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Viovikjandi LM-072/2025 : Uppskot til logtingslog um broyting i logtingslog um sjukrahusverkio
(Berarakanning fyri folk millum 18 og 45 ar og makar hja berarum)

Amplexa Genetics loyvir ser hervid at koma vid vidmerkjingum til 16garuppskotio. Vit grunda
okkara vidmerkingar & aralangar royndir innan kliniska genetik, genetiskar kanningar til

personlagada medicin og serstakliga royndir innan berarakanningum til fertilitetssektorin.

Amplexa Genetics bjo0adi sar at gera berarakanningar fyri heilsuverkid i 2007 og felagid kannadi
umleid 1.000 feroyingar fyri CTD 12009 og visti ta & ekstremt haga tittleikan i Feroyum og
neydsyndina i berarakanningum. Eftir royndirnar fra 2009 gjerdi felagid av sjalvt at bjoda
berarkanningar til einstaklingar og per — vit meintu at hetta atti heilsuverkid at bjoda men okkara
bodskapur bard ikki frama. Vit avgjerdi tiskil at bjoda hesa loysn beinleidis til einstaklingar og per
— og nogvir feroyingar hava nytt henda meguleikan og hava fingid vitan um teirra berarastatus.
Okkara royndir fr+a hesum kanningum visa at tey eru glad fyri at faa vissu. Tiskil halda vit at

uppskoti er gott og tad er upp 4 tiona!
Vit hava té faar viomerkingar til l6garuppskotio:

Tilbod um kliniska genetiska radgeving atti at veri partur av loysnini — og serstakliga fyri per har

badi bera urbregdi i somu ilegu!

Og radgeving um fyribyrging t.d. at loysnir finnast vid IVF vidgerd ella eftirgjerdum gitnadi og
egg-sortering. Maguleiki fyri radgeving og studli til eftirgjerdan gitnad atti eisini at veri partur av

loysnini!
So er tad spurningurin um hvussu umfatandi kanningin skal vera?

Uppgavan hja einum heilsuverki er at vidgera og lekja sjukur og at fyribyrgja har meguligt. Tad at 6
deydiligar sjukur verda kannadar og fyribyrgdar er gott. Men stedan er tann at feroyingar bliva
raktir av gorum enn deyligum sjukum, av sjukum, sum krevja tunga vidgerd, og hesar visa seg vio
serstakliga hogum tittleika. Hesin serstakliga hegi tittleikin av sjikum er grunda okkara isolation og
innannering — tad ferir til hegan tittleika av avisum sjukum men ger tad samstundis lztt at kannad ti
tad eru somu urbregdi, sum eru orsekin hja flestu (homogenitetur). Nogvar av sjukunum fera
sociogkoniskar byrdur vid sar (krevja ndgva og kostnadarmikla vidgerd og fora til mista
arbeidsinnteku) og ter fora personligar trupulleikar vid ser so sum laegri livskvalitet og, fyri

foreldur at sjukuraktum, gevur tad ektan hjunadarskilna. Ti tti berarakanningin at umfata allar ter
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sjukur, sum visa seg vi0 hegum tittleika i Feroyum. Amplexa Genetics hevur bjéda kanningar fyri
allar hesar sjukur seinastu 15 arini og vid géoum royndum — f6lk, sum hava latid seg kannad eru

glad fyri vitanina. (leinkja til kanningranar https://amplexa.com/fo/)

Tad verda longu gjordar kanningar i Feroyum, sum hava stedi i ilegubroytingum. Ter verda bara

gjordar obeinleidis!

Neerum allar sjukur hava stedi i DNA og ilegubroytingum (genetikki) og PKU kanningarnar av
haelprevunum eru i veruleikanum kanningar fyri ilegu-urbregdi men kanningin verdur bara gjerd
biokemiskt har malt verdur a protein niveau ella urslitio/arinini fra eini ilegubroyting — t.d. er
Phenylketonuria (PKU) sjikan grunda & ilegubrotyingar i PAH-ileguni, sum kodar fyri
PhenylAlanine Hydroxylasu enzyminum. So “ilegukanningar” fyri fleiri sjikur eru sum so ikki
nyggjar ti longu na verdur kanna fyri sjikelvandi ilegubrotyingar men kanningin er bara seinni i

processini via PKU kanningarnar!

Tad, at kannad ilegubrekid gevur bara megguleikan at kanna beinleidis & orsgkina og, fyri vikjandi

sjukur, at stadfesta berarastatus vid hegari vissu.

Tad, sum undrar okkum er at PKU kanningarnar eru tilpassadar donsk/skandinavisk vidurskifti og
umfata ennté einstakar sjukur, sum ikki eru seeddar i Feroyum, medan ter sjikurnar, sum siggjast

vid hegum tittleika i Feroyum, ikki eru vid. Hetta atti berarkanningin at reetta uppa!

