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A. Inngangur

[ dag eru ymiss konar rannsoknir 4 erfdaefni i bodi a vidradanlegu verdi. M.a. er hagt ad
athuga 50.000 eiginleika hja hverjum greindum grip samtimis og flokka gripina samkvamt
pvi eda bera saman. A pennan hatt er haegt ad skoda erfdatengsl langt umfram venjulegan
skyldleika; i rauninni er borid saman hversu likt erfdaefnid er, 6had pvi hvort gripirnir séu
skyldir i hefdbundinni meiningu. Adferdin kallast SNP-chip genotyping eda flogugreining 4
islensku. [ samvinnu vid Gesine Liihken professor og Olusegun Adeniyi doktorsnemann
hennar voru ntina skodud erfdatengsl 4 milli flestra T137-uppsprettuhjardanna, sem eru
pekktar i dag.

Haegt var ad nyta sér gogn sem visindamennirnir unnu i RML-verkefni frad 2022. P4 voru
islenski saudfjarstofninn og ekki sist nyfundnu ARR-gripirnir bornir saman vid grenlenskar
kindur (af islenskum uppruna) og vid erlend kyn sem voru flutt til landsins adur fyrr. Auk
pess er annad flogugreiningarverkefni i gangi um pessar mundir sem snyst um litaafbrigdin
kolott og gult, pess vegna var haegt ad skoda T137-hjardirnar 4 mjog hagstaedan hatt, svo ad
segja sem hlidarafurd litarannsoknarinnar. Petta verkefni, “Silfur og gull — frumrannsékn a
edli og erfoum kolotta og gula litarins i islenska saudfjarstofninum?”, er styrkt af erfoanefnd
landbtnadarins.

Urvinnslan ur gégnum pessarar flogugreiningar litur i grofum drattum pannig ut, ad pau eru
lesin inn i sérstakt forrit, 4kvednar breytur eru valdar eftir pvi hvada patti 4 ad skoda i hvert
sinn og a pessum grunni proar forritid t.d. akvedin punktarit sem hagt er ad lesa ur.

[ okkar tilfelli urdu m.a. til svo kollud PCA-plot sem eru privid punktarit (PCA = principal
component analysis). Eftir pvi hvada gogn eru valin i vidkomandi PCA-plot var hagt ad
skoda erfoafraedileg tengsl a milli gagnaflokka sem na talsvert lengra en venjuleg attartengsl.

Grunnvinnan i upphafi trvinnsluferlisins er 6had fjolda gagnaflokka. bess vegna var
yfirstandandi rannsokn einstakt tekifeeri til ad skoda fleiri atridi hja islenska sauo-
fjarstofninum en pau sem tengjast litarannsokninni: erfdatengsl 4 milli hdpa arfbera
sjaldgeefrar, en mikilvaegrar stokkbreytingar — & bord vid “mogulega verndandi” breytileikann
T137 (AT 37RQ 1 prionpréteininu). Aukakostnadurinn vardadi adallega flogugreininguna
sjalfa (25 gripir 1 vidbot verda arfgerdagreindir) og umfangslitla viobot vid trvinnslu/skyrslu-
gerd en var mjog litill midad vid dvinninginn.

bar sem T137 er sjaldgaeft i islenska saudfjarstofninum, er mikilvaegt ad vanda sig pegar
breytileikinn er notadur i storum stil i reektun vid ad byggja upp ridupolinn stofn. Pess vegna
skiptir mali ad atta sig 4 mogulegum tengslum 4 milli uppsprettanna sem koma ekki
fram i ettartolum.

B. Markmio

Markmio verkefnisins var ad nyta greiningar- og urvinnsluferli yfirstandandi rannsdknar enn
betur med pvi ad flogugreina 25 gripi i vidbot — til ad fa mikilvegar upplysingar um atridi,
sem eru ekki tengd litarannsdkninni, en skipta mali til a6 byggja upp ridupolinn
sauofjarstofn a sem breidustum erfoafraedilegum grunni.



