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Wreszcie podsumowując badania gene-
tyczne nad katatonią, należy wspomnieć iż
znaleziono jej rodzinne uwarunkowanie
związane ze sprzężeniem na chromoso-
mie 15q15 i na chromosomie 22qtel.

Zalecane piśmiennictwo
1. Fink M, Taylor MA. Catatonia: subtype or syndro-

me in DSM? Am J Psychiatry. 2006163(11):1875-1876.
2. Barnes MP, Saunders M, Walls TJ, et al. The syn-

drome of Karl Ludwig Kahlbaum. J Neurol Neurosurg
Psychiatry. 1986;49(9):991-996.

3. Cottencin O, Danel T, Goudemand M, et al. Cata-
tonia recognition and treatment. Med Sci Monit.
2009;15(8):CS129-131.

4. Stöber G, Kohlmann B, Iekiera M, et al. Systematic
mutation analysis of KIAA0767 and KIAA1646 in
chromosome 22q-linked periodic catatonia. BMC
Psychiatry. 2005;5:36.

27_34_caroll_2:Layout 1 2010-08-17 10:21 Page 34

Tom 7, Nr 4, 2010 • Psychiatria po Dyplomie 35

Wprowadzenie
Minęło ponad 60 lat od wprowadzenia le-

ków przeciwdepresyjnych do praktyki klinicz-
nej. Obecnie należą one do najczęściej prze-
pisywanych leków. Mimo dużej liczby
dostępnych leków i najnowszych postępów
w ich opracowywaniu zmienność osobnicza
zakresie reakcji na leczenie, dawek terapeutycz-
nych i profilu działań niepożądanych jest
ogromna. Całkowitą remisję objawów choro-
by przy pierwszej próbie leczenia osiąga tyl-
ko 35-45% chorych na depresję.1 Zmienność
reakcji na leki ma charakter złożony i zależy
od wielu czynników. Należą do nich: stosowa-
nie innych leków, wiek, płeć, czynność wątroby
i nerek, schorzenia towarzyszące, stan odżywie-
nia, stosowanie substancji psychoaktywnych
i czynniki genetyczne.2 Wyboru właściwego
leku dokonuje się najczęściej metodą prób
i błędów z uwzględnieniem tych czynników.
Czas do uzyskania maksymalnej reakcji tera-

peutycznej może wydłużyć się do 12 tygodni.
Takie przedłużające się oczekiwanie na po-
prawę przyczynia się do istotnie częstszego
występowania powikłań i śmiertelności w prze-
biegu zaburzeń depresyjnych. Przeprowadza-
nie badań farmakogenetycznych stwarza no-
wą możliwość skrócenia czasu do uzyskania
reakcji na leczenie i remisji, jak również
zmniejszenia prawdopodobieństwa potencjal-
nych działań niepożądanych.

Ostatnie postępy w badaniach farmakoge-
netycznych umożliwiają skuteczniejsze i bar-
dziej efektywne leczenie zaburzeń nastroju,
których leczenie w osrodkach klinicznych
okazało się trudne. W ciągu ostatnich 7 lat
możliwe stało się rutynowe genotypowanie
służące do wykrywania odmian genetycznych
genów kodujących białka wpływające na neu-
roprzekaźnictwo serotoninergiczne i noradre-
nergiczne, a także enzymy metabolizujące le-
ki, mające znaczenie w metabolizmie wielu
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• Mija przeciętnie 10 lat od kiedy
istotne z medycznego punktu
widzenia postępy
biotechnologiczne zostają
wykorzystane lub przełożone
na rutynową praktykę medyczną.

• Badania farmakogenetyczne
stanowią ogromny postęp
w psychiatrii translacyjnej;
powodem ich wykorzystywanie jest
dążenie do zindywidualizowanego
leczenia.

• Bariery, które należy pokonać, są
wieloczynnikowe i złożone;
akceptację kliniczną ułatwi
dostarczenie lekarzom głębszej
wiedzy.

• Obecnie nowym narzędziem
służącym do wprowadzania
wyników badań do praktyki
klinicznej w psychiatrii są badania
farmakogenetyczne dostarczające
wyczerpujących sprawozdań
zawierających wytyczne kliniczne.
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leków psychotropowych, w tym przeciwde-
presyjnych.3 Obecnie w warunkach klinicz-
nych możliwe jest genotypowanie enzymów
metabolizujących leki wchodzących w skład
cytochromu P450 (CYP), jak 2D6, 2C19
i 1A2, oraz genu transportera serotoniny i re-
ceptorów 5-HT2A i 5-HT2C. Jasno zdefiniowa-
no również wskazania do wykonywania tego
rodzaju badań.4 Badania farmakogenetyczne
znajdują zastosowanie w przewidywaniu po-
tencjalnych działań niepożądanych, wrażliwo-
ści receptorowej i możliwych interakcji leko-
wych. W obecnej formie nie pozwalają na
jednoznaczne prognozowanie reakcji lub re-
misji w wyniku stosowania konkretnego le-
ku. Nie zawsze umożliwiają również progno-
zowanie wszystkich działań niepożądanych,
które mogą wystąpić u danego pacjenta.

W procesie popularyzowania nowych me-
tod podstawowe znaczenie ma rzetelność ge-
notypowania, dostęp do badań i przydat-
ność interpretacji wyników badań. Proces
ten obejmuje akceptację, wprowadzenie
i właściwe wykorzystywanie badań genetycz-
nych w ośrodkach klinicznych. Szacowano,
że przejście od odkrycia nowej technologii
mającej praktyczne zastosowania do jej ruty-
nowego wykorzystywania w ośrodkach kli-
nicznych przeważnie zajmuje dekadę. To
opóźnienie jest wyzwaniem przy wprowadza-
niu ważnych nowych technologii.

Wykorzystywanie badań genetycznych
do poprawy skuteczności leków psychotro-
powych jest jasnym przykładem psychiatrii
translacyjnej. Biorąc pod uwagę potencjalne
korzyści z badań farmakogenetycznych, bar-
dzo ważne jest przeanalizowanie barier, któ-
re mogą wpływać na proces ich wdrażania
do praktyki klinicznej.5

Problemy związane z wprowadzaniem wy-
ników badań farmakogenetycznych do prak-
tyki klinicznej często wynikają z przesunięcia
tych badań z akademickich ośrodków medycz-
nych również do ośrodków lokalnych.
Po omówieniu pojęć będących integralnym
elementem medycyny translacyjnej przedysku-
towano trudności związane z wprowadzaniem
w życie osiągnięć naukowych. Zilustrowano to
opisem projektu pilotażowego, opracowanego
specjalnie do rozwiązania tego problemu.
W badaniu oceniano wprowadzanie badań far-
makogenetycznych w dwóch różnych ośrod-
kach psychiatrii środowiskowej i opisano lekcje
wynikające z tego doświadczenia.

