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Frumvarp til laga

um breytingu 4 16gum um visindarannséknir 4 heilbrigdissvioi, nr. 44/2014,
(framkvaemd visindarannséknar 4 ménnum eda gagnarannséknar).

Flm.: Oddny G. Hardardéttir, Anna Kolbran Arnadéttir, Bryndis Haraldsdottir,
Hanna Katrin Frioriksson, Halldéra Mogensen, Inga Saland,
Roésa Bjork Brynjolfsdottir, Porunn Egilsdottir.

1. gr.
A eftir 17. gr. laganna kemur ny grein, 17. gr. a, 4samt fyrirsgn, svohljodandi:
Tilkynningarskylda vegna alvarlegra sjukdoma.

Eftilviljanakennd greining 4 alvarlegum sjukdomi, p.m.t. erfoabreytileiki sem yfirgnaf-
andi likur eru 4 a0 leidi til alvarlegs sjukdoms, sem haegt er ad bregdast vio, finnst vid fram-
kvaemd visindarannsoknar & ménnum eda vid framkvaemd gagnarannsdknar skal abyrgdar-
madur rannsoknar pegar i stad tilkynna pad til embeettis landleeknis. Embeetti landlaeknis skal
fela heilbrigdisstarfsmanni ad afla naudsynlegra personuupplysinga fra abyrgdarmanni rann-
soknar, upplysa vidkomandi einstakling og veita honum radgj6f um moguleg medferdar-
urredi.

Einstaklingur getur hvenaer sem er akvedid ad hann vilji ekki fa per upplysingar sem
kvedid eraumi 1. mgr. Hann skal tilkynna embeetti landlaeknis um 6sk sina. Landlaeknir skal
annast gerd eydublada fyrir slikar tilkynningar og sja til pess ad pau liggi frammi 4 heil-
brigdisstofnunum og hja sjalfstaett starfandi heilbrigdisstarfsmonnum. Embeetti landlaeknis
skal halda dulk6dada skra um einstaklinga sem hafa tilkynnt ad peir vilji ekki vera upplystir
skv. 1. mgr. og tryggja ad vilji einstaklingsins sé virtur. beir starfsmenn embeettis landlaeknis
sem starfa vio framangreint eru bundnir pagnarskyldu um atridi sem peir komast ad vio storf
sin og leynt skulu fara samkvaemt 16gum eda edli mals. Skulu peir undirrita pagnarheit 4dur
en peir taka til starfa. Pagnarskylda helst pott 1atid sé af starfi.

2. gr.
[ stad ordanna ,,I.-III. og VI.-IX. kafla“ i 1. malsl. 25. gr. kemur: L.-III. kafla, 17. gr. a
og VI.-IX. kafla.

3. gr.
Log pessi 60last pegar gildi.

Greinargero.
Inngangur.

Med frumvarpi pessu eru lagdar til breytingar 4 16gum um visindarannsoknir 4 heilbrigdis-
svidi, nr. 44/2014, par sem kvedid er 4 um hvenaer megi hafa samband vid folk til ad lata pvi
i té upplysingar um lifshaettulegt astand sem kemur i 1j6s vio framkvemd visindarannsoknar
4 monnum eda vid framkvaemd gagnarannsoknar.
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Jafnframt er lagt til ad einstaklingar sem ekki vilja fa pessar upplysingar skuli tilkynna pad
til embeettis landleeknis og ad embetti landleeknis geri adgengilegt ad oska eftir a0 fa ekki
upplysingarnar og ad su 6sk verdi virt.

Almennt er na vidurkennt ad lifsynaséfn 4 heilbrigdissvidi eru mikilveeg rannsoknartaeki
i heilbrigdis- og lifvisindum. Skyr skil eru i I[dgum milli visindarannsokna og heilbrigdis-
pjonustu. bad 4 einnig vid um erfdarannsoknir. Athygli manna hefur hins vegar i auknum
meli beinst ad pvi hvort og hvener sjuklingar eigi ad fa upplysingar sem kunna ad koma
fram i erfdarannsoknum, sem gerdar eru i visindaskyni, og vardad geta heilsu peirra, laeknis-
medferd eda lifslikur. Par getur verid um ad raeda lifshettulegt astand eda mikla sjikdoms-
dhaettu sem hagt er ad bregdast vid. I 16gum um visindarannsoknir 4 heilbrigdissvidi er ekki
tekid 4 pvi hvernig medhondla skuli slikar upplysingar og alitamal sem koma upp. Brynt er
a0 beeta ur pvi.

