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W dniu 13 kwietnia 2005 roku odbylo si¢ w Warszawie
spotkanie cztonkéw Komitetu Genetyki Cztowieka i Pato-
logii Molekularnej Wydziatu Nauk Medycznego PAN
(KGCiPM), Zarzadu Gtéwnego Polskiego Towarzystwa
Genetyki Cztowieka (PTGC) oraz Przewodniczacego Pol-
skiego Towarzystwa Immunogenetycznego (PTI), na kto-
rym dokonano oceny stanu molekularnej diagnostyki
genetycznej w Polsce oraz omoéwiono aspekty etyczne
zwigzane z t3 diagnostyka. Ponadto dyskutowano o pro-
blemach dotyczacych przesiewowych badan molekular-
nych majacych na celu identyfikacje mutacji genowych
warunkujacych wystapienie niektorych chordb dziedzicz-
nych, a takze genéw mogacych mie¢ zwiazek z predyspo-
zycja do rozwoju choroby nowotworowe;.

Od kilku lat w polskich §srodkach masowego prze-
kazu, szczeg6lnie w prasie, pojawiaja si¢ reklamy firm
oferujacych molekularne badania dziedzicznych mutacji
gendw, ktore mogg warunkowac predyspozycje do roz-
woju chorob. Niektore z tych reklam sa rekomendowane
przez przedstawicieli Srodowiska medycznego. Uwaza-
my, ze propozycje odplatnych badan molekularnych ofe-
rowane przez wiekszoS¢ laboratoriow nie spetniaja podsta-
wowego prawa pacjenta do uzyskania petnej wiedzy na
temat tych badan, kompetentnej interpretacji wynikow
oraz czgsto naruszaja normy etyczne zwigzane z nieprze-
strzeganiem zasad poradnictwa genetycznego.

Nalezy przypomniec, ze Konwencja o Ochronie Praw
Cztowieka i GodnoSci Istoty ludzkiej Wobec Zastosowan
Biologii i Medycyny (tzw. Konwencja Bioetyczna Rady
Europy) okresla wyraznie zasady, ktore powinny obowia-
zywaé miedzy innymi w przypadku wykonywania gene-
tycznych testow prognozujacych. W art. 12 Konwencji,
stwierdza sig, ze testy te ,,moga by¢ przeprowadzane wy-
tacznie dla celéw zdrowotnych albo dla badan naukowych
zwigzanych z celami zdrowotnymi oraz podlegaja odpo-
wiedniemu poradnictwu genetycznemu. Stwierdza tez, ze
,hie mozna przeprowadzi¢ interwencji medycznej bez
swobodnej i Swiadomej zgody osoby jej poddanej” (art. 5).

Nie ulega watpliwoSci, ze zachodzacy na naszych
oczach postgp w badaniach molekularnych genéw czio-
wieka jest znaczacy i budzi nadziej¢ nie tylko na mozliwo-
§ci rozpoznawania gendw zwiazanych z chorobami dzie-

dzicznymi, ale tez z potencjalng mozliwoscia wprowadze-
nia terapii genowe;j. Jest to szczegdlnie wazny i zarazem
delikatny problem, gdyz czesto dotyczy intymnej sfery zy-
cia chorej osoby oraz jej rodziny.

Pracownicy laboratoriéw molekularnych sg niewatpli-
wie zafascynowani postegpem w zakresie mozliwoSci za-
stosowania i wykorzystania metod biologii molekularne;j
w medycynie, nie zawsze jednak rozumieja role i znacze-
nie poradnictwa genetycznego w procesie diagnostyki
choroby genetycznej i nie doceniaja psychologicznego
znaczenia bezpoSredniego kontaktu kompetentnego leka-
rza genetyka z pacjentem i jego rodzing. Zadaniem le-
karza genetyka jest migdzy innymi wyjasnienie istoty no-
sicielstwa mutacji genu predysponujacego do rozwoju
choroby oraz znaczenia uzyskanego wyniku badania gene-
tycznego. Ponadto okresla ryzyko wystapienia choroby
u pacjenta lub/i cztonkéw jego rodziny. Dlatego tez propo-
nowanie odplatnych badan molekularnych ,,na zyczenie”
chorej lub zdrowej osoby bez zapewnienia poradnictwa
genetycznego, konsultacji i opieki innych specjalistow
oraz wydawanie wyniku pacjentowi bez komentarza, jest
sprzeczne z zasadami etyki lekarskie;j.

Problem, ktdry pojawia si¢ w mediach, stanowi kam-
pania na rzecz prowadzenia molekularnych badan indywi-
dualnych i przesiewowych w kierunku mutacji genéw wa-
runkujacych niektére choroby dziedziczne oraz mutacji
zwigzanych z predyspozycja do nowotwordw. Artykuly na
ten temat zawieraja wiele nierzetelnych informacji, ktore
moga powodowaé nieuzasadnione leki i niepokoje. Po-
dobnie jak w badaniach molekularnych choréb jednoge-
nowych, niektdre laboratoria wykonujace te badania, za-
pominaja o poradnictwie genetycznym i o konsekwen-
cjach wyniku testu genetycznego dla osoby, u ktorej, za
pomoca testu, wykryto na przykiad mutacje genu predys-
ponujaca do rozwoju nowotworu. Co wiecej, wynik ,,ujem-
ny” badania jednego lub kilku genéw moze by¢ Zrodtem
poczucia falszywego bezpieczenstwa pacjenta, gdyz no-
sicielstwo mutacji w genie BRCAI wystepuje zaledwie
u 2-4% chorych na raka piersi. W powstawaniu choroby
nowotworowej moga odgrywaé role liczne inne, czesto
jeszcze nieznane, geny.
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Uwazamy, ze wprowadzanie przesiewowych testow
genetycznych w Polsce powinno odbywac si¢ za wiedza
i zgoda komisji bioetycznej, ktdra po zapoznaniu si¢ z me-
rytorycznym uzasadnieniem takich badan i uwzglgdnieniu
aspektow etycznych, bedzie je rekomendowaé. Zapewni to
realizacj¢ warunkéw okre§lonych przez Europejskie Towa-
rzystwo Genetyki Cztowieka (ESHG) zawartych w reko-
mendacjach tego towarzystwa i okresSlajacych zasady pro-
wadzenia populacyjnych genetycznych programéw badan
przesiewowych. Uwazamy tez, ze taka komisja powinna
by¢ powolana przy Ministrze Zdrowia RP i w tym celu za-
mierzamy podja¢ stosowane dziatania.