Psychiatria translacyjna,
medycyna zindywidualizowana
i wprowadzanie osiągnięć
naukowych

Ostatnie postępy w dziedzinie biotechno-
logii, bioinformatyki i badanie pacjentów
z codziennej praktyki wpłynęły na poprawę
zrozumienia biologicznych uwarunkowań de-

presji, a także podstaw jej leczenia. Pełna
analiza ludzkiego genomu stała się przeło-
mowym wydarzeniem, do którego doszło
na początku nowego milenium. Następnie
dokonano technologicznego postępów se-
kwencjonowaniu genów, a także w dziedzi-
nie genomiki czynnościowej, proteomiki, me-
tabolomiki i epigenetyki. Rozwój technologii
neuroobrazowania czynnościowego umożli-
wił jeszcze bardziej precyzyjne definiowanie
biologicznych czynników podatności. Do in-
nych osiągnięć należy dokumentowanie neu-
roplastyczności mózgu, powiększający się ar-
senał substancji psychofarmakologicznych
o jeszcze bardziej swoistych punktach uchwy-
tu oraz położenie większego nacisku na kry-
tyczną analizę dostępnych badań dotyczą-
cych skuteczności leczenia, wykorzystujących
metodologię opartą na dowodach. Dodatko-
wo wprowadzenie bardziej kreatywnych sche-
matów badań, uwzględniających pacjentów
spotykanych w codziennej praktyce, którzy
często nie byli włączani do badań opartych
na tradycyjnych schematach, pomaga w prak-
tycznym wykorzystaniu wyników wielu
współczesnych badań.

W połączeniu ze społecznymi ruchami
w polityce, ekonomią i oczekiwaniami kultu-
rowymi, te liczne postępy stwarzają obietni-
cę zrobienia kroku do przodu w praktyce
medycznej, od działania przede wszystkim
w reakcji na chorobę do bardziej aktywnego
podejścia polegającego na zapobieganiu
i świadomym leczeniu. Jako medycynę trans-
lacyjną zaczynamy określać proces opierający
się na dwukierunkowej komunikacji i sku-
tecznym przekazywaniu klinicystom nowych
technologii przez naukowców.6 W odniesie-
niu do pacjentów leczonych z powodu zabu-
rzeń psychicznych proces ten nosi nazwę psy-
chiatrii translacyjnej.

Wykorzystywanie informacji o genotypie
do wyboru leczenia szczególnie odpowied-
niego dla danego pacjenta nosi obecnie na-
zwę medycyny zindywidualizowanej.7 Jej osta-
tecznym celem jest identyfikowanie osób,
które są zagrożone procesem patofizjologicz-
nym i zapobieganie wystąpieniu objawów te-
go procesu. Ponieważ podstawy teoretyczne
takiego podejścia nadal nie są dobrze rozwi-
nięte, wytyczane obecnie cele to: opóźnienie,
zatrzymanie i w końcu odwrócenie procesu
patologicznego. Badania implementacyjne
polegają na ocenie metod wspomagania wy-
korzystania wyników badań opartych na do-
wodach do rutynowej praktyki w celu popra-
wy jakości i skuteczności ochrony zdrowia
i leczenia.8 Wyzwaniem dla wprowadzania in-
nowacyjnych technologii opartych na dowo-
dach jest dopasowanie właściwej technologii
do właściwej osoby i jej wykorzystanie w od-
powiedni sposób w celu osiągnięcia celów
klinicznych zdefiniowanych wspólnie przez
lekarza i pacjenta.

Przeszkody w skutecznym
wprowadzaniu w życie

Rozwijanie medycyny opartej na farma-
kogenetyce w ośrodkach klinicznych jest
procesem złożonym, który napotyka wiele
trudności. Na styku badań naukowych
i praktyki klinicznej spotyka się różne barie-
ry, które zaburzają dwukierunkowość odkry-
cia i komunikację. Najważniejszą z nich jest
bariera komunikacyjna między badaczami
a klinicystami. Na przeszkody w komunika-
cji wpływają czynniki pragmatyczne, ekono-
miczne, ideologiczne, informacyjne i szkole-
niowe.9 McGovern i wsp.10 podkreślali
znaczenie komunikacji interdyscyplinarnej
między klinicystami, administratorami, urzę-
dami i badaczami. Do tej listy należy dodać
wpływ pacjentów.

W celu pokonania tej bariery konieczne
jest innowacyjne i elastyczne myślenie. Nie-
odzowny jest dialog między klinicystami i ba-
daczami. Takie przejście od etapu innowacji
do organizacji zależy od czynników wymie-
nionych przez McGoverna i wsp.10 Mittman
opisał wpływ tych dynamicznych czynników
na leczenie, posługując się przykładem ela-
stycznych wsporników reprezentujących zna-
czenia, poparcie, czynniki intelektualne, prze-
pisy, czynniki ekonomiczne, wpływy
ideologiczne, tradycję, szkolenia, oddziaływa-
nia społeczne, które podtrzymują betonowy
blok odzwierciedlającym nowoczesny proto-
kół terapeutyczny (Willinbring M, informa-
cja ustne, grudzień 2007). Przemiany w lecze-
niu wykorzystujące nowe odkrycia naukowe
wymagają dynamicznego systemu.

Prochaska i Di Clemente11 opisują, w jaki
sposób lekarze i pacjenci uczestniczą w tym
procesie przemian. Jest zapotrzebowanie
na klinicystów-badaczy, którzy mogliby wy-
pełnić luki razem ze swoimi kolegami bada-
czami. Również naukowcy uprawiajacy nauki
podstawowe powinni być nagradzani za ini-
cjatywy ułatwiające komunikację kliniczną.
Klinicyści, często przeciążeni codziennymi
zadaniami, powinni otrzymywać dobrej jako-
ści, ale zwięzłe dane naukowe umożliwiające
wprowadzanie skutecznych zmian. W końcu,
wykorzystywanie wskazówek opartych na do-
wodach, identyfikowanie właściwych parame-
trów oceny wyników oraz wyodrębnienie luk
wraz z pętlami sprzężeń zwrotnych może
skutecznie poprawić dostępność leczenia.