Pagd er bumdeild skylda meodferdarlaknis ad bregdast vid med videigandi heetti pegar sjuk-
démur, svo sem krabbamein, greinist fyrir tilviljun pegar sjuklingur sekir sér heilbrigdis-
pjoénustu en nu 4 sidari arum gerist pad oft vio myndrannsoknir. Einstaklingur fer vitneskju
um greininguna, honum eru veittar upplysingar, frekari rannsoknir eru framkvamdar og
medferd er skipulogd eftir pvi sem besta pekking gefur tilefni til i hverju tilviki. Pannig er
fullyrt a0 tilviljanagreiningar hafi sennilega haft mest ahrif a lifshorfur heils sjuklingahops,
svo sem pa er proa med sér nyrnafrumukrabbamein, sbr. visindagrein Asgeirs Thoroddsens,
Gudmundar Vikars Einarssonar og Témasar Gudbjartssonar i Laeknabladinu 2007. betta er
stadfest i BSc-ritgerd fvars Marin6s Lilliendahl fra arinu 2013 par sem kemur fram ad horfur
folks sem greinist fyrir tilviljun séu betri en annarra, og i MS-ritgerd Helgu Bjarkar Pals-
doéttur fra arinu 2013 par sem fram kemur ad lifshorfur sjuklinga med nyrnafrumukrabbamein
4 Islandi hafi batnad. Engu sidur sé nygengi vaxandi 4 sama tima og danarhlutfall hafi
minnkad. P4 kemur fram i ritgerdinni ad petta skyrist adallega af fjolgun @xla sem greinast
fyrir tilviljun og ad i dag séu pau um helmingur nygreindra nyrnafrumukrabbameina 4
Islandi.

Erlendis hafa virt samtok um arabil gefio ut leidbeiningar um hvada erfdabreytileika, sem
finnast fyrir tilviljun vid arfgerdargreiningu sem framkvamd er vid hefdbundna heilbrigdis-
pjonustu, skuli tilkynna til medferoarlaeknis, sbr. radleggingar ACMG (American College of
Medical Genetics and Genomics).

begar horft er til heilsu einstaklings gildir engu hver 4steda tilviljanakenndrar greiningar
a alvarlegum sjukdomi er, einstaklingnum er naudsynlegt ad fa upplysingar um greininguna
til a0 geta leitad sér medferdar eda tekid akvoroun um hvernig hann hagar lifi sinu 1 [jési
pessarar vitneskju. Erfoabreytileikar sem finnast fyrir tilviljun vid framkvaemd visindarann-
sokna 4 heilbrigdissvidi @ttu ad lGta sdmu reglum og peir sem finnast fyrir tilviljun vid fram-
kvaemd pjonusturannsoknar, svo sem pegar einkennalaus axli greinast fyrir tilviljun. { 1josi
skyrrar réttarprounar 4 undanférnum arum i pa att ad einstaklingur radi yfir eigin gégnum og
upplysingum um sig er 6hjakvaemilegt ad tulka akveaedi stjornarskrarinnar 4 pann veg ad hin
tryggi rétt einstaklings til ad fa allar nyjustu og bestu upplysingar um sjalfan sig. Slikur réttur
getur ekki lotid i leegra haldi fyrir rétti pess sem ekki vill fa adgang ad upplysingum um sig.

Tilefni lagabreytingar.

[ desember 2016 skipadi Kristjan Por Juliusson, paverandi heilbrigdisradherra, starfshop
til ad leggja fram tilldgur um nytingu erfdaupplysinga til einstaklingsmidadra forvarna.
Leggja atti sérstaka aherslu & midlun upplysinga um erfoabreytileika i BRCA2-geni. betta
var i kjolfar pess ad i mars 2015 birti Islensk erfdagreining fjorar greinar um nidurstodur
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radgreiningar & erfdaefni 2.600 Islendinga i timaritinu Nature Genetics og voktu pear
heimsathygli. I leidara bladsins var fjallad um ad 4 fslandi vaeru meira en 2.000 manns sem
baeru sérstakan erfoabreytileika i BRCA2-geninu sem baeri med sér storaukna krabbameins-
ahaettu. Med slikar upplysingar meetti finna petta folk og gera vidvart um hugsanlegan haska.

