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Hrozi zneuziti — diskreditace Iékarské genetiky
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Lékarska genetika méa bezesporu pohnutou historii, je
poznamenana obdobimi, kdy byla tragicky zneuzita.

Poznatky o genetické podminénosti normalnich i ab-
normalnich znakd, spolu s eugenickym hnutim, byly ve 30.
a 40. letech minulého stoleti zneuzity v nacistickém Né-
mecku v podobé rasové teorie a nasledné otfesné praxe
rasové hygieny.

Komunistické Rusko némecké rasistické a eugenické
aktivity odmitlo, ale zaroven odmitlo a likvidovalo v obdobi
lysenkismu (50. léta 20. stoleti) genetiku jako takovou.

Tato mementa je tfeba mit stdle na paméti, zejména
nyni, kdy neustéle se rozSifujici znalosti o lidském genomu
pfindSeji nové moznosti jak pozitivniho medicinského vyu-
ziti, tak i zneuziti. Existuji vazné obavy z pouziti védecky
a klinicky nepodlozenych postupl. Navic muze dojit
k zavaznému zanedbani zakladnich etickych principti me-
diciny a k poruSeni Hippokratovy pfisahy.

Je zifejmé, Ze v souCasné dobé lékafské genetice ne-
hrozi zneuziti tak tragické, jako z nadeho pohledu v davné
minulosti, nicméné ¢elime zavazné diskreditaci oboru
a jeho medicinskych aplikaci.

K diskreditaci oboru dochazi pfedevSim v oblasti ko-
mercné nabizenych genetickych sluzeb, které napf. posky-
tuji vySetfeni paternity bez souhlasu vSech zucastnénych
osob (tzv. anonymni testovani otcovstvi). Dokonce se
v posledni dobé objevuiji i firmy, které nabizeji dospélym a
také détem tzv. prediktivni genetické vySetfeni. Tyto labora-
tofe proklamuji, ze na zakladé DNA analyzy za uplatu
10 00020 000 K¢ jsou schopny stanovit nachylnost k vice
nez 20 Casto se vyskytujicim multifaktoridlnim onemocné-
nim dospélého véku, a tak upozornit klienta a jeho smluv-
niho lékafe na mozna preventivni opatfeni jak onemocné-
nim predchazet.

Zodpoveédnost, nikoli strach z konkurence nas vede
k argumentaci proti takovym aktivitdm, a to nejen z hlediska
odborné védeckého, ale i etického. Komerénim aktivitam
nelze upfit jistou davku odborného pohledu, nicméné jde o
obchodni zkresleni naSich sou€asnych znalosti tak, ze za-
mi¢uji zasadni nejistoty, kieré v dané oblasti nebyly dosud
uspokojivé vyreSeny. Proto nedovoluji odpovédnym pra-
covnikiim takové sluzby nabizet v rdmci standardni sité stat-
nich a soukromych genetickych pracoviét v Ceské republi-
ce (viz téz New England Journal of Medicine, 358; 2,
www.nejm.org January 10, 2008).

Vliv genetickych faktort na rozvoj multifaktorialnich cho-
rob dospélého véku (napf. diabetes, hypertenze, kardio-
vaskularni onemocnéni) se podle soucasnych znalosti po-
hybuje v fadu jednotek procent. Zavadgjici interpretace
vysledku mulze vySetfované iatrogenizovat neodtvodné-
nymi obavami, nebo naopak faleSné uklidnit a vést k vyssi
nachylnosti k rizikovym aktivitam, jako je napft. koufeni atd.
Kromé toho je tfeba zdlraznit fakt, Ze publikované studie

byly provedeny na rldznych populacich a pro nasi ¢eskou
populaci zatim obdobné studie neexistu;ji.

V této souvislosti je potieba zdlraznit, ze spravna zivo-
tosprava je zasadni pro prevenci onemocnéni dospélého
véku. Hodnotit Zivotni styl a rodinnou anamnézu a na tomto
zékladé indikovat odborné genetické testovani i navrhovat
zésadni zmény Zzivotniho stylu i preventivni sledovani, je
ukolem kazdého lékare. To jsou obecné moznosti skute¢né
efektivni ochrany zdravi populace, v praxi dosud nepouzi-
vané v zadoucim rozsahu.