Badania
psychofarmakogenetyczne:
problemy związane
z wprowadzaniem w życie

Chociaż wykonywanie badań psychofar-
makogenetycznych staje się coraz bardziej
powszechne w ośrodkach akademickich
i ośrodkach medycznych trzeciego stopnia
referencyjności, ich stosowanie w praktyce
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klinicznej nadal nie jest rutynowe. Podobnie
jak w przypadku innych nowych technolo-
gii, ważne jest rozważenie problemów etycz-
nych.5 W opublikowanym niedawno arty-
kule wykorzystującym kliniczny przykład
z dziedziny onkologii wykazano różnice
w wynikach leczenia chorego w zależności
od dostępu do badań. Zidentyfikowano rów-
nież nierówności systemu ochrony zdrowia
wpływające negatywnie na dostęp do badań.12
Nie ma prostej ścieżki, która prowadziłaby
od nowej technologii do zmiany systemu
przekonań lekarzy. Jest to zbyt skomplikowa-
ny proces, który nie ma własnego wzorca
przebiegu. Aby zapewnić dostępność nowych
usług, trzeba rozwiązać ważne problemy, ta-
kie jak określenie trafności, opracowanie od-
powiednich przepisów regulacyjnych i ustale-
nie zasad refundacji.13-21

Najważniejsze problemy przedstawiono
w tabeli. Podejmowane są próby ich rozwią-
zywania. W badaniu finansowanym przez
Pharmacogenetics Research Network w ra-
mach National Institute of General Medical
Sciences definiowane są praktyki farmakoge-
netyczne mające zastosowanie w leczeniu
konkretnych chorób. Lepsza komunikacja
i współpraca między osobami decydującymi
o finansowaniu na różnych poziomach wraz
ze sprzyjającą polityką społeczną prowadzi
do lepszego uprawomocniania wyników ba-
dań, opracowywania dobrych metod oceny
stosunku skuteczności do kosztów, opraco-
wywania wskazówek klinicznych dotyczących
wykorzystania badań w praktyce klinicznej
i tworzenia odpowiednich standardów ich
wykonywania.

Jednym z celów tego artykułu jest skupie-
nie się na popularyzowaniu się nowości
w praktyce klinicznej. Autorzy omawiają
szczególnie wprowadzenie badań farmako-
gentycznych w dwóch ośrodkach środowi-
skowych. Dyskusja koncentruje się na tych
problemach, z którymi najbardziej bezpo-
średnio spotyka się lekarz pierwszego kon-
taktu. W oświadczeniu22 wydanym przez
Konsorcjum Farmakogenetyki w Wielkiej
Brytanii stwierdzono, że:

„Być może pojedynczym czynnikiem, który najsil-
niej wpływa na przenoszenie osiagnięć farmako-
genomiki do praktyki klinicznej i tempa, w jakim
to następuje, będzie wiedza i akceptacja lekarzy.
Badania wykazują, że wielu lekarzy nie posiada
podstawowej wiedzy na temat genetyki i często nie
bierze pod uwagę dostępnych informacji na temat
leków.”22

Z badań empirycznych jasno wynika, że
skuteczna zmiana postępowania w ustalo-
nej praktyce medycznej będzie wymagać
poszerzania wiedzy lekarzy.23 Potrzebne bę-
dzie jednak coś więcej niż tylko wprowadza-
nie nowych informacji. Zmiana postępowa-
nia w każdym ośrodku klinicznym wymaga
co najmniej trzech etapów poznawczych.

Po pierwsze, niezbędna jest gotowość do
uznania, że można rozwiązać problem lub
poprawić istniejącą sytuację. Po drugie, ko-
nieczna jest świadomość sposobów, za po-
mocy których może dokonać się zmiana.
Po trzecie, należy być przekonanym, że jed-
nostka lub system może dokonać tej zmia-
ny. Do spełnienia tych warunków potrzebna
jest edukacja lekarzy i pacjentów. Niezbędne
będzie przyjęcie zasad wykonywania badań
i interpretacji ich wyników, a także odpo-
wiednich inicjatyw badawczych. Ze względu
na presję czasu, pod jaką znajdują się leka-
rze pierwszego kontaktu, konieczne będzie
uproszczenie sposobów przekazywania in-
formacji. Jedną z możliwości jest zaangażo-
wanie pośredniczącego zespołu z instytucji
akademickiej, który może zaprezentować ak-
tualne informacje i ocenić rezultaty wprowa-
dzania badań. Zespół może również monito-
rować związane z tym procesem parametry
oceny jakości, w tym satysfakcję pacjentów
i jakość życia.

Wprowadzanie badań
psychofarmakogenetycznych
do psychiatrycznej praktyki
klinicznej: projekt pilotażowy

Obecnie trwa badanie opracowane w ce-
lu wprowadzania badań farmakogenetycz-
nych w dwóch klinicznych ośrodkach psy-
chiatrycznych. Ciągle gromadzone są dane.
W badaniu wykorzystywany jest panel obej-
mujący pięć genów: trzy geny dla enzymów
metabolizujących leki wchodzące w skład

cytochromu P450, a także geny transporte-
ra serotoniny i receptora dla serotoniny 2A.
Uzyskane w ramach tego panelu wyniki pod-
sumowano w formacie zaprojektowanym tak,
aby dostarczyć lekarzom przydatnych infor-
macji klinicznych. Omówiono to, czego
z punktu widzenia lekarza i pacjenta obec-
nie można, a czego nie można oczekiwać
od tych badań. Ważne, aby zauważyć, że ba-
dania nie pozwalają jednoznacznie przewi-
dzieć reakcji czy remisji i mogą nie w pełni
prognozować indywidualny profil działań
niepożądanych leków psychotropowych czy
innych. Wyniki badań farmakogenetycznych
dostarczają raczej informacji ukierunkowują-
cych lekarza przy wyborze leku psychotro-
powego, który prawdopodobnie okaże się
dobrze tolerowany przez pacjenta i zminima-
lizuje ryzyko niekorzystnych interakcji leko-
wych, a także skróci czas dobierania właściwe-
go leku metodą prób i błędów.

Do tego badania wybrano dwa całkiem
odmienne pod względem strukturalnym
ośrodki kliniczne. Obsługiwały one pacjentów
z dwóch różnych grup psychospołecznych
i etnicznych. W pierwszym ośrodku stosowa-
no przede wszystkim interwencje psychofar-
makologiczne. W drugim ośrodku stosowa-
no równolegle leczenie farmakologiczne
i psychoterapię. Zajmowano się tam popula-
cją zróżnicowaną pod względem etnicznym.
Największą wartością każdego programu był
ciągły kontakt z klinicystami. W obydwu
ośrodkach badania proponowano jako po-
czątkowy etap oceny ich funkcjonowanie
„w ramach zwykłej praktyki”. Badania prze-

TaBela
Najważniejsze problemy z wprowadzaniem w życie odkryć naukowych

1. Standaryzacja, ocena rzetelności i trafności badania pacjentów różnego pochodzenia w celu
umożliwienia dokładniejszej interpretacji wyników badań.

2. Kliniczna ocena badań określających stosunek skuteczności do kosztów.

3. Opracowanie środków ostrożności zapewniających poufność wyników badań zawartych
w elektronicznej dokumentacji medycznej.