Talid er ad alltad 0,8% islensku pjodarinnar séu med stokkbreytinguna 999del5 i BRCA2-
geninu en einungis litill hluti pess hops hefur fengid ur pvi skorid med erfdaprofi. fslensk
erfdagreining 4 dulkodud gogn um riflega 1.000 Islendinga sem hafa sjukdémsvaldandi
stokkbreytingu i BRCA2-erfdavisinum. Midad vid ad fyrirtaekid & lifsyni 0r helmingi
pjodarinnar ma aztla groflega ad um 2.000 fslendingar séu med stokkbreytinguna 999dels
i BRCA2-geninu.

Stokkbreytingin hefur i for med sér mikla ahattu 4 arfgengu brjostakrabbameini og
krabbameini 1 eggjastokkum en 86% likur eru 4 ad konur sem greinast med hana f4 illvigt
krabbamein en hlutfallid er ivid leegra hja korlum. P4 hafa fundist tengsl vid krabbamein i
hof0i, halsi og efri meltingarvegi og visbendingar um aukna ahattu & meinum i 60rum lifaer-
um, svo sem maga, pvagblddru hja badum kynjum og i leghalsi kvenna.

Karlar med stokkbreytinguna eru 3,5 sinnum liklegri til ad fa krabbamein i blodruhalskirtil
og bris. beir greinast yngri og sjikdomurinn er alvarlegri og lengra genginn vid greiningu.
Danartidni karla sem greinast med krabbamein i blodruhalskirtli og eru med BRCA2-
stokkbreytinguna er pannig tvisvar sinnum herri en hinna sem greinast og eru ekki med
stokkbreytinguna.

Flestir sem eru med pessa stokkbreytingu hafa ekki hugmynd um pad en hegt er ad gera
ymsar radstafanir til ad minnka likur & ad peir fai krabbamein ef peim er gert viovart i taeka
ti0. Reglubundio eftirlit og skimun er medal peirra adgerda sem heaegt er ad gripa til og pa
hafa margar konur kosid ad fara i fyrirbyggjandi brjostnam og ad lata fjarlegja eggja-
stokkana.

bratt fyrir ad dulko6dadar upplysingar liggi fyrir um hvada einstaklingar bera pessa
stokkbreytingu komst starfshopur heilbrigdisradherra ad peirri nidurstodu i mai 2018 ad ekki
beeri ad veita einstaklingum pessar upplysingar nema vidkomandi einstaklingar hefou 6skad
sjalfir eftir peim. Edlilegt sé¢ ad folk hafi sjalfreedi um pad hvort, hvenar og vid hvada
aostedur pad fai upplysingar um arfgerd sina. Hopurinn telur ad gera purfi breytingar a
Heilsuveru, vefgatt embeettis landlaeknis, til ad pessi leid sé faer. Pannig geti einstaklingar
sem skrd sig inn 4 Heilsuveru valid a0 nalgast pessar upplysingar. Nefndin leggur dherslu 4
ad 61l midlun upplysinga fari fram innan heilbrigdispjonustunnar og veitt sé videigandi erfoa-
rad0gjof. ba taldi hopurinn lika vafasamt ad haegt vaeri ad setja sérstakt akveaedi i personu-
verndarlog sem gengi framar pessu akvadi. Oliklegt veri ad pad stedist 71. gr. stjornar-
skrarinnar sem hefur beina tengingu vio 8. gr. mannréttindasattmala Evropu. bPa benti nefndin
4 a0 Heestiréttur hefur stadfest ad heilbrigdisupplysingar séu vardar af akvaedum stjornar-
skrarinnar eins og adrar personuupplysingar.

[ mai sl. opnadi Islensk erfdagreining heimasidu med vefgatt, arfgerd.is, par sem folk
getur sjalft 6skad eftir pvi med einfaldri adgerd ad fa ad vita hvort pad sé arfberar pessarar
stokkbreytingar eda ekki. Vefurinn var fra upphafi hugsadur sem vidbragd vio peirri afstoou
starfshopsins ad ekki megi hafa ad fyrra bragdi samband vid folk i lifsheettu og vara pad vid
pannig ad pad geti gripid til fyrirbyggjandi adgeroa.