Dal$im dlvodem naSich obav je skute¢nost, Ze uve-
dené laboratofe mohou existovat na zakladé pouhého
zapisu v obchodnim rejstfiku, nebot zatim nejde o va-
zanou ¢innost, a tedy neexistuje nejmensi zaruka kva-
lity jejich prace. Naopak standardni genetické labora-
tofe podrobujici se externim kontrolam kvality a operujici
podle standardnich etickych a medicinskych pravidel
jsou uvedeny v pravidelné aktualizované databazi
(http://www.uhkt.cz/nrl/db).

Genetické testovani (tj. vySetfeni na urovni DNA), které
skute¢né muze odhalit rizika nékterych geneticky podmi-
nénych onemocnéni, je dnes rutinné provadéno a hrazeno
pojistovnami na odbornych genetickych pracovistich (stat-
nich a soukromych), ktera k tomu maji pozadovanou a kon-
trolovanou kvalifikaci. Jedna o testovani klinicky vyznam-
nych rizik pro pacienta/klienta, proto je provazeno
genetickym poradenstvim, tj. velmi podrobnou konzultaci
vySetfovanych s klinickym genetikem. Klinicky genetik ma
za ukol diagnostikovat mozné dédi¢né riziko, kvalifikovat
jeho uroven a navrhovat mozné pfiCiny a moznosti gene-
tického testovani. Je si védom velkych limitaci, které gene-
tické testovani v dnesni dobé ma, coz pacientlim/klientim
nalezité vysvétluje. Vysledkem vzajemné komunikace mezi
klinickym genetikem a pacientem je podepsany informo-
vany souhlas pacienta s genetickym testovanim a jeho
moznymi disledky. Tento postup je disledné dodrzovan ve
vSech vyspélych statech Evropské unie a v USA, kde je
lékarska genetika chapana a uznana jako samostatny Kli-
nicky obor. Teprve po podepsani informovaného souhlasu
se na oddélenich/ustavech |ékafské genetiky provadi od-
borny odbér tkané, extrakce DNA a jeji daldi vySetieni. Je
zaruCena autenticita vzorku, jeho okamzité zpracovani
a zejména zajisténi vzorku, respektive vysledku testovani
pfed zneuzitim.

Naopak komeréni laboratofe pacientim/klientlim éasto
posilaji kity, slouzici ke stéru bunék z dutiny ustni pro ex-
trakci DNA a dal$i zpracovani. Stér si pacient/klient provadi
vétSinou sam, vzorek pak pos$le poStou do pfislusné ko-
meréni laboratofe. Neni tfeba zdUrazriovat moznosti ne-
chténych, nebo i chténych zamén (ze strany vySetfovanych)
vzorkl, nekontrolovatelnost pfepravy i moznosti neoprav-
néného pouziti/zneuziti vzorku.
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Daldim vyznamnym krokem u genetického testovani je
interpretace vysledkd a informovani pacientl o nich, pfeji-
-li si to. Je to opét krok patfici do rukou klinického genetika
s prislusnym vzdélanim a specifickymi komunikativnimi
zkuSenostmi. Toto je opét krok, ktery neni komerénimi labo-
ratofemi napliiovan. Interpretaci namnoze ponechavaji
v rukou oSetfujicich lékar(i, véetné smluvnich obvodnich
nebo rodinnych, bez specializované erudice a dostatec-
nych zkuSenosti v 1ékafské genetice, které interpretace vy-
sledkll genetického testovani vyZzaduje. Nejedna se o sni-
zovani ulohy o$etfujicich Iékafl, spiSe zduraznéni ukold
klinického genetika, respektive zdlraznéni bezproblémo-
vé spoluprace mezi klinikem a genetikem.