C. Stada pekkingar vid upphaf rannsoknarinnar

AT 37RQ er stokkbreyting 1 prionproteini saudfjar sem er i stuttu mali kollud T137. Hin er
algeng t.d. 4 ftaliu, 4 Hjaltlandi og 4 Graenlandi, en mjog sjaldgeef i islenska saudfjar-
stofninum. Pessi stokkbreyting, eda breytileiki (e. “variant”) er flokkadur sem “mogulega
verndandi” 4 {slandi i dag. Umfangsmiklar rannséknir hafa verid framkvamdar sidan 2007 4
ftaliu og sidan 2021 4 Islandi og til pessa bendir allt til pess ad breytileikinn sé i rauninni
i‘verndandi” ekki bara 4 [talfu (par er nu pegar verid ad syna fram & pad), heldur einnig 4
Islandi.

Jafnvel er ekki utilokad ad hann hafi kosti umfram alpjodlega vidurkennda verndandi
breytileikann R171 (ARR), pvi
e hann virdist veita vernd pegar i arfblendnu formi 4 méti nemum breytileikum, 4
medan R171 virkar eingdngu i arfthreinu formi fullkomlega verndandi
e RI171 erliklegra ad fa atypiska ridu/Nor98 en villigerdin ARQ, hins vegar hefur aldrei
fundist neinn gripur med Nor98 sem var med T137.
e RI171 var upphaflega enn sjaldgaefara i islenska stofninum en T137; eingdngu 3
uppsprettur hafa fundist til pessa

[ stuttu mali: T137 er mjog verdmaetur breytileiki, sem er samt sem adur sjaldgafur. Otengdir
uppsprettustofnar nulifandi T137-gripa fundust fyrst eingdngu 4 Nordurlandi, burtséd fra einu
bui 4 Austurlandi. [ samhengi vid SNP-chip-rannsékn (fldgugreiningu) 2022 voru skodud
erfoatengsl 4 milli T137-stofnanna sem voru pekktir 4 peim tima, badi pa sem eru med lifandi
T137-gripi i dag og péa sem fundust fyrir aldamotin (ef syni i vidunandi gedum voru vardveitt
4 Keldum). Nidurstodurnar voru mjog dhugaverdar — nokkur deemi:
e engin sérstok tengsl & milli ndgrannahjardanna Storu-Hdmundarstada annars vegar og
Engihlidar, Litla-Arskogar og Sydri-Haga hins vegar
e stofninn 4 Sveinsstodum i A-Hun virtist hins vegar erfoafradilega likur stofninum i
Engihlio; tilviljanir 4 bord vid notkun somu s@dingahrita eru utilokadar pvi i Engihlio
hafa ekki verid notadar sedingar i morg ar
e nuverandi stofn 4 Straumi (mjog liklega upprunninn & Sidu & Sudausturlandi) er “stutt
frd” T137-gripum sem fundust 1993-97 &4 Nordurlandi

Modruvallarstofninn vantadi i pessa rannsokn 2022, einnig ellefu nyjar uppsprettur sem
uppgotvudust — fyrst Ovent, seinna sem nidurstada markvissrar leitar — niina i vetur. Pessar
uppsprettur fundust ad mestu leyti & fyrrum “T137-lausum” sveedum. Enginn skyldleiki 4
milli pessara stofna er sjdanlegur sidustu u.p.b. 40 ar.

Vid uppbyggingu ridupolins stofns & grunni sjaldgaefra breytileika er grundvallaratridi ad
reyna ad vardveita erfdafjolbreytileika islenska saudfjarstofnsins sem best. bPess vegna skiptir
miklu mali ad atta sig baedi 4 skyldleikatengslum og 4 6drum erfdatengslum pegar farid er i
raektun, ekki sist vio val s@dingahruta. Pess vegna var @skilegt ad nyta petta tekiferi til ad
flogugreina einnig syni Ur nyju uppsprettunum, vinna ar pessum gégnum og fa par med yfirlit
yfir tengsl sem flestra pekktra T137-stofna, sem eru 19 i dag (2 battust vio stuttu eftir ad
umsoknin var send inn).