4. Jednoznaczne przepisy dotyczące technik genotypowania.

5. Opracowanie wskazówek klinicznych na podstawie najlepszych dowodów, z uwzględnieniem
zmienności epigenetycznej.

6. Zwiększanie dostępności badań (niezależnie od systemu gromadzenia genotypów).

7. Szybka dostępność wyników badań.

8. Bogata interpretacja wyników badań dla lekarzy i pacjentów.

9. Dostępność badań o ustalonych wytycznych dotyczących refundacji w ramach ubezpieczenia.

10. Informacje dotyczące dostępności tych technik oraz metod dostępu do nich.

11. Właściwa edukacja lekarza dotycząca biologicznego uzasadnienia wykonywania badań
farmakogenetycznych.

12. Zrozumienie zmian technologicznych i rozwojowych.

13. Problemy logistyczne związane z praktycznymi aspektami badań.

14. Problemy wynikające z konieczności poświęcenia dodatkowego czasu na przedstawienie
chorym nowej technologii.

15. Obawa pacjenta związana z badaniami genetycznymi.

16. Wpływ nierówności systemu opieki zdrowotnej ograniczających dostęp do badań.
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leków psychotropowych, w tym przeciwde-
presyjnych.3 Obecnie w warunkach klinicz-
nych możliwe jest genotypowanie enzymów
metabolizujących leki wchodzących w skład
cytochromu P450 (CYP), jak 2D6, 2C19
i 1A2, oraz genu transportera serotoniny i re-
ceptorów 5-HT2A i 5-HT2C. Jasno zdefiniowa-
no również wskazania do wykonywania tego
rodzaju badań.4 Badania farmakogenetyczne
znajdują zastosowanie w przewidywaniu po-
tencjalnych działań niepożądanych, wrażliwo-
ści receptorowej i możliwych interakcji leko-
wych. W obecnej formie nie pozwalają na
jednoznaczne prognozowanie reakcji lub re-
misji w wyniku stosowania konkretnego le-
ku. Nie zawsze umożliwiają również progno-
zowanie wszystkich działań niepożądanych,
które mogą wystąpić u danego pacjenta.

W procesie popularyzowania nowych me-
tod podstawowe znaczenie ma rzetelność ge-
notypowania, dostęp do badań i przydat-
ność interpretacji wyników badań. Proces
ten obejmuje akceptację, wprowadzenie
i właściwe wykorzystywanie badań genetycz-
nych w ośrodkach klinicznych. Szacowano,
że przejście od odkrycia nowej technologii
mającej praktyczne zastosowania do jej ruty-
nowego wykorzystywania w ośrodkach kli-
nicznych przeważnie zajmuje dekadę. To
opóźnienie jest wyzwaniem przy wprowadza-
niu ważnych nowych technologii.

Wykorzystywanie badań genetycznych
do poprawy skuteczności leków psychotro-
powych jest jasnym przykładem psychiatrii
translacyjnej. Biorąc pod uwagę potencjalne
korzyści z badań farmakogenetycznych, bar-
dzo ważne jest przeanalizowanie barier, któ-
re mogą wpływać na proces ich wdrażania
do praktyki klinicznej.5

Problemy związane z wprowadzaniem wy-
ników badań farmakogenetycznych do prak-
tyki klinicznej często wynikają z przesunięcia
tych badań z akademickich ośrodków medycz-
nych również do ośrodków lokalnych.
Po omówieniu pojęć będących integralnym
elementem medycyny translacyjnej przedysku-
towano trudności związane z wprowadzaniem
w życie osiągnięć naukowych. Zilustrowano to
opisem projektu pilotażowego, opracowanego
specjalnie do rozwiązania tego problemu.
W badaniu oceniano wprowadzanie badań far-
makogenetycznych w dwóch różnych ośrod-
kach psychiatrii środowiskowej i opisano lekcje
wynikające z tego doświadczenia.

Psychiatria translacyjna,
medycyna zindywidualizowana
i wprowadzanie osiągnięć
naukowych

Ostatnie postępy w dziedzinie biotechno-
logii, bioinformatyki i badanie pacjentów
z codziennej praktyki wpłynęły na poprawę
zrozumienia biologicznych uwarunkowań de-

presji, a także podstaw jej leczenia. Pełna
analiza ludzkiego genomu stała się przeło-
mowym wydarzeniem, do którego doszło
na początku nowego milenium. Następnie
dokonano technologicznego postępów se-
kwencjonowaniu genów, a także w dziedzi-
nie genomiki czynnościowej, proteomiki, me-
tabolomiki i epigenetyki. Rozwój technologii
neuroobrazowania czynnościowego umożli-
wił jeszcze bardziej precyzyjne definiowanie
biologicznych czynników podatności. Do in-
nych osiągnięć należy dokumentowanie neu-
roplastyczności mózgu, powiększający się ar-
senał substancji psychofarmakologicznych
o jeszcze bardziej swoistych punktach uchwy-
tu oraz położenie większego nacisku na kry-
tyczną analizę dostępnych badań dotyczą-
cych skuteczności leczenia, wykorzystujących
metodologię opartą na dowodach. Dodatko-
wo wprowadzenie bardziej kreatywnych sche-
matów badań, uwzględniających pacjentów
spotykanych w codziennej praktyce, którzy
często nie byli włączani do badań opartych
na tradycyjnych schematach, pomaga w prak-
tycznym wykorzystaniu wyników wielu
współczesnych badań.

W połączeniu ze społecznymi ruchami
w polityce, ekonomią i oczekiwaniami kultu-
rowymi, te liczne postępy stwarzają obietni-
cę zrobienia kroku do przodu w praktyce
medycznej, od działania przede wszystkim
w reakcji na chorobę do bardziej aktywnego
podejścia polegającego na zapobieganiu
i świadomym leczeniu. Jako medycynę trans-
lacyjną zaczynamy określać proces opierający
się na dwukierunkowej komunikacji i sku-
tecznym przekazywaniu klinicystom nowych
technologii przez naukowców.6 W odniesie-
niu do pacjentów leczonych z powodu zabu-
rzeń psychicznych proces ten nosi nazwę psy-
chiatrii translacyjnej.

Wykorzystywanie informacji o genotypie
do wyboru leczenia szczególnie odpowied-
niego dla danego pacjenta nosi obecnie na-
zwę medycyny zindywidualizowanej.7 Jej osta-
tecznym celem jest identyfikowanie osób,
które są zagrożone procesem patofizjologicz-
nym i zapobieganie wystąpieniu objawów te-
go procesu. Ponieważ podstawy teoretyczne
takiego podejścia nadal nie są dobrze rozwi-
nięte, wytyczane obecnie cele to: opóźnienie,
zatrzymanie i w końcu odwrócenie procesu
patologicznego. Badania implementacyjne
polegają na ocenie metod wspomagania wy-
korzystania wyników badań opartych na do-
wodach do rutynowej praktyki w celu popra-
wy jakości i skuteczności ochrony zdrowia
i leczenia.8 Wyzwaniem dla wprowadzania in-
nowacyjnych technologii opartych na dowo-
dach jest dopasowanie właściwej technologii
do właściwej osoby i jej wykorzystanie w od-
powiedni sposób w celu osiągnięcia celów
klinicznych zdefiniowanych wspólnie przez
lekarza i pacjenta.

