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Almennar upplysingar um BRCA2 og erfdaradgjof

Petta upplysingabréf er aetlad aettingjum peirra sem greinst hafa med meinvaldandi breytinguna
999del5 i BRCA2 geni. begar einhver i fjdlskyldu greinist med breytingu i BRCA2 geni, er méguleiki a
pvi ad adrir i fjdlskyldunni séu lika med hana. Haegt er ad greina breytinguna med stadladri
erféarannsokn sem gerd er hér a landi. BRCA2 breytingin skyrir adeins litinn hluta allra
brjéstakrabbameinstilvika kvenna hér a landi eda ramlega 4%. Langflest brjostakrabbamein eru af
Oskyrdum astaedum. Hiutverk BRCA2 er m.a. ad gera vid skemmdir i erfdaefninu. bannig geta
breytingar i BRCA2 ordid til pess ad frumur med éviogerdar skemmdir fjolgi sér og verdi ad
krabbameini med timanum.

Sa sem er med pessa breytingu hefur auknar likur a ad fa krabbamein i brjost, eggjastokka (konur)
eda blodruhalskirtil (karl). Karlar geta einnig fengid brjostakrabbamein en pad er pé sjaldgaeft. |
sumum fjélskyldum er talin aukin ahaetta a 6drum krabbameinum, svo sem i brisi, skjaldkirtli og hid.

pad er p6 afar mismunandi milli fidlskyldna.

Stokkbreyting (hér kallad breyting) i geni er heiti & varanlegri breytingu a erfdaefni. Breytingar i
genum eru algengar og eru oft skadlausar. | sumum tilfellum getur breytingin orsakad ad genid starfar
ekki rétt og pannig ordid til pess ad auknar likur séu til pess ad sjukdémur komi fram hja vidkomandi

einstaklingi.

BRCA (BReast CAncer) genin eru tvé, BRCA1 og BRCA2. | bAdum genunum hafa fundist allmargar

breytingar, yfir 2000 i heiminum. Sumar eru meinlausar og skipta ekki mali fyrir viokomandi & medan
adrar eru meinvaldandi, p.e. breyta starfsemi gensins eda stddva hana. Sums stadar i heiminum, par
& medal & islandi, hafa fundist breytingar sem eru kalladar ,landnemabreytingar" eda ,founder

mutations". pPeer hafa verid til stadar lengi og eru oft algengar par sem peer finnast.

A islandi voru til skamms tima pekktar tvaer meinvaldandi breytingar i BRCA genum, ein i hvoru geni.
petta hefur breyst og nt vitum vid af fleiri breytingum en ennpé er pad svo ad ,landnemabreytingin”
999del5 i BRCA2 geni, sem verid hefur til stadar i margar aldir, er langalgengust hér & landi. Talid er
ad um pad bil 0.6-0.8% islensku pjodarinnar (u.p.b. 1 af hverjum 125) beri pa breytingu.

Lifstidarahaetta (til 70 ara) pess sem ber ,islensku” breytinguna 999del5 i BRCA2 geni & pvi ad fa
brjéstakrabbamein er talin vera & bilinu tvisvar til &tta sinnum meiri en pess sem ekki hefur hana. P6

parf ad hafa i huga ad fjolskyldur eru mismunandi og ahaettan virdist mismikil milli fjélskylda.
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Erfair
S4 sem greinist med breytingu i BRCA2 geni getur feert

breytinguna afram til barna sinna. Pad eru 50% likur &
Erfbir BRCA gena. Bae8ir karlar og konur geta

pvi ad hvert barna viskomandi erfi breytinguna og um verid arfberar og gefid breyta genid afram
til barna sinna.
leid 50% likur & pvi ad pad erfi hana ekki. Engin .

. 1z . Fadir med wriiiel
krabbamein eda dnnur vandamal a barnsaldri eru tengd st BRCA gen ggc'?";en
pessum breytingum og pvi ekki talin asteeda til ad préfa
born. on |y i
Eftirlit B Obreytt gen

Haegt er ad bjoda peim sem greinist med breytingu i L] Breyttgen [\‘

BRCAZ2 geni aukid eftirlit i kjolfar erfdoarddgjafar. Ekki /’T%R
vilja allir fara i erfdarannsékn og sa eda su sem tilheyrir '
fidlskyldu par sem breytingin hefur fundist parf ekki ad
gera pad til ad fa aukio eftirlit. N6g er ad vidkomandi

tilheyri BRCA2 fjdlskyldu. Beidoni um aukid eftirlit kemur
fra erfdarddgjafaeiningu ESD eda laekni vidkomandi.

] | [ ] un | um

Arfberi : Ekki arfberar Arfberi

Aukid eftirlit med BRCA2 arfberum er annars vegar

segulémskodun arlega & Landspitala og hins vegar

myndataka hja Leitarstdd arlega. bessar tveer rannsoknir eru latnar skarast pannig ad viokomandi er i
eftirliti @ 6 manada fresti. Viotal vid laekni fylgir, par sem nidurstada skodunar er veitt og radleggingar
um naestu skref. betta eftirlit hefst vid 25-29 ara aldur. Einnig er maelt med eftirliti vegna annarra
krabbameina, svo sem i eggjastokkum, blédruhalskirtli og brisi i peim fjdlskyldum par sem pau mein
finnast. Kvensjukdémalaeknar hafa eftirlit med eggjastokkum og pvagfeeralaeknar med
blédruhalskirtli karla. Eftirlit med kérlum vegna blédruhélskrabbameins hefst um 40 ara aldur.
Fyrirbyggjandi adgerdir, s.s. brjostnam og brottnam eggjastokka er haegt ad reeda vid viokomandi

leekni eftir ad stokkbreyting hefur verid stadfest.

Ef pa vilt vita meira um breytingar i BRCA genum og/eda koma i erfédaradgjof getur pu haft samband

vid erfdarddgjafaeiningu erfda- og sameindalaeknisfraedideildar Landspitala.

Simanumerid hja erfdaradgjafaeiningu erfda- og sameindaleeknisfraedideildar er 543 5070 og ekki parf
sérstaka tilvisun fra leekni. Télvupostur: esd@landspitali.is.
Ath. greida parf gdéngudeildargjald vegna komu i erféaradgjof.

Bestu kvedjur

Vigdis Stefansdottir erfdaradgjafi
Erfda- og sameindalaeknisfreedideild
LSH v/Hringbraut

Tolvupéstur: vigdisst@landspitali.is


mailto:esd@landspitali.is