Predikce zavaznych genetickych rizik u monogenné
podminénych onemocnéni by méla zlstat v kompetenci
genetickych pracovist, s nepodkrocitelnym personalnim
vybavenim a profesni expertizou, ktera jsou optimalné akre-
ditovana a spliuji tak vSechny pfedpoklady pro spravnou
lékafskou a laboratorni praxi.

Dispozice k riznym nadorim, pfedevsim nadordm prsu,
vajecniku, tlustého stfeva, melanomdm, ale i vzacné nado-
rové syndromy se dnes rutinné testuji (pfehled ziskate
v supplementu Klinické onkologie 1/2007 — Hereditarni
nadorové syndromy, www.linkos.cz) s pfislusnym genetic-
kym poradenstvim klinického genetika pfed testovanim
i po ném. Jedna se o velmi dilezity proces, ktery zajistuje
rizik, prevence, ale i limitace testovani. A tyto limitace nelze
podcenovat. Limitace byly bohuzel podcenény napf.
i vdennim tisku, kde Mlada fronta Dnes v ¢lanku z 1. 12.
2007 ,Ukaz mi svou DNA a ja ti feknu...“ na strané C1 popi-
suje na obrazku testovani BRCA1 genu pro zavaznou mo-
nogenni predispozici k nadoriim prsu (vajeénika, ale i ji-
nych malignit). Mystifikuje vefejnost, nebot uvadi, ze
normalni gen BRCA1 znamena, ze klient/klientka nema
zvy$ené riziko nadorll prsu a prostaty. Tento zavér maze
zésadnim zplUsobem poskodit mnoho jedincli, ktefi se ne-
chaji komeréni firmou bez dostate¢né kvalifikace a klinic-
kého zazemi testovat. Negativni test BRCA1 genu nezajis-
ti, ze neexistuje vysSi riziko s nim spojenych onemocnéni.
Pokud budeme podobnym (komeréné zkreslenym) zpliso-
bem klamat vefejnost a podavat ji neuplné a nepravdivé
informace, budeme ji nejen Skodit, ale budeme i diskredi-
tovat pozitivni a védecky podlozené medicinské vystupy
lékarské genetiky.

Znacné rozporuplné je prediktivni testovani nabizené
komer¢nimi firmami i z etického hlediska. V ramci veskeré
zdravotni péce by mély byt zachovavany Ctyfi zakladni prin-
cipy lékarské etiky, kterymi jsou: beneficence (konani pro
dobro a prospéch pacienta), nonmaleficence (nepo$kozo-
vani pacienta), autonomie (pravo na svobodné rozhodo-
vani) a spravedinost. Velmi diskutabilni je pfinos komeréné
nabizenych testd pro jednotlivce, ¢imz je evidentné poru-
Sovano pravidlo beneficience. Tyto testy tak, jak bylo uve-
deno, maji znacné limitace a navic nelze na zakladé dopo-
sud provedenych studiich vyvodit z jejich vysledkud
jednoznacné klinické zavéry. Dvojnasob plati otazka bene-
ficence pfi testovani chorob, u kterych neni doposud zna-
ma ani mozna ucinna prevence a lé¢ba (napf. Alzheimero-
va choroba).

Komeréné nabizené genetické testy jsou i v rozporu
s pravidlem nonmaleficience. Néktera rizika prediktivniho
genetického testovani, jako jsou rizika psychologicka, so-
cialni a finan¢ni, nejsou bezprostfedné zfejma, ale byla
prokézana fadou zahrani¢nich studii. Mezi hlavni psycho-
socialni rizika patfi: pocit viny, stres, uzkost, narusena se-