Przeszkody w skutecznym
wprowadzaniu w życie

Rozwijanie medycyny opartej na farma-
kogenetyce w ośrodkach klinicznych jest
procesem złożonym, który napotyka wiele
trudności. Na styku badań naukowych
i praktyki klinicznej spotyka się różne barie-
ry, które zaburzają dwukierunkowość odkry-
cia i komunikację. Najważniejszą z nich jest
bariera komunikacyjna między badaczami
a klinicystami. Na przeszkody w komunika-
cji wpływają czynniki pragmatyczne, ekono-
miczne, ideologiczne, informacyjne i szkole-
niowe.9 McGovern i wsp.10 podkreślali
znaczenie komunikacji interdyscyplinarnej
między klinicystami, administratorami, urzę-
dami i badaczami. Do tej listy należy dodać
wpływ pacjentów.

W celu pokonania tej bariery konieczne
jest innowacyjne i elastyczne myślenie. Nie-
odzowny jest dialog między klinicystami i ba-
daczami. Takie przejście od etapu innowacji
do organizacji zależy od czynników wymie-
nionych przez McGoverna i wsp.10 Mittman
opisał wpływ tych dynamicznych czynników
na leczenie, posługując się przykładem ela-
stycznych wsporników reprezentujących zna-
czenia, poparcie, czynniki intelektualne, prze-
pisy, czynniki ekonomiczne, wpływy
ideologiczne, tradycję, szkolenia, oddziaływa-
nia społeczne, które podtrzymują betonowy
blok odzwierciedlającym nowoczesny proto-
kół terapeutyczny (Willinbring M, informa-
cja ustne, grudzień 2007). Przemiany w lecze-
niu wykorzystujące nowe odkrycia naukowe
wymagają dynamicznego systemu.

Prochaska i Di Clemente11 opisują, w jaki
sposób lekarze i pacjenci uczestniczą w tym
procesie przemian. Jest zapotrzebowanie
na klinicystów-badaczy, którzy mogliby wy-
pełnić luki razem ze swoimi kolegami bada-
czami. Również naukowcy uprawiajacy nauki
podstawowe powinni być nagradzani za ini-
cjatywy ułatwiające komunikację kliniczną.
Klinicyści, często przeciążeni codziennymi
zadaniami, powinni otrzymywać dobrej jako-
ści, ale zwięzłe dane naukowe umożliwiające
wprowadzanie skutecznych zmian. W końcu,
wykorzystywanie wskazówek opartych na do-
wodach, identyfikowanie właściwych parame-
trów oceny wyników oraz wyodrębnienie luk
wraz z pętlami sprzężeń zwrotnych może
skutecznie poprawić dostępność leczenia.

Badania
psychofarmakogenetyczne:
problemy związane
z wprowadzaniem w życie

Chociaż wykonywanie badań psychofar-
makogenetycznych staje się coraz bardziej
powszechne w ośrodkach akademickich
i ośrodkach medycznych trzeciego stopnia
referencyjności, ich stosowanie w praktyce
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klinicznej nadal nie jest rutynowe. Podobnie
jak w przypadku innych nowych technolo-
gii, ważne jest rozważenie problemów etycz-
nych.5 W opublikowanym niedawno arty-
kule wykorzystującym kliniczny przykład
z dziedziny onkologii wykazano różnice
w wynikach leczenia chorego w zależności
od dostępu do badań. Zidentyfikowano rów-
nież nierówności systemu ochrony zdrowia
wpływające negatywnie na dostęp do badań.12
Nie ma prostej ścieżki, która prowadziłaby
od nowej technologii do zmiany systemu
przekonań lekarzy. Jest to zbyt skomplikowa-
ny proces, który nie ma własnego wzorca
przebiegu. Aby zapewnić dostępność nowych
usług, trzeba rozwiązać ważne problemy, ta-
kie jak określenie trafności, opracowanie od-
powiednich przepisów regulacyjnych i ustale-
nie zasad refundacji.13-21

Najważniejsze problemy przedstawiono
w tabeli. Podejmowane są próby ich rozwią-
zywania. W badaniu finansowanym przez
Pharmacogenetics Research Network w ra-
mach National Institute of General Medical
Sciences definiowane są praktyki farmakoge-
netyczne mające zastosowanie w leczeniu
konkretnych chorób. Lepsza komunikacja
i współpraca między osobami decydującymi
o finansowaniu na różnych poziomach wraz
ze sprzyjającą polityką społeczną prowadzi
do lepszego uprawomocniania wyników ba-
dań, opracowywania dobrych metod oceny
stosunku skuteczności do kosztów, opraco-
wywania wskazówek klinicznych dotyczących
wykorzystania badań w praktyce klinicznej
i tworzenia odpowiednich standardów ich
wykonywania.

Jednym z celów tego artykułu jest skupie-
nie się na popularyzowaniu się nowości
w praktyce klinicznej. Autorzy omawiają
szczególnie wprowadzenie badań farmako-
gentycznych w dwóch ośrodkach środowi-
skowych. Dyskusja koncentruje się na tych
problemach, z którymi najbardziej bezpo-
średnio spotyka się lekarz pierwszego kon-
taktu. W oświadczeniu22 wydanym przez
Konsorcjum Farmakogenetyki w Wielkiej
Brytanii stwierdzono, że:

„Być może pojedynczym czynnikiem, który najsil-
niej wpływa na przenoszenie osiagnięć farmako-
genomiki do praktyki klinicznej i tempa, w jakim
to następuje, będzie wiedza i akceptacja lekarzy.
Badania wykazują, że wielu lekarzy nie posiada
podstawowej wiedzy na temat genetyki i często nie
bierze pod uwagę dostępnych informacji na temat
leków.”22

Z badań empirycznych jasno wynika, że
skuteczna zmiana postępowania w ustalo-
nej praktyce medycznej będzie wymagać
poszerzania wiedzy lekarzy.23 Potrzebne bę-
dzie jednak coś więcej niż tylko wprowadza-
nie nowych informacji. Zmiana postępowa-
nia w każdym ośrodku klinicznym wymaga
co najmniej trzech etapów poznawczych.