Kari Stefansson, forstjori Islenskrar erfdagreiningar, hefur lyst peirri skodun sinni ad
almannahagsmunir krefjist pess ad arfberar séu upplystir um stokkbreytinguna i BRCA2-geni
vegna alvarleika malsins. Logfraedingar visa hins vegar oft til fridhelgi einkalifs sem varinn
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sé af stjornarskra sem og a0 rétturinn til ad vita ekki um nidurstodur erfdarannsokna sé varinn
af mannréttindasattmala Evropu.

Kari hefur sagt nidurstodu starfshopsins dasattanlega og bjoda heim hattunni & pvi ad
folk fari 4 mis vid lifsnaudsynlega heilbrigdispjonustu. Stokkbreytingin valdi krabbameini
i tiltdlulega ungu folki og pad oOttist sidur haettulega sjukdoma. Pad sé of stor forn pott
einungis ein kona fari 4 mis vio pessar upplysingar og fai ekki teekifzeri til ad baeta lifsmogu-
leika sina. { raun sé saralitill munur & pvi ad bera BRCA2-stokkbreytinguna og pvi ad vera
med einkennalaust krabbamein.

bag er tiltdlulega einfalt ad nota vefgattina arfgerd.is til a0 fa framangreindar upplysingar
og bregdast vio i framhaldi af pvi. Hatt i 33 pisund einstaklingar hafa 6skad eftir pessum
upplysingum, par af atti [slensk erfdagreining ekki syni fyrir teeplega 10 pusund einstaklinga
sem voru bodadir 1 prof 1 Pjonustumidstdd rannsdknarverketna. bvi er 1jost ad pessi adferd
dugar alls ekki til ad na til allra sem parf ad gera vidvart. Mun ferri hafa 6skad eftir upp-
lysingum i aldurshopnum 18-25 ara en 60rum aldurshopum sem er mikid ahyggjuefni par
sem folk med BRCA2-stokkbreytinguna fer oft krabbamein 4 unga aldri. bvi ma fera rok
fyrir ad pad purfi ad breyta l16gum til a0 allir fai pessar upplysingar nema peir skrai sérstak-
lega i sjukraskra 6sk um ad peer verdi ekki veittar.

Umradan er mikilvaeg en htiin er pvi midur yfirleitt &4 forsendum peirra sem vilja ekki vera
upplystir um sjuikdémsvaldandi erfoabreytileika og peirra sem telja a0 rétturinn til ad vilja
ekki vita sé yfirsterkari réttinum til ad vera upplystur. Margt bendir til pess ad almennings-
alitid s¢ jakvadara en @tla maetti midad vid pa sem oftast tja sig um pessi mal. Konum sem
komu i krabbameinsskodun & Leitarst6d Krabbameinsfélagsins fra 12. oktéber til 20.
november 2015 var bodid ad svara pvi hvort paer veru hlynntar eda mjog hlynntar pvi ad
erfoaupplysingar sem liggja fyrir vegna visindarannsdkna séu nyttar til ad upplysa arfbera
i dheettuhépum. Neer allar konurnar svérudu jatandi, eda 97%.

Eolilegt veeri a0 fela landlaeknisembeettinu ad taka vid tilkynningum um tilviljanakenndar
sjukdéomsgreiningar eda alvarlega erfoabreytileika sem yfirgnaefandi likur eru 4 ad leidi til
alvarlegra sjukdoma sem haegt er ad bregdast vid med einhverjum hatti. Embeettido mundi
pannig bera abyrgd a pvi ad taka vio gdgnum og fela videigandi heilbrigdisstofnun ad hafa
samband vid viokomandi einstaklinga og upplysa pa um moguleg Grraedi.

Jafnframt er naudsynlegt a0 baeta vid upptalningu 1. malsl. 25. gr. laganna til ad taka af
tvimaeli um ad akvaedid gildi einnig um gagnarannsoknir. Akvadid til ad verja rétt peirra sem
ekki vilja fa slikar upplysingar er med hlidsjon af 4. mgr. 7. gr. laga nr. 110/2000, um lifsyna-
sofn og sofn heilbrigdisupplysinga.
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