Ministerstwo Zdrowia RP oraz Narodowy Fundusz
Zdrowia koordynuja i finansuja programy badaf, a nawet
cale procedury medyczne dotyczace diagnostyki chordb
uwarunkowanych genetycznie, w tym, opieki nad rodzina-
mi wysokiego ryzyka rozwoju choroby nowotworowe;.
Programy te sg realizowane w wielu poradniach gene-
tycznych, znajdujacych si¢ gléwnie przy osrodkach onko-
logicznych i akademiach medycznych. Powotana w ubie-
glym roku Sie¢ Referencyjnych Laboratoriow Diagno-
stycznych, Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka
skupia te oSrodki diagnostyczne, ktore spetniaja zaréwno
standardy profesjonalne w zakresie diagnostyki mole-
kularnej okre§lonych chordb dziedzicznych — jednoge-
nowych, jak réwniez realizuja obowiazek zapewnienia
poradnictwa genetycznego osobom objetym badaniami
i ich rodzinom. Wykaz profesjonalnych poradni genetycz-
nych majacych kontrakty z Ministerstwem Zdrowia
lub NFZ na wykonywanie bezptatnych badan molekular-
nych gendw zwiazanych z predyspozycja do rozwoju no-
wotwordw zostanie umieszczony w witrynie PTGC:
www.ibb.waw.pl/-ptgc

Genetycy zebrani na posiedzeniu Komitetu
KGCiPM PAN oraz Zarzadu Gléwnego PTGC i PTI,
biorac pod uwage dobro spoleczenstwa polskiego, a szcze-
goblnie tych rodzin, w ktérych wystepuja choroby gene-
tyczne, sformutowali nastgpujace oSwiadczenie:

1. Badania molekularne choréb uwarunkowanych dzie-
dzicznie w Polsce powinny by¢ przeprowadzane z po-
szanowaniem norm i obowiazkéw wynikajacych ze
standardéw postgpowania zawodowego, jak réwniez
procedur, ktore maja zastosowanie w konkretnych
przypadkach chordb genetycznych, a takze odpowiadaé
obowigzujacym normom etycznym.

2. Prowadzenie badan nosicielstwa mutacji gendw wa-
runkujacych predyspozycje do rozwoju nowotwordw
powinno by¢ prowadzone wytacznie w onkologicznych
poradniach genetycznych — zatrudniajacych lub pra-
cujacych pod bezposrednim nadzorem lekarza genety-
ka klinicznego.

3. Poszukiwanie nosicielstwa mutacji takich genéw po-
winno by¢ zawsze poprzedzone zebraniem — przez le-
karza onkologa lub genetyka klinicznego szczegolio-
wego wywiadu rodzinnego z uwzglednieniem wcze-
$niejszych zachorowan na nowotwory.

4. Przed wykonaniem testu nalezy doktadnie poinformo-
wac pacjenta o zakresie wiarygodnoSci i ogranicze-
niach diagnostycznych testu, w tym ujemnego wyniku

badania, ktory przy obcigzonym wywiadzie rodzinnym
nie wyklucza go z grupy zwickszonego ryzyka zachoro-
wania. Pacjent powinien zawsze zlozy¢ pisemne oSwiad-
czenie zgody na wykonanie testu genetycznego, zawie-
rajace stwierdzenie o uzyskaniu szczegdtowych infor-
macji o tym teScie.

. Wprowadzanie programéw badan nosicielstwa mutacji

genow predysponujacych do wystgpienia choroby gene-
tycznej wymaga uzyskania zgody komisji bioetycznej.

. Zebrani uwazaja, ze stwierdzenie u badanej osoby,

w wyniku przeprowadzonych badan genetycznych,
zwiekszonego ryzyka rozwoju choroby nowotworowej,
wymaga zapewnienia jej profesjonalnej opieki lekar-
skiej. Dotyczy to okresowych badan ukierunkowanych
na wcze$niejsze wykrywanie nowotwordw oraz opieki
psychologicznej, gdyz u tych 0os6b moze pojawic si¢
lek i dyskomfort zyciowy.

. Zebrani zdecydowanie przeciwstawiaja si¢ reklamie

1 kryptoreklamie w Srodkach masowego przekazu ba-
dan komercyjnych ukierunkowanych na wykrywanie
nosicielstwa mutacji genowych, ktére naruszaja zasady
etyczne poradnictwa genetycznego.

. Zdaniem zebranych zasadne jest dazenie do uzyski-

wania przez genetyczne laboratoria diagnostyczne, re-
komendacji odpowiednich towarzystw lub organizacji
naukowych.

. Zwracamy si¢ do Polskich Parlamentarzystow o szybkie

ratyfikowanie Konwencji Bioetycznej Rady Europy.
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