Po pierwsze, niezbędna jest gotowość do
uznania, że można rozwiązać problem lub
poprawić istniejącą sytuację. Po drugie, ko-
nieczna jest świadomość sposobów, za po-
mocy których może dokonać się zmiana.
Po trzecie, należy być przekonanym, że jed-
nostka lub system może dokonać tej zmia-
ny. Do spełnienia tych warunków potrzebna
jest edukacja lekarzy i pacjentów. Niezbędne
będzie przyjęcie zasad wykonywania badań
i interpretacji ich wyników, a także odpo-
wiednich inicjatyw badawczych. Ze względu
na presję czasu, pod jaką znajdują się leka-
rze pierwszego kontaktu, konieczne będzie
uproszczenie sposobów przekazywania in-
formacji. Jedną z możliwości jest zaangażo-
wanie pośredniczącego zespołu z instytucji
akademickiej, który może zaprezentować ak-
tualne informacje i ocenić rezultaty wprowa-
dzania badań. Zespół może również monito-
rować związane z tym procesem parametry
oceny jakości, w tym satysfakcję pacjentów
i jakość życia.

Wprowadzanie badań
psychofarmakogenetycznych
do psychiatrycznej praktyki
klinicznej: projekt pilotażowy

Obecnie trwa badanie opracowane w ce-
lu wprowadzania badań farmakogenetycz-
nych w dwóch klinicznych ośrodkach psy-
chiatrycznych. Ciągle gromadzone są dane.
W badaniu wykorzystywany jest panel obej-
mujący pięć genów: trzy geny dla enzymów
metabolizujących leki wchodzące w skład

cytochromu P450, a także geny transporte-
ra serotoniny i receptora dla serotoniny 2A.
Uzyskane w ramach tego panelu wyniki pod-
sumowano w formacie zaprojektowanym tak,
aby dostarczyć lekarzom przydatnych infor-
macji klinicznych. Omówiono to, czego
z punktu widzenia lekarza i pacjenta obec-
nie można, a czego nie można oczekiwać
od tych badań. Ważne, aby zauważyć, że ba-
dania nie pozwalają jednoznacznie przewi-
dzieć reakcji czy remisji i mogą nie w pełni
prognozować indywidualny profil działań
niepożądanych leków psychotropowych czy
innych. Wyniki badań farmakogenetycznych
dostarczają raczej informacji ukierunkowują-
cych lekarza przy wyborze leku psychotro-
powego, który prawdopodobnie okaże się
dobrze tolerowany przez pacjenta i zminima-
lizuje ryzyko niekorzystnych interakcji leko-
wych, a także skróci czas dobierania właściwe-
go leku metodą prób i błędów.

Do tego badania wybrano dwa całkiem
odmienne pod względem strukturalnym
ośrodki kliniczne. Obsługiwały one pacjentów
z dwóch różnych grup psychospołecznych
i etnicznych. W pierwszym ośrodku stosowa-
no przede wszystkim interwencje psychofar-
makologiczne. W drugim ośrodku stosowa-
no równolegle leczenie farmakologiczne
i psychoterapię. Zajmowano się tam popula-
cją zróżnicowaną pod względem etnicznym.
Największą wartością każdego programu był
ciągły kontakt z klinicystami. W obydwu
ośrodkach badania proponowano jako po-
czątkowy etap oceny ich funkcjonowanie
„w ramach zwykłej praktyki”. Badania prze-
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prowadzano po 8-tygodniach standardowego
leczenia. W drugiej fazie wprowadzano bada-
nia na początku i uzyskiwano szybkie infor-
macje zwrotne od lekarzy i pacjentów w cią-
gu 48 godzin od pobrania próbki. Następnie
monitorowano potencjalny wpływ przepro-
wadzania badań na postępowanie praktycz-
ne, zwracając uwagę na częstość występowa-
nia działań niepożądanych, konieczność
zmiany leków, przydatność sprawozdań z ba-
dań, czas do uzyskania reakcji i remisji oraz
wykorzystywanie zasobów w ramach danego
ośrodka i w ośrodkach towarzyszących, ta-
kich jak izba przyjęć (oddział pomocy doraź-
nej) czy szpital. Oceniano odczucia lekarzy
i pacjentów. Badano następujące zmienne:
zmianę leków, liczbę zgłoszeń do izby przy-
jęć (na oddział pomocy doraźnej) i liczbę dni
spędzonych w szpitalu. Dokumentowano
również satysfakcję lekarza i pacjenta.

Dla włączenia tej technologii do praktyki
klinicznej kluczowe znaczenie ma duży po-
ziom satysfakcji lekarza ze sprawozdań oce-
niających. Na rycinie przedstawiono kopię
sprawozdania. Takie sprawozdanie uwzględ-

nia również specyficzne wyniki genotypowa-
nia, interpretację tych wyników i praktycznie
pogrupowane informacje dotyczące inte-
rakcji lekowych, z uwzględnieniem leków,
o których wiadomo, że zwiększają lub zmniej-
szają aktywność poszczególnych enzymów.
Przeanalizowana zostanie kliniczna przydat-
ność tych sprawozdań w edukacji pacjentów,
przy wyborze leku, prognozowaniu poten-
cjalnych działań niepożądanych i w ocenie
współczynnika ryzyka do korzyści oraz
wpływ na poprawę relacji z pacjentami oraz
pewności przy wyborze leku, zarówno ze
strony lekarza, jak i pacjenta. Ocena satysfak-
cji pacjenta obejmuje ocenę jakości wyjaśnie-
nia sprawozdania, łatwość zrozumienia zawar-
tych w nim wyników i poczucie odniesienia
korzyści z leczenia. Oceniana jest również
ogólna satysfakcja ze sprawozdania i wizyty
lekarskiej.

Kluczem do ogólnego sukcesu we wpro-
wadzaniu badań farmakogenetycznych
do praktyki klinicznej był fakt, że dyrektorzy
medyczni byli jednocześnie osobami odpo-
wiedzialnymi za finansowanie ośrodków. Mu-

sieli oni zostać dobrze wyedukowani w na-
ukowych podstawach oraz być przekonani
do wspierania celu klinicznego w postaci ofe-
rowania poszczególnym pacjentom bardziej
zindywidualizowanego leczenia. Pierwszy
ośrodek zatrudniał przede wszystkim psy-
chiatrów oferujących krótkie porady i psy-
chofarmakoterapię. W tej grupie potencjalne
korzyści wynikające z badań farmakogene-
tycznych były ogólnie akceptowane. Nieko-
rzystnie mogły na nią wpływać ograniczenia
w szkoleniu, presja czasu, konflikty prioryte-
tów i trudności związane z dokonywaniem
zmian poznawczych niezbędnych do włącze-
nia nowych elementów postępowania. Wyda-
je się, że w tym ośrodku sami pacjenci wy-
wierali pozytywną presję na zmianę. Byli
zainteresowani wykonywaniem badań i wi-
dzieli w nich sposób na poradzenie sobie
z długotrwałą frustracją związaną z leczeniem
objawów depresyjnych. Kluczowe znaczenie
ma jednak poinformowanie pacjentów czego
mogą, a czego nie mogą oczekiwać od tych
badań. Pacjenci i lekarze nieformalnie rela-
cjonowali, że łatwość tworzenia sprawozdań
była całkiem pomocna w promowaniu ele-
mentów relacji terapeutycznej.