Mynd 1: Yfirlitskort yfir pekkta T137-stofna
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D. Adferdir og verkaasetlun

Par sem um vidoboét vio litarannsoknina er ad rada, var verkaatlunin einfold:

e 25 nothef syni Gr 6llum nyuppgdtvudum stofnum lagu pegar fyrir

e hagt var ad arfgerdagreina med somu adferd og synin ur litarannsdkninni hja
fyrirteekinu Neogen i Skotlandi

e nidurstodurnar lagu fyrir i sumar og heegt var ad vinna r peim i samhengi vid
litarannsdknina (einnig & vegum Gesinu Liihken); sem adalverkfeeri voru notud privid
PCA-plot (punktarit), par sem uppspretturnar voru skodadar hver fyrir sig og sidan
flokkadar

o aztlad lok verkefnisins var 1. november 2025 — en par sem urvinnslan var fljétlegri en
axtlad var, nddist ad klara verkefnid pegar 1 byrjun september

E. Helstu niourstéour

Eins og fram kom fyrir ofan, voru adallega PCA-plot (til einfoldunar kollud “punktarit” hér)
notud eftir ad haegt var ad utiloka beinan skyldleika a4 milli uppsprettuhjardanna med pvi ad
skoda ettartré T137-gripanna ad minnsta kosti 30 til 40 aftur i timann. Hver og einn punktur i
ritinu tdknar einn grip. Meginreglan vio tilkun pessara punktarita er: bPvi nzer sem
punktarnir (gripirnir) liggja saman og mynda eins konar sky, peim mun likara er erfdaetni
peirra, og 6fugt — ef pad er langt 4 milli gripa, eru peir erfoafrzaedilega séo dlikir.



Med pvi ad velja mismunandi liti og punktalogun fyrir uppsprettuhjardirnar, er haegt ad fa
gloggt yfirlit yfir pessar hjardir m.t.t. eftirfarandi patta:
e tengsl eda einmitt skort 4 tengslum & milli naverandi T137-uppsprettuhjarda

tengsl vid gamlar T137-uppsprettur (fyrir arid 2000)

“stadsetning” midad vid islenska meginstofninn

“stadsetning” midad vid sérstofna pess, p.e. forystufé, feldfé og einangrada stofna
“stadsetning” midad vid fyrstu R171-gripina & Pernunesi

bad er sem sagt um privio punktarit ad reda sem heaegt er ad skoda ur mismunandi
“sjonarhornum”; mikilvaegt er ad velja pad sjonarhorn sem synir mesta fjarlaeegd 4 milli
punktanna. Deemi: Ef einn punktur liggur naestum pvi 4 bak vid annan punkt, virdist hann vera
mjog stutt frd& honum. En ef madur skodar punktana tvo fra hlidinni (60ru sjonarhorni), kemur
i1j6s ad pad er i rauninni langt bil 4 milli peirra. I stuttu mali: Ritid sem synir mesta fjarlegd 4
milli punktanna, er liklegast til ad endurspegla raunveruleikann sem best. Ef tvd mismunandi
sjonarhorn stydja hvort annad, p.e. nidurstodurnar vardandi tengslin eru somu, eru likurnar
mestar & ad pessar nidurstodur séu “réttar”.

[ okkar tilfelli var pad “sjonarhornid” PC1 : PC3 sem hentadi best. Sjonarhornid PC1 : PC2
synir 1 grofum drattum pad sama (p.e. stydur hinar nidurstddur), en ekki & eins gloggan hatt.
Sjonarhornid PC2 : PC3 var hins vegar ekki nothaft, pvi punktarnir hdpudust neerri allir &
svipudum stad. Mynd 2 synir sjénarhornid PC1 : PC3 i smaatridum hvad T137-uppspretturnar
vardar, en samanburdarflokkarnir sjast sem litadir fletir. Austri frd Storu-Hamundarstodum
sem fyrsti T137-s@dingahruturinn er merktur sérstaklega pvi hann er 4 bak vid flesta T137-
gripi i dag, sem faeddust ekki & uppsprettubtium; ahugavert: Hann er erfoafredilega mjog
olikur 6llum hinum gripum.

