfa ad vera
sterkar til a0 heaegt sé ad taka mark & préfunum og hins vegar hattuna & ad stressadir
einstaklingar geetu ekki medhondlad nidurstddur & yfirvegadan hatt, sem er i samraemi vid

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

Notkun profsins sem uppeldistaekis pétti spennandi tilhugsun en pad voru ekki allir
sammala um naudsyn pess ad geta alid upp born sin med tilliti til nidurstadna pess. Eins og
stadan er i dag er profid dyrt og vidmelendur téldu pad mikla fyrirstéou gegn pvi ad kaupa
pad. Almennt hofdu patttakendur ekki tilfinningu fyrir pvi hvort almenningur veeri tilbdinn til
ad borga fyrir slikar rannsoknir né hvada salféelagslegu ahrif pad veeru sem fengi folk til ad
lata rannsaka sig en samkvamt rannsokn Bosompra og fleiri (2001) var vilji til ad borga fyrir
rannsokn & erfdafraedilegri &heettu fyrir krabbameini og leit ad upplysingum 6h&d 6drum
Obeinum felagsahrifum. Viotolin benda til pess ad foreldrarnir séu yfirleitt frekar med en a
moti  erfoaprofi, medal annars vegna hugsanlegra moguleika & ad nota profio sem

uppeldisteki og ad geta fylgst med heilsu barna sinna eda hugsad markvisst betur um
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heilsuna. Viomalendur voru sammala um ad préfid etti ad vera i bodi fyrir einstaklinga sem
&ttu ad hafa upplyst val en kostur veeri ef upplysingar um préfio veeru & islensku. Verd

préfanna téldu pau mikla hindrun.

Kari Stefansson (2009) heldur pvi fram ad innan farra &ra muni genaprof kosta milli eitt
og tiu prosent af pvi sem pau kosta i dag vegna tekni sem verdur sifellt 6dyrari. Hann er
sannferdur um ad ner allir Vesturlandabtar muni fara i slik prof innan nokkurra ara.
patttokuathuganir leiddu i 1j6s ad heilsusamlegur lifsstill getur audveldlega verid god séluvara

sem er umhugsunarefni i j6si umraedunnar um sjukdémsvadingu i heilbrigdiskerfinu.

5.2 Sidferdi, tryggingar og atvinna

Anrif & tryggingar og atvinnu voru oftast nefnd sem hugsanleg neikvad ahrif erfdaprofa.
Petta getur verid vegna pess ad pessi rok eru oftast notud i opinberri umraedu um neikvaedar
afleidingar og hugsanlega mismunun a réttindum fdélks sem syna einhverja ahettu i

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

Flestir foreldranna veltu fyrir sér sidferdi svona préfs en fundu ekki alvarlegan
sidferdislegan proskuld. Samkvaemt Burley og Harris (2002) er félk & 21. 6ld vel menntad a
svioi erfdafraedi og er sidferdislega tilbuid til ad mismuna ekki folki sem hagar sér 6oruvisi
eda sker sig ar fjoldanum. Sumir telja algengt ad folk taki ekki mark & neinum nidurstédum
og hunsi allar rannsoknir og nidurstodur peirra, jafnvel erfdapréfanir. Pad eru til mérg demi
par sem laeknisfraedin hefur haft rangt fyrir sér. FOlk vill lifa lifi sinu eins og erfdaprofanir hafi

aldrei verid gerdar (Burley og Harris, 2002).