Niebędące lekarzami osoby z personelu
wyrażały pewne zaniepokojenie, które mo-
tywowały obawą przed redukcjonizmem
biologicznym oraz wpływem technik badań
genetycznych na przyszłe możliwości lecze-
nia. Wysoki priorytet powinno mieć bada-
nie edukacyjne ukierunkowane na zdefinio-
wanie roli tych klinicystów. Zależności
między terapeutami a pacjentami powinny
być w przyszłości oceniane w sposób, który
uwzględniałby dualizm kartezjański. Pelle-
tier i Dorval24 podsumowali niektóre z tych
zagadnień w artykule dotyczącym znaczenia
psychiatrii translacyjnej w dziedzinie psy-
chologii.

Psychiatria translacyjna
a relacja między lekarzem
a pacjentem

W końcu jednym z najważniejszych czyn-
ników przy wprowadzaniu nowej technolo-
gii, który może rzutować na praktykę me-
dyczną, jest jej wpływ na relację między
lekarzem a pacjentem. Tradycyjnie w relacji
tej akceptuje się kartezjański redukcjonizm,
zgodnie z którym ciało jest postrzegane jako
maszyna, a lekarz jako technik, którego za-
danie polega na naprawieniu zepsutego me-
chanizmu. W ostatnich latach ten sposób my-
ślenia ustapił jednak do bardziej złożonemu
postrzeganiu relacji między lekarzem a pacjen-
tem, która sama w sobie ma mieć charakter le-
czący. W filozoficznym modelu medycyny
opracowanym przez Pelligrino i Thomasma,25
„istotą medycyny” jest relacja ukierunkowana
przede wszystkim na proces leczenia. W mo-

Rycina
Sprawozdanie

Sprawozdanie z badania genotypowego zdrowego pacjenta w średnim wieku z wywiadem trudnych
do leczenia objawów „dużej” depresji bez współistniejących zaburzeń osi I lub osi II. Badanie
ujawniło dwie kopie genu produkującego nieaktywną postać enzymu cytochromu P450 2D6 oraz
fenotypową postać receptora 5-HT2A związaną ze zmniejszoną reakcją na te leki przeciwdepresyjne,
które wiążą się z tym receptorem. W tym przypadku może zachodzić potrzeba stosowania niższych
niż zazwyczaj dawek leków wymienionych w kolumnie „stosuj ostrożnie”, ponieważ przy dawkach
standardowych można spodziewać się większych stężeń w surowicy. Stosowanie leków
wymienionych w kolumnie „stosuj ostrożnie i częściej monitoruj stan pacjenta” może być związane ze
zwiększonym ryzykiem działań niepożądanych przy tym profilu genotypowym. Można przy okazji
zaznaczyć, że aktywność enzymatyczna związana z tym profilem genotypowym może niekorzystnie
wpływać na stosowanie innych, niepsychiatrycznych, leków, np. tamoksyfenu.

Hall-Flavin DK, Schneekloth TD, Allen JD. Primary Psychiatry. Vol 17, No 5. 2010.
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de lu tym nie za prze cza się tech nicz nej kom pe -
ten cji, włącz nie z wy ko rzy sty wa niem od po -
wied nich no wych tech no lo gii, po nie waż „dzia -
ła nie w ra mach pro fe sji me dycz nej jest
nie au ten tycz ne i kłam li we, je że li nie speł nia
ocze ki wa nia tech nicz nej kom pe ten cji… jed -
nak… Kom pe ten cja mu si znaj do wać się na
koń cu ak tu me dycz ne go, wła ści we go i le czą -
ce go od dzia ły wa nia na pa cjen ta.”

Scott i wsp.26 przy ję li to za ło że nie w ce lu
opi sa nia mo de lu re la cji uzdro wi ciel skiej (He -
aling Re la tion ship Mo del). W tym mo de lu
cel le cze nie jest de fi nio wa ny na ste pu ją co:
„wy le cze nie, je że li jest to mo żli we; zmniej sze -
nie cier pie nia, je że li wy le cze nie nie jest mo żli -
we oraz zna le zie nia sen su po za do świad cze -
niem cho ro by.” Kry tycz ny dla tej re la cji jest
wza jem ny sza cu nek (do ce nie nie się), świa do -
mość nie odzow nej asy me trii w re la cji (do ce -
nie nie mo cy) i cią głość (sta łość). Ze stro ny
pa cjen ta naj wa żniej sze dla re la cji zna cze nie
ma ją trzy czyn ni ki. Na le żą do nich: za ufa nie
(go to wość by cia bez bron nym), na dzie ja (że
mo żli wa jest ja kaś przy szłość po za ak tu al nym
cier pie niem) i po czu cie, że jest się do strze ga -
nym (ety mo lo gicz ny źró dło słów sło wa „pa -
cjent” wią że się z ła ciń skim sło wem pa tior
ozna cza ją cym cier pieć). Rów no le gle, wa żny -
mi dla re la cji ce cha mi le ka rza są czte ry pod -
sta wo we umie jęt no ści kli nicz ne: za ufa nie
do sie bie, ra dze nie so bie z wła sny mi emo cja -
mi, uwa żność i wie dza kli nicz na. Szcze gól ne
zna cze nie dla oma wia nych ba dań far ma ko -
gen tycz nych ma ją kon se kwen cje tej ostat niej
umie jęt no ści: dys po no wa nie wie dzą na te mat
me dy cy ny em pi rycz nej, umie jęt ność syn te -
ty zo wa nia tej wie dzy i jej od po wied nie go wy -
ko rzy sta nia do uzy ska nia ko rzy ści dla kon -
kret ne go pa cjen ta. Czyn ni ki te wpły wa ją
na obu stron ne do sto so wa nie i prze pływ in -
for ma cji mię dzy le ka rzem a pa cjen tem, co
po ma ga w na wią za niu at mos fe ry współ pra cy
opar tej na wspól nym po ro zu mie niu do ty czą -
cym ce lów i ele men tów te ra peu tycz nych.
Przy kła da mi ta kiej współ pra cy są otwar tość
na sto so wa nie le ków i wy peł nia nie za le ceń.
In ne dys ku sje do ty czą ce re la cji mię dzy le ka -
rzem a pa cjen tem kon cen tro wa ły się na czte -
rech fi la rach etycz ne go wnio sko wa nia, obej -
mu ją cych nie sie nie po żyt ku, au to no mię,
nie szko dze nie i spra wie dli wość. Mo żna zgo -
dzić się z tym, że si ły me dy cy ny trans la cyj -

nej mo gą wzbo ga cać re la cję mię dzy le ka rzem
a pa cjen tem i prze su wać prak ty kę kli nicz ną
od re ak tyw no ści do po łą cze nia re ak tyw no ści
i pro ak tyw no ści.