beucta, socialni stigmatizace, diskriminace ze strany pojis-
toven a zaméstnavatele. Prediktivni genetické testy mohou
také zcela narusit dynamiku rodiny a rozdélit jeji ¢leny na
zdravé a ,nemocné”. Samostatnym tématem je i komunika-
ce v rodiné, informovani blizkych a vzdalenych pfibuznych
o vysledku testu a jeho dusledcich. VSechna tato rizika se
vyskytuji i pfi prediktivnich genetickych testech
v soucasnosti nabizenych na specializovanych genetickych
pracovistich. Zde o této problematice podrobné diskutuje
s pacienty/klienty odborné vySkoleny profesional — klinicky
genetik. Ten je zaroven schopen doporucit i dal$i odbornou
péci psychologa, nebo pfipadné pfedat kontakty na svépo-
mocné organizace a podpurné skupiny. DalSim problémem
v budoucnosti zfejmé budou i narlstajici finanéni naroky
kladené ve zdravotnictvi na pacienty (cena komeréniho
prediktivniho testovani).

Jednim z dal$ich nutnych predpokladd genetického tes-
tovani je zachovani absolutni ddvérnosti ziskanych dat.
Tento aspekt je na specializovanych genetickych pracovis-
tich disledné oSetfen a kontrolovan.

V8echny vySe uvedené etické problémy komeréné na-
bizeného prediktivniho genetického testovani exponenci-
alné nardstaji v pfipadé testovani déti. To odporuje vSéem
oficidlnim stanovisklm zahranié¢nich Spole¢nosti Iékarské
genetiky. Evropska spole€nost Iékafské genetiky (ESHG)
i OECD a Evropska komise jednozna¢né doporuCuji pre-
diktivni genetické testovani déti odsunout do véku, kdy je
pacient schopen pochopit aspekty genetického testovani
a svobodné se rozhodnout, zda si testovani preje. Vyjimku
tvofi pouze onemocnéni s nastupem v détském véku nebo
ta onemocnéni, u kterych je znamy vliv ¢asného zahajeni
ucinné prevence ¢&i Ié¢by. Divodem doporucéeni ESHG je
C¢asové omezena autonomie nezletilych (do adolescence
¢i 18 let), kdy za né pIné rozhoduiji jejich zakonni zastupci.
To mlZze vést k diskriminaci (pozitivni i negativni) v rdmci
rodiny, kterd se mlze projevit hyperprotektivitou nebo nao-
pak nezajmem rodi¢li, vedouci az k ovliviiovani takovych
zavaznych rozhodnuti, jako je vybér Zivotni profese, zajmu
(sporty) atd. Dalsim divodem proti je i neschopnost nezle-
tilych kontrolovat zachovani divérnosti dat ziskanych ge-
netickym testovanim. Zde existuje riziko celozivotni psy-
chické a socialni stigmatizace na zakladé poruseni
davérnosti a v disledku Spatné interpretace vysledk( (ucho-
vavani vysledk( v dokumentaci détského lékare bez zajis-
téni omezeného pfistupu, pfipadné jejich pfetlumoceni vzdé-
lavacim zafizenim, ustni Sifeni rodi¢i v ramci rodiny atd).
V8echny tyto dlvody jednoznaéné hovofi proti prediktivni-
mu testovani nezletilych.

Technické mozZnosti genetického testovani jsou
v dnesni dobé pomérné pokrocilé a neni problém testo-
vat varianty rtznych gend rychle a spolehlivé. Pokud vzni-
kaji firmy, které nabizeji genetické testovani pro medi-
cinské ucely, mély by splfiovat zakladni kvalitativni
kritéria, ktera jsou v nasi republice i v zahrani¢i pozado-
vana. V nové schvalovaném Zakoné o zdravotni péci jsou
v paragrafu 37 jasné stanoveny podminky, jak ma byt
testovani provadéno. Genetické poradenstvi, informova-
ny souhlas, a zafizeni schvalena uréenymi organy jsou
nutnym predpokladem ke kvalitnim sluzbdm. Onemoc-
néni s multifatorialni etiologii nelze predikovat pomoci
simplifikovanych genetickych testd s omezenou vypo-
védni hodnotou.

Je vSak dulezité, aby se prevenci téchto chorob medici-
na vénovala a vyuzila vSech v nynéjsi dobé dostupnych
a relevantnich moznosti, a to i genetickych testu, které maji
klinicky vyznam.
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