patttakendur 10gdu aherslu & 6rugga geymslu upplysinga med tryggingu fyrir pvi ad
vidskiptavinurinn verdi sa eini sem hafi adgang ad nidurstédum og pridji adili fai ekki
adgang. Rannsdknin synir ad flestir velta fyrir sér moguleikanum & ad i framtidinni geti
atvinnurekendur eda tryggingafélog krafist adgangs ad nidurstédum erfdapréfa en enginn
hafdi personulega reynslu af sliku. Hins vegar pekktu peir til pess ad nd pegar mismuni
tryggingaféldg vidskiptavinum sinum & grundvelli heilsuupplysinga. Arid 2008 voru
undirritud 16g Genetic Information Nondiscrimination Act (GINA) i Bandarikjunum sem
tryggja ad hvorki sé hegt ad mismuna félki hja tryggingaféléogum né & vinnumarkadi &
grundvelli nidurstadna Gr erfdapréfum. A Islandi eins og i 63rum Evrépuléndum (Godard
o0.fl., 2003) er éheimilt ad nota slikar upplysingar og var pad stadfest hér & landi med 16gum

um vatryggingarsamninga arid 2004:
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i XIII. kafla um Almennar  forsendur fyrir abyrgd félagsins
82. gr. stendur:

Er félaginu Oheimilt fyrir eda eftir gerd samnings um
personutryggingu ad Oska eftir, afla med einhverjum 6drum
heetti, taka vid eda hagnyta sér upplysingar sem fengnar eru ar
nidurstodu erfdarannsoknar & einstaklingi og geta gefid til kynna
heettu & ad hann proi med ser eda fai tiltekinn sjukdém. Félaginu
er einnig Oheimilt ad oska eftir rannsoknum sem teljast
naudsynlegar til pess ad kostur sé & ad fa slikar upplysingar (L6g

um vatryggingarsamninga nr. 30/2004).

pad virdist sem patttakendur pekki ekki til pessara laga. Stdra sidferdilega spurningin er
samt sem &dur hvort & ad skima fyrir sjukdomum sem ekKi er til l&ekning vid og hvort upplysa
eigi born um sjukdéma sem koma ekki fram fyrr en & fullordinsarum, pegar einstaklingurinn
getur tekid sina eigin &kvordun um hvort hann vilji eda vilji ekki vita nidurstédurnar.
Viomelendur eru a pvi ad foreldrar eigi fullan rétt & ad akveda i hvada rannsokn peir sendi
born sin. Pad er ekki til einroma svar vid pessu frekar en mérgu 6dru en Davis (2001) er
pbeirrar skodunar ad born purfi ad lifa og dafna til ad geta tekid dkvadanir um sitt eigid lif eins
og kom fram i fraedilega kaflanum. Ef erfdaprof veldur meiri skada en avinningi a ekki ad

framkveema hana (Davis, 2001).

Pad gilda mismunandi reglur milli landa hvad vardar rétt barna til pess ad veita upplyst
sampykki. Upplyst sampykki pydir samkomulag barnsins um laeknismedferd i tilvikum par
sem barnid & ekki lagalega heimild. Laeknar eiga ad hlusta a skodanir og oskir barna sem eru
ekki feer um ad gefa upplyst sampykki og ad reyna ad fa sampykki peirra. Oll born eiga rétt &
ad fa gefnar upplysingar & pann hatt ad pau geti skilid og gefid sampykki eda neitad pvi
(Levy, Larcher og Kurz, 2002).

5.3 Kall eftir upplysingum

Eins og oft adur kom upp umraeda um hversu litil umfjéllun um pessa tegund erfdaprofa
hafi verid i fjolmidlum og pvi kemur ekki & 6vart hvad patttakendur, fyrir utan sérfreedingana,
bekktu 1itid til pessara rannsokna. Ahersla & itarlegar upplysingar um profin asamt talkun
nidurstadna er rikjandi krafa viomelenda til ad pau sjai sig sem framtidaneytendur préfanna,

sem er i samreemi vid pad sem er birt i freedigreinum (Guttmacher o.fl., 2010).
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Ekki sist vegna pess ad profin eru ekki hugsud sem almenn heilbrigdispjonusta og ekKi til
notkunar vid Kliniska greiningu eins og oftast hefur verid bent & (Astridur Stefansdottir,
2009).