Mynd 2

Austri

Giomul syni fri Keldum
= Enni 1993
Nedra-Vatnshorn 1996
= Hesjuvellir 1997
= Nupsstadur 1998

Syni 2021-2025 (7 peirri rid og
uppspretturnar fundust)
Sveinsstadir (Pingi)
Straumur (Hroarstungu)
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« Sydri-Hagi (Arsk.)
Engihlid (Arsk.)
= Reykir (Hjaltadal)
= Modruvellir (Horgirdal)
» Hrutatunga {Hruataf; upph: Bergsstadir)
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*+ Vogar 3 (Myvatnssveit)
* Flaga | (Skaftirtungu)
= Snaebili/Jorvik (Skaftartungu/Alftaver) Almennt:
= Sunnuholt (Seydisfirdi) rautt/appelsinugult: Sudausturland

* Holt {Asum, A-Hun)
= Olafsfibrour
= Brunastadir (Flidtum)

Vantar:

grent: Austurland
blért, svart, hwitt, gult, brint: Nordurland

Litli- Arskogur (var einungis 1 gripur)
Grof (Skaftdrtungu; fannst of seint)



Til ad fa betra yfirlit, voru i naesta skrefi einnig T137-hjardir flokkadar (sja mynd 3).

Mynd 3

T137-uppsprettuhjardir:
erfdatengsl a milli sin og
midad vid meginstofninn/sérstofna
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Giomul syni fri Keldum
= Enni 1993
Nedra-Vatnshorn 1996
s Hesjuvellir 1997
= Nupsstadur 1998
Syni 2021-2025 (f peirri rid og * Kirkjubajarklaustur Vantar:

uppspretturnar fundust )
Sveinsstadir (Pingi)
Straumur {Hroarstungu)
Storu-Hiamundarstadir (Arskogsstrond)
* Sydri-Hagi (Arsk.)
Engihlid (Arsk.)
» Reykir (Hjaltadal)
o Madruvellir (Horgardal)

= Grimsstadir 4 (Myvatnssveit)

* Viogar 3 (Myvatnssveit)

* Flaga | (Skaftirtungu)

* Snebyli/Jorvik (Skaftartungu/Alftaver)
= Sunnuholt (Seydisfirdi)

* Holt (Asum, A-Hiin)

= Olafstjordur

© Brunastadir (Fljotum)

Litli- Arskigur (var einungis | gripur)
Grof (Skaftirtungu; fannst of seint)

Litaflokkun:

rault/appelsinuguit: Sudausturland
graent: Austurland

bldrt, svart, hwitt, gult, brant: Nordurland

» Hrutatunga (Hrutaf; upph: Bergsstadir)
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[slenski meginstofninn

[ 1jos kemur ad pad er einn “meginklasi” par sem flestar uppsprettur “hdpast” saman — 6had
stadsetningu i landinu, sem kom ad vissu leyti 4 6vart (meira um mogulegar astedur nedar i

skjalinu). I meginklasanum eru pessar hjardir:
e Sveinsstadir (Pingi)

Sydri-Hagi (Arskégsstrond)

Engihlid (Arskogsstrond) ad hluta til

Reykir (Hjaltadal)

Moodruvellir (Horgardal)

Grimsstadir 4 (Myvatnssveit)

Vogar 3 (Myvatnssveit)

Flaga 1 (Skaftartungu)

Snzbyli/Jorvik (Skaftartungu/Alftaver)

Vid jadar ,,meginklasans® eru:
e Brunastadir
e Kirkjubzjarklaustur ad hluta
e Hrutatunga (Hratafirdi — upphaflega fra Bergsstodum)




Ekki var hagt ad tengja pennan dévanta ,,meginklasa“ t.d. vio fjarskiptin eftir nidurskurd ut af
mediveiki. En athygli vekur ad prja liflambasdlusvaedi — Snaefellsnes, Oraefin og
Nordausturh6lfid — eru einnig ,,stadsett* par 4 medan Strandir eru hinu megin ad finna, svo ad
segja til haegri (sja mynd 4). Fra pessum premur svedum komu einnig margir sedingahrutar.
A0 minnsta kosti hluti hjardanna i ,,meginklasanum® rekur attir T137-gripanna til svaedanna

priggja.

Mynd 4
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En pad eru lika til hjardir langt fyrir utan meginklasann:
e Nupsstaour 1998; Sunnuholt (ettad upphaflega fra Nupsstad)
Straumur (@ttad upphaflega r sveitinni Sidu a Sudausturlandi)
Olafsfjordur (ekki hagt ad rekja nanar — fé Gr porpinu)
Holt (attad upphaflega ur Vestfjoroum)
Stéru-Hamundarstadir (Austri sedingahratur er jafnvel yst af 6llum)
Engihlid (Arskogsstrond) ad hluta til — en 4 allt drum stad en Stéru-Hamundarstadir
gomlu synin, geymd 4 Keldum (fra 1993-97): Enni, Nedra-Vatnshorn, Hesjuvellir