Tiskil skjota vit upp at berarakanningin umfatar allar sjakur, sum ikki kunnu lekjast og sum krevja

vidgerd. Hesar sjukur eru flokkadar herundir:

Teer 6 deyduligu sjukurnar, sum longu eru i uppskotinum:

Sjuka ilega Urbregdi
Succinyl-CoA synthethasu trot (Feroyska sjukan) SUCLA2 c.534+1G>A
Aicardi-Goutieres syndrom (AGS) RNASEH2B ¢.322-3C>G
Encefalopati TBCD ¢.3099C>G (p.Asnl1033Lys)
PAICS deficiency PAICS c.158A>G; p.Lys53Arg
Polycystic Kidney Disease 4 PKHD1 ¢.6404T>C (p.Leu2135Pro)
Polycystic Kidney Disease 4 PKHD1 c.501delT (p.Phel67LeufsTerl2)
Epidermolysis Bullosa, Type 1 LAMB3 c.1594C>T (p.Arg532Ter)
Epidermolysis Bullosa, Type 1 LAMB3 c.430C>T (p.Argl44Ter)
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Vit skjota upp at hesar 10 sjukrnar vera tiknar vid:
Sjuka ilega Urbregdi
Cystisk fibrosa (CF) CFTR ¢.1521-1523delCTT (p.Phe508del)
Karnitin transportara trot (CTD) SLC22A5 c¢.-149G>A
Karnitin transportara trot (CTD) SLC22A5 ¢.95A>G (p.Asp32Ser)
Karnitin transportara trot (CTD) SLC22A5 ¢.825-52G>A
Karnitin transportara trot (CTD) SLC22A5 ¢.136C>T (p.Pro46Ser)
Karnitin transportara trot (CTD) SLC22A5 c.131C>T (p.Ala44Val)
3-Methylcrotonyl-CoA carboxylasu 1 trot (MCCCD1)MCCCl1 c.1526delG (p.Cys509Serfs*14)
Holocarboxylasu synthetasu trot (HLCS) HLCS c.1519+5G>A
Glycogen storage disorder IITA (GSD3A) AGL ¢.1222C>T (Arg408Ter)
N-acetylglutamate synthasu trot (NAGS) NAGS ¢.971G>A (p.Trp324Ter)
Familizer intrahepatisk cholestasa (PFIC) ATPSBI  ¢.1982T>C (p.Ile661Thr)
McArdle Sjuka PYGM ¢.148C>T (p.Arg50Ter)
Bardet-Biedl Syndrom BBSI1 ¢.1110+3G>C (p.Val355 Pro370del)
Bardet-Biedl Syndrom BBS1 c.1169T>G (p.Met390Arg)
Oculocutaneous albinisma LRMDA  C.580C>T (Argl94Ter)

Sjukurnar kunnu ikki lekjast, teer krevja vidgerd og verdur vidgerdin byrja tidliga so er tad til frama
fyri sjuklingin. Vid CTD er tad ennta ein fyrimunur at vita um barnid er sjukt longu i modirlivi og
at mamman feer karnitin iskoyti — &vis medikamentir skulu helst ikki gevast 4 samband vid CTD
(Valproate). Fyribyrging er ein storur partur av atakinum og ti skulu hesar sjikurnar vera vid i
berarkanningini soleidis at folk eru tilvita um véadan fyri at faa eitt sjukt barn og kunnu taka atlit til

stgduna adrenn gitna.

Kanningin kann gerast & ymiskum hott. Til ber bert at kanna fyri omanfyri nevndu urbregdi. Onki
annad verdur kannad. Alternativt, kann kanningin gerast sum ilegupanel (t.d. allar vikjandi
ilegurnar) og so bioinformatiskt trekkja data ut bert fyri ynsktu urbregdi. Eisini ber til at gera
kanningina sum exom (allar 20.000 ilegurnar) ella kliniskt exom (allar teer umleid 6.800 ilegurnar
vid kliniskari segu) og so trekkja ynsktu trbregdi ut. Fyrimunurin vid teim breidaru ella storru
kanningunum er, at daturnar kunnu leggjast 1 genomkranna og so nytast seinni til personlagada
vidgerd um sjuka visir seg (og tad ger tad fyrr ella seinni). Umkostningarnar fara sannlikt fra umleid

1600 kr fyri teer 6 sjukurnar til 2200 kr fyri teer 16 sjukurnar og so upp motir 4000 kr fyri eitt
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kliniskt exom og meguliga til 4500-5000 kr fyri heil-exom. Breidari kanningar geva moguleika fyri

vidgerd seinni og gransking ni Landssjukrahtisid er vordid universitetssjukrahus.
Undir gllum umstgdum kunnu datur flytast elektroniskt beinleidis til genomskranna.

Herundir er stutt lysing av teim 10 sjukunum vit mela til verda kannadar. I flestu forum eru Gtlitini

betri ju fyrr sjukan verdur stadfest.
Cystisk Fibrosa (CF)

CF kann ikki lekjast, men krevur skerpada vidgerd fra feding. Uttan vidgerd mistrivist barnid og
livir bert f4 ar. Um vidgerd byrjar tidliga og verdur fylgd neyvt gjegnum livid, so eru utlitini
reettuliga goo.