Skortur & upplysingum um pessi préf birtist i pvi ad nokkrir téldu ad pessi tegund
heilsuuplysinga veeri ekki jafn &reidanlegar og adrar algengari og betur pekktar
leeknarannsoknir eins og blédrannsokn. Sjukddémshraedsla var tolvert aberandi i pessu
samhengi hja Laufeyju og HOnnu Laru sem er heegt ad skrifa a vanpekkingu & profinu,
mogulega vegna pess stutta fyrirvara sem Laufey fékk til ad kynna sér vefsiduna eda erfidrar
sjukdomssogu i fjolskyldu Hénnu Léru.

5.4 Um vefsidu Decodeme

Nokkrir pétttakenda tjadu sig itarlega um vefsiou deCODEme og voru nokkud anaegdir
med uppsetningu hennar. bau skildu tilganginn og hugmyndafraedina en gerdu athugasemd
vid pad ad vefsidan veeri einungis adgengileg & ensku og ad fagordanotkun eins og
sjikdémaheiti og annad fagordalag veeri 6adgengilegt fyrir almenning. Oljost er hversu mikil
ahrif tungumalahindranir hafa & ahuga a profunum ekki bara hér & landi heldur einnig i 6drum
I6ndum par sem enska er ekki tolud. Samveemt rannsoknum sem hafa verid gerdar um leit &
upplysingum um erfdafreedi velja 46,5% adspurdra ad leita & Internetinu, 18,4% leita
upplysingar hja laekni, 14,1% nota bokasafnid og 10,6% reda vid fjolskyldu medlimi
(Johnson, Case, Andrews, Allard og Johnson, 2004). Midad vid hversu margir velja Internetid
til upplysingaleitar er umhugsunarvert hvort val & fleiri tungumalum veeri ekki god leid til ad
koma sem bestum og itarlegustum upplysingum til vidskiptavina og til ad auka skilning peirra
a peim. Regluleg endurnyjun & nidurstddum til neytenda vakti jakveed vidbrogd i pessari

rannsokn og upplysingar um attfraeedi toldust &hugaverdar og spennandi.

5.5 Heilsusamlegur lifsstill i ordi en ekki a bordi

Vilji til ad lifa heilsusamlegu lifi var ofarlega i huga allra viodmalenda en & sama tima
vidurkenndu pau péa stadreynd ad mjog erfitt sé ad breyta gomlum venjum. Foreldrahlutverkid
vekur pau til meiri abyrgdatilfinningar gagnvart heilsu. Vidmalendurnir eru mottekilegir fyrir
heilsuupplysingum i fjélmidlum og umhverfinu almennt en leita ekki markvisst og reglulega
eftir peim. Ef allt gengur sinn vanagang finnst peim ekki asteda til ad gera meira og er pad i

samrami vid nidurstodur rannsokna Agustu Palsdéttur (2005).

Stadan mundi breytast ef eittvad Gedlilegt kemi upp i proska barnanna, p4& mundu

erfdaprof koma til greina hja sumum foreldrum sem annars eru ekki ad sakjast eftir peim.
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Athyglisvert er ad viomelendur lita forvarnaadgerdir stjornvalda jakveedum augum og finnst
peer oftar en ekki nagilega arangursrikar og naudsynlegar. Sérfreedingarnir bentu a ad betur
meetti gera i forvornum jafnt & hefdbundinn hatt, til deemis med fleiri upplysingum um
innihald matvala og fj6lda hitaeininga, og 6hefbundinn hétt, svo sem ad breyta borgum til ad
hvetja folk til meiri hreyfing.

5.6 Ad eiga val

I vidtélunum kom fram ad mikilvegt sé ad folk hafi val um hvort pad vilji lata
framkvaema erfdaprof eda ekki. En til pess ad félk geti valid parf pad ad hafa og pekkja
fjolbreytta og pydingamikla valkosti (Vilhjalmur Arnason, 2008).

Eflaus verdur alltaf til folk sem er a moti erfdaprofum og aftur adrir sem eru hlynntir
peim. bétttakendur telja petta fyrirkomulag um kaup & profunum & netinu &geett og
persénulegt. Sumir spa pvi ad profin verdi almennari med timanum og ekki feiminsmal sem

pau munu fordast ad raeda innan fjolskyldunnar.