[ sumum hjérdum eru einstakir gripir fyrir utan meginhluta vidkomandi hjardar og i sumum
tilfellum alveg fyrir utan meginklasann:
e Sveinsstadir: 15-115 Tombola (ekki skyld Trtar-linunni)
e Engihlio: 12-071 Nos, 20-010 Mia (dotturdottir Nasar), 20-007 Skvisa (6nnur lina ut
af Gellu frd Engihlig), 21-061 Grésa (enn 6nnur lina)
e Sydri-Hagi: 20-013

[ smaatridum eru pessar nidurstodur mjég dhugaverdar, ef tekid er tillit til sogunnar 4 bak vid
hjardir eda gripi. Eitt deemi: Forfedur og -madur T137-kindanna i Sunnuholti i Seydisfirdi
komu 1989 fra Nupsstad i Vestur-Skaftafellssyslu. 1998 voru tekin 10 syni & Nupsstad, par af
reyndust 6 med T137. Flogugreiningin leiddi ntina i 1j6s ad nitimagripirnir eru augljoslega
enn natengdir gamla Nupsstadastofninum. Peir voru 4 mjog svipudum stad — en 4 sama tima
langt fra 61lum hinum T137-uppsprettuhjéordum. Hins vegar eru peir frekar stutt frad hjordinni
4 Hofoa 1 Borgarfirdi, sem er einn af peim 6rfau “gamaldags” stofnum sem eftir eru i dag.

Annad deemi: Rannsoknin leiddi lika i 1jos ad engin tengsl eru 4 milli T137 4 Olafsfirdi og 4
Brunastooum i Fljotum — pratt fyrir ad pad veeri ekki utilokad vid fyrstu syn, pvi gripir foru a
milli pessara baja 4 lidonum dratugum, pad er stutt 4 milli ef farid er yfir fjollin. En



einstaklingar hjardanna tveggja eru & mjog 6likum stad i punktaritinu og par med var pessi
kenning Ur sogu.

Stadsetning Storu-Hamundarstada er sérstaklega dberandi, par sem pessi hjord liggur meira ad
segja alveg fyrir utan islenska meginstofnsins. Liklegasta skyringin er st ad pad var mjog litil
blondun vid adra stofna fram yfir 1990 — sem hefur greinilega meiri dhrif en umfangsmikil
notkun s@dinga sem hefur att sér stad 4 beenum sidustu tuttugu ar. Pessi ,,fjarlegd™ er kostur
fyrir bendur sem hafa notad t.d. Austra eda Tjald fra Storu-Hadmundarstodum eda keypt
1iflomb padan — og ekki sist 1 [josi pess ad Austri er badi langafi og langalangafi fyrsta
arfhreina T137-hrutsins 4 s&dingastdd, Skordungar fra Skardaborg.

Ekki voru med i rannsokninni syni fra Grof 1 Skaftartungu og Stéra-Dal undir Eyjafjollum,
sem uppgotvudust of seint, og einnig ekki fra Litla-Arskogi, hér var einungis um einn grip ad
reda sem er ekki lengur lifandi og einmitt petta DNA reyndist ekki nothaeft til
flogugreiningar.

Einnig lagu fyrir gogn ur fyrstu gripunum & Pernunesi med ARR. Pad kom & dvart, hversu
langt er 4 milli peirra pott peir séu allir Gr somu hjord. Meira ad segja er Gimsteinn, fyrsti
ARR-hruturinn sem fannst, lengst i burtu — og einmitt i 6fuga att og Austri fra Storu-
Hamundarstodum. A myndinni sjast stadsetningar fyrstu ARR-s@dingahritanna auk Modu,
modur Moda sem komst & sedingastdo arid eftir.

Eftirfarandi mynd synir allar pessar helstu nidurstodur a einfaldan hatt:
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Hvad pyadir allt petta fyrir baeendur?

Ef vi0 @tlum ad raekta gripi med fjolbreyttan erfdagrunn, @ttum vid ad para saman gripi sem
eru langt fra hvor 60rum i punktaritinu. Burtséd fra pvi er forvitnilegt ad sja hvar T137-
uppsprettuhjardirnar, sem vid pekkjum i dag, eru staddar i punktaritinu.