Karnitintransportara trot (CTD):

CTD kann ikki lekjast, men krevur intensa vidgerd fra byrjan av. Vidgerdin umfatar kosttilskot av
karnitini. Tad er umradandi, at sjuklingar vid CTD verda funnir tidliga, og ein neonatal kanning

kann vidfera, at vidgerd byrjar, 4drenn arin verda stadfest. Vidgerdin er livslong og ferir vanligan
vekstur og trivna vid szr. Berarar hava ofta midal stedi av karnintin, og tiskil hevur tad tydning at

stadfesta berarastatus, ti berarar kunnu utvikla aldursrelaterada kardiomyopati.
3-Methylcrotonyl-CoA carboxylasu 1 trot (MCCCD1)

Viogerdartervurin er ymiskur millum bern. Nekur terva als ikki vidgerd, men barnid noydist at taka
fo0i til sin ofta. Long tid uttan fedi ella brunatilburdir kunnu ttloysa fleiri av tekininum um
MCCID. Barnid noydist at fylgja eini serligari kostaetlan, ti tad kann ikki nidurbrota leucin fra
proteinum. Sjiikan ferir lagt karnitin-stedi vi0 ser, og kosttilskot av L-karnitini kann meguliga
hjalpa.

Holocarboxylasu synthetasu trot (HLCS)

Just sum fyri CTD, so kann HLCS vidgerdast vid kostiskoyti. Skjot og livslong vidgerd vid biotin
kosttilskoti kann fyribyrgja komplikationunum. Tad er umradandi, at sjuklingar vid HLCS-troti
verda funnir tidliga! Ein stadfesting vid eini neonatalari arvafrediligari kanning tryggjar, at vidgerd

byrjar, 40renn arin stadfestast. Berarar av HLCS variantinum hava stort s&d ongi nevnuverd arin.
Glycogen storage disorder IIIA (GSD3A)

Sjtkan kan ikki lekjast, men fyri sjiklingar vid GSD Illa kann stgdan betrast munandi, um teir ikki

skulu stridast vid hypoglykeaemi; tad gerst vid at eta fleiri ferdir um dagin — ndgvar smaar maltioir.
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Hesin matur skal verda nerdur vid seint-upptakandi kolvetni. Um sjiikan verdur stadfest tidliga, er
vadin fyri hjartasvik i barnaigrum munandi minni. f summum forum kann livratransplantation gerast
neydug. Tad er einans galdandi fyri sjuklingar vid ringari skropnilivur, svikjandi livur og/ella

livrakrabba. Livratransplanation kan ekja um veddalinheit og hjartaveddaveikleika.
N-acetylglutamate synthasu trot (NAGS)

Sjukan kan ikki lekjast og vidgerdin av NAGS er torgreidd og verdur best hagreidd av einum
evnisskiftiserfradingi og 4 einum depli vid serkunnleika innan tilik eki. Feer sjuklingurin ikki

neyouga hjalp og vidgerd i rettu tio, faer hann varandi arin.
Familizer intrahepatisk cholestasa

Sjukan kann ikki lekjast og vidgero er bert symptomatisk. Tekin um PFIC-sjuku byrja fra
smabarnadrum. Sjukuarin standast av at gall rigvast upp i livurini. Serliga hartraktir sjuklingar hava
ringan skrida, hudin gulnar, eins og tad hvita i eygunum eisini gerst gulligt. Teir tyngjast ikki,
veksturin er ikki ngktandi, og teir hava hegt blodtryst a2drunum, sum fera bldd til livrina, umframt

at livurin og miltin vaksa.
McArdle Sygdom

Sjukan kann ikki lekjast men vidgerd kann linna um arinini. Fyrstu eydkennini koma vanliga fyri
longu i barna- & unglingaarunum. GSDV-sjuk hava veddapinu, eru veik og hava kanska krampar,
ta tey eru kropsliga virkin. Ikki ell hava somu stedu og nekur GSDV-sjuk siga seg bert torva eina
litla hvild og eru so vel fyri aftur. Skipad kropsvenjing kann studla veddunum i at framleida orku.
Harumframt skal okjast um sukurinnteku { sambandi vid kropsligt virkni/idkan. Aleid helmingurin

av GSDV-sjukum uppliva, at ahaldandi ella 6gvusligt kropsligt virkni skadar veddalagio.
Bardet-Biedl Syndrom

Sjukan kann ikki lekjast. Vidgerdin er ymisk, alt eftir hverji arin BBS-sjuki hevur. Sjukueydkennini
eru sera ymisk; eisini um tvey BBS-sjuk eru i att, er ikki vist, at eyokennini eru lik. Vanligasta
arinid er, at BBS-sjiik missa sjonina. Annad arin er, at BBS-sjuk eru ov hyldlig. Verdur sett inn

tioliga, eru eftirfylgini/avleidingarnar av sjukuni ikki lika 6gvusligar
Oculocutaneous albinisma

Sjukan visir seg vid eygnatrupulleikum og serstakliga ljésari hid grunda melanintrot, sum gevur

oktan vanda fyri hudkrabba (Melanoma)
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