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Hvem er vi? Hvor kommer vi fra? Slike spgrsmal har opptatt
mennesker til alle tider. Bare redskapene til a grave i
fortiden har forandret seg.
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Taken har ligget tykt over Reykjavik i dagevis. Men idet vi kommer ut fra
hovedkvarteret til deCODE genetics, brytes skylaget. En regnbue hvelver seg fra
det store gra bygget, over bykjernen og like opp mot Hallgrimskirkja.

Det hviler en gullskatt under regnbuens fot, heter det pa folkemunne. I
kjelleren, under alle laboratoriene, ligger blodprever fra mer enn halvparten av
Islands befolkning i en gigantisk fryser, der de handteres av robotene David og
Goliat. Det privateide selskapet som ble kjopt opp av Amgen i 2012, har ogsa
tilgang til store mengder helsedata fra alle som har donert blod.

Ideen om & kartlegge hele nasjonens arvemateriale ved & utnytte islendingenes
interesse for slektsgransking fikk nevrologen Kari Stefansson i 1996 (1). Et
velfungerende helsevesen ga tilgang til medisinske opplysninger tilbake til 1915.
Stamtavlene fra islendinger siden den forste bosettingen pa 800-tallet ble
samlet i en nasjonal database. Nettversjonen av denne kalles Islendingabok og
kan benyttes fritt av alle islendinger som vil se hvem de er i slekt med.
Kombinasjonen av tilgang pa medisinske journaler, slektstraer som strakte seg
over 1 200 ar tilbake i tid og gensekvensering fra en liten og relativt homogen
befolkning er fortsatt unik pa verdensbasis. P4 fa ar ble det mulig 4 avdekke
hundrevis av genvarianter assosiert med sykdom. Man kunne folge
befolkningens gener tilbake til norske vikinger og keltere, og utviklingen av
medikamenter tilpasset enkeltindividers genotype — sidkalt presisjonsmedisin —
skjat fart.
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Uten det som begynte som et lite selskap pa en vulkansk gy nord i
Atlanterhavet, hadde kanskje heller ikke nobelprisen i fysiologi eller medisin i
2022 gatt til Svante Padbo (2). Kartleggingen av genomet til den utdedde
menneskearten Homo neanderthalensis og oppdagelsen av den tidligere
ukjente arten Homo denisova hadde ikke latt seg gjore uten Humant genom-
prosjektet. Hva var modellen for kartleggingen av genomet til Homo sapiens
sapiens? Jo, det var den populasjonsbaserte genforskningen pa Island.

I kjolvannet av vitenskapelige gjennombrudd felger ofte etiske dilemmaer. I
2015 var genomet fra mange nok islendinger sekvensert til at man kunne
forutsi den genetiske variasjonen i hele befolkningen med stor presisjon — ogsa
blant dem som ikke hadde deltatt i studien (3). I noen befolkninger finnes det
et helt spektrum av mutasjoner i tumorsuppressorgenene BRCA1 og BRCA2
som gir sterkt gkt risiko for flere typer kreft, serlig bryst- og ovarialkreft hos
kvinner. P4 Island finnes det kun én enkelt foundermutasjon i hvert av genene.
Mutasjonene kan spores tilbake til den gangen norske vikinger dro over havet
og gjorde landndm pé gya. BRCA1-mutasjonen er sjelden, men BRCA2-
mutasjonen star for om lag 40 % av tilfellene med familizer brystkreft i
republikken (4). Om lag 2 400 islendinger, 0,8 % av befolkningen, er baerere.

«Alle pasienter har rett til a fa informasjon om egen helsetilstand,
men de skal kunne velge selv om de vil ha informasjon eller ikke»

Kari Stefansson, som mener a kunne folge sin slekt tilbake til Egil
Skallagrimsson (5), onsket & informere alle studiedeltakere med BRCA2-
mutasjonen om risikoen for kreft. Men lovverket pa Island tillot ikke det, blant
annet pa grunn av Oviedokonvensjonen fra 1997, som skal sikre at
vitenskapelige og medisinske fremskritt ikke gar pa bekostning av
menneskerettighetene (6). Artikkel 10 handler om «retten til 4 ikke vite». Alle
pasienter har rett til & fa informasjon om egen helsetilstand, men de skal kunne
velge selv om de vil ha informasjon eller ikke.

Kunnskap gir valgmuligheter. Baerere av BRCA2-mutasjoner kan velge a fa tett
oppfelging med mammografi. De kan ogsa fa fjernet bryster og eggstokker
preventivt. Likevel gnsker ikke alle & vite. Mens du kan gjere om pé en
beslutning om & ikke vite pa et senere tidspunkt, kan du ikke gjore det
motsatte: Nar du forst har fatt kunnskap om noe, kan du ikke g tilbake til en
uvitende tilstand. A fa kjennskap til sykdomsbzrende mutasjoner kan derfor
oppleves dramatisk, med konsekvenser ikke bare for en selv, men ogsa for
kommende generasjoner.

Digital teknologi kan tilsynelatende gi den enkelte tilbake kontrollen over egne
helsedata. DeCODE genetics opprettet en nettside for studiedeltakere der man
kan finne ut om man er baerer av BRCA2-genet. Ved et positivt svar blir man
tilbudt genetisk veiledning og ny gentest for 4 stille en sikker diagnose. I slutten
av mai 2019 hadde over 46 000 islendinger (19 % av den voksne befolkningen)
registrert seg pa nettsiden, og 352 personer hadde fatt en tekstmelding om
positiv BRCA2-gentest (7). Litt over halvparten av dem oppsgkte genetisk
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veiledning. Flertallet fikk en negativ emosjonell reaksjon da de fikk beskjeden,
men senere uttrykte mange takknemlighet over a ha fatt vite at de hadde den
sykdomsberende mutasjonen.

Bivrost, et annet navn pa regnbuen, er i norrgn mytologi broen mellom
gudenes og menneskenes verden. Da Francis Collins, direktgren for the
National Human Genome Research Institute i USA kunngjorde at det
menneskelige genomet var kartlagt, snakket han om «livets bok» (8). A kjenne
sekvensene av det menneskelige genomet er som a kunne lese var egen
instruksjonsbok, tidligere bare kjent av Gud, sa han. Med guddommelig innsikt
folger ogsa ansvar. Utfordringen er ikke lenger hvordan vi skal fa tilgang til mer
genetisk informasjon. Utfordringen er 4 bruke kunnskapen riktig.
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