5.7 Helsti leerdomur

pad var samhljéma &lit foreldranna, sem toku patt i pessari rannsokn ad sala erfdaprofa i
gegnum internetid purfi ad vera adgengileg a islensku fyrir almenning & itarlegri og
audskiljanlegri vefsiou. Allir sem gatu hugsad sér ad lata rannsaka sig téldu pad mikilveegt ad
fa vidtal vio erfoafreeding eda annan sérfreding & pessu svidi til ad f4 naudsynlegar
upplysingar fyrir og eftir profid. petta er i samreemi vid skodun sérfredinga sem telja ad
erfoafraedi sé of flokin og margprotin fraedigrein til ad almenningur geti skilid hana. Fagleg
umraeda um profin er naudsynleg til ad folk misskilji ekki hlutverk og tilgang préfanna og a
sama tima ofmeti ekki nidurstodur. Hvort pjonustan kringum erfdaprofin  uppfyllir
upplysingaparfir neytenda hvad vardar heilsu, sioferdi og salfélagsleg ahrif, getur radid

arslitum um hvort almenningur tekur erfdaprofum sem ahugaverdum valkosti i heilsueflingu.

Af pessum s6kum hef ég dregid saman nokkur atridi sem ég tel mikilveegt ad hafa i huga
vid aframhaldandi préun i pvi ad bjoda almenningi erfoaprofanir. Upprédunin endurspeglar

ekki endilega mikilvaegi atridanna.
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e Brynt er ad undirbta lekna og fagfolk til ad takast & vido erfidar
spurningar sem komid geta upp hja almenningi i tengslum vid erfdanidurstodur.

e  Mikilveegt er ad auka erfdafraedilegt laesi almennings.

e Efla parf rannsoknir a &hrifum erfdapréfa & einstaklinga sem hafa
fengid nidurstodur.

o Efla parf faglega, fordomalausa umraedu i fjolmidlum vid fagfolk &
Ollum svidum sem koma ad erfdaprofum, til demis heilbrigdisfredinga,

siofredinga, felagsfreedinga, salfredinga, 16gfraedinga.

e Bjoda parf upp & deCODEme vefsidu a islensku og fleiri algengustu

tungumalum i heimi svo sem spaensku, fronsku og kinversku.

o La&kka parf verd profsins eins og mogulegt er. Verdid er hatt og pvi

ekki mdgulegt fyrir alla ad kaupa profid.

e  Upplysingaparfir eru mismunandi eftir pvi hver & i hlut. bPad getur verid

mikilvaegt ad kanna reglulega margvislegar parfir neytenda.

e Tryggja pad med oOllum radum ad erfdaupplysingar verdi ekki

misnotadar eda leki til pridja adila og varpi med pvi skugga a gildi profsins.
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Lokaord

Rannsoknin hefur synt ad einstaklingsbundnar erfdarannsoknir eiga ekki greida leid inn i
huga almennings. bratt fyrir ad vidhorf peirra sem hér hefur verid greint fra byggist eingdbngu
a tilfinningu fyrir erfdaprofinu en ekki beinni reynslu eru pad ekki sidur mikilveegar
upplysingar sem parf ad taka alvarlega. Ljost er ad ekki eru allir einhuga um notkun
erfoapréfana og hagnytt forvarnagildi nidurstadna i peirri mynd sem hér hefur verid fjallad
um. betta er i samraemi vid pad umredu sem fram hefur farid i visindaheiminum. Sala &
erfdaprofum er hafin og pvi er mikilvaeegt ad hun fai sanngjarna umraedu og folk fai upplyst
val um ad kaupa profin eda hafna peim. Erfdaprofanir sem er stiladar & einstaklinga eru
tiltélulega nyjar & markadi og purfa edlilega tima til ad proast i gott og ahrifarikt forvarnateeki

gegn Otimabaerum sjukdomum an pess ad vekja otta og daeskilega mismunun a folki.
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