Pod�su�mo�wa�nie
Go dze nie się na 10-let nią prze rwę mię dzy

od kry cia mi na uko wy mi a ich wpro wa dza niem
do prak ty ki nie jest roz sąd ne. Ba da nia far ma ko -
ge ne tycz ne sta no wią du ży po stęp psy chia trii
trans la cyj nej, a ich ce lem jest roz wój zin dy wi -
du ali zo wa nej me dy cy ny. Po trzeb ne są roz sąd -
ne dzia ła nia i skon cen tro wa nie się na ba rie rach
utrud nia ją cych zmia ny, któ re na le ży po ko nać.
Au to rzy pod su mo wa li trud no ści w szyb szym
wpro wa dza niu me dy cy ny zin dy wi du ali zo wa -
nej, ze szcze gól nym uwzględ nie niem ba dań
psy cho far ma ko ge ne tycz nych. Po sze rza nie pod -
staw wie dzy le ka rzy uła twi pro ces ak cep ta cji
kli nicz nej. Au to rzy omó wi li wy sił ki po dej mo -
wa ne w ce lu do ko ny wa nia zmian trans la cyj -
nych. Ich wstęp ne wra że nia od zwier cie dla ją naj -
wa żniej sze prak tycz ne pro ble my, któ re
wy stę pu ją w co dzien nej prak ty ce kli nicz nej. Ba -
da nia psy cho far ma ko ge ne tycz ne za koń czo ne
two rze niem wy czer pu ją cych spra woz dań do -
star cza ją cych wy tycz nych kli nicz nych są do -
stęp nym obec nie no wym na rzę dziem, któ re
mo że być wy ko rzy sty wa ne w prak ty ce kli nicz -
nej w psy chia trii.
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Psychiatria translacyjna: wprowadzanie badań farmakogenetycznych do praktyki klinicznej

prowadzano po 8-tygodniach standardowego
leczenia. W drugiej fazie wprowadzano bada-
nia na początku i uzyskiwano szybkie infor-
macje zwrotne od lekarzy i pacjentów w cią-
gu 48 godzin od pobrania próbki. Następnie
monitorowano potencjalny wpływ przepro-
wadzania badań na postępowanie praktycz-
ne, zwracając uwagę na częstość występowa-
nia działań niepożądanych, konieczność
zmiany leków, przydatność sprawozdań z ba-
dań, czas do uzyskania reakcji i remisji oraz
wykorzystywanie zasobów w ramach danego
ośrodka i w ośrodkach towarzyszących, ta-
kich jak izba przyjęć (oddział pomocy doraź-
nej) czy szpital. Oceniano odczucia lekarzy
i pacjentów. Badano następujące zmienne:
zmianę leków, liczbę zgłoszeń do izby przy-
jęć (na oddział pomocy doraźnej) i liczbę dni
spędzonych w szpitalu. Dokumentowano
również satysfakcję lekarza i pacjenta.

Dla włączenia tej technologii do praktyki
klinicznej kluczowe znaczenie ma duży po-
ziom satysfakcji lekarza ze sprawozdań oce-
niających. Na rycinie przedstawiono kopię
sprawozdania. Takie sprawozdanie uwzględ-

nia również specyficzne wyniki genotypowa-
nia, interpretację tych wyników i praktycznie
pogrupowane informacje dotyczące inte-
rakcji lekowych, z uwzględnieniem leków,
o których wiadomo, że zwiększają lub zmniej-
szają aktywność poszczególnych enzymów.
Przeanalizowana zostanie kliniczna przydat-
ność tych sprawozdań w edukacji pacjentów,
przy wyborze leku, prognozowaniu poten-
cjalnych działań niepożądanych i w ocenie
współczynnika ryzyka do korzyści oraz
wpływ na poprawę relacji z pacjentami oraz
pewności przy wyborze leku, zarówno ze
strony lekarza, jak i pacjenta. Ocena satysfak-
cji pacjenta obejmuje ocenę jakości wyjaśnie-
nia sprawozdania, łatwość zrozumienia zawar-
tych w nim wyników i poczucie odniesienia
korzyści z leczenia. Oceniana jest również
ogólna satysfakcja ze sprawozdania i wizyty
lekarskiej.

Kluczem do ogólnego sukcesu we wpro-
wadzaniu badań farmakogenetycznych
do praktyki klinicznej był fakt, że dyrektorzy
medyczni byli jednocześnie osobami odpo-
wiedzialnymi za finansowanie ośrodków. Mu-

sieli oni zostać dobrze wyedukowani w na-
ukowych podstawach oraz być przekonani
do wspierania celu klinicznego w postaci ofe-
rowania poszczególnym pacjentom bardziej
zindywidualizowanego leczenia. Pierwszy
ośrodek zatrudniał przede wszystkim psy-
chiatrów oferujących krótkie porady i psy-
chofarmakoterapię. W tej grupie potencjalne
korzyści wynikające z badań farmakogene-
tycznych były ogólnie akceptowane. Nieko-
rzystnie mogły na nią wpływać ograniczenia
w szkoleniu, presja czasu, konflikty prioryte-
tów i trudności związane z dokonywaniem
zmian poznawczych niezbędnych do włącze-
nia nowych elementów postępowania. Wyda-
je się, że w tym ośrodku sami pacjenci wy-
wierali pozytywną presję na zmianę. Byli
zainteresowani wykonywaniem badań i wi-
dzieli w nich sposób na poradzenie sobie
z długotrwałą frustracją związaną z leczeniem
objawów depresyjnych. Kluczowe znaczenie
ma jednak poinformowanie pacjentów czego
mogą, a czego nie mogą oczekiwać od tych
badań. Pacjenci i lekarze nieformalnie rela-
cjonowali, że łatwość tworzenia sprawozdań
była całkiem pomocna w promowaniu ele-
mentów relacji terapeutycznej.

Niebędące lekarzami osoby z personelu
wyrażały pewne zaniepokojenie, które mo-
tywowały obawą przed redukcjonizmem
biologicznym oraz wpływem technik badań
genetycznych na przyszłe możliwości lecze-
nia. Wysoki priorytet powinno mieć bada-
nie edukacyjne ukierunkowane na zdefinio-
wanie roli tych klinicystów. Zależności
między terapeutami a pacjentami powinny
być w przyszłości oceniane w sposób, który
uwzględniałby dualizm kartezjański. Pelle-
tier i Dorval24 podsumowali niektóre z tych
zagadnień w artykule dotyczącym znaczenia
psychiatrii translacyjnej w dziedzinie psy-
chologii.

Psychiatria translacyjna
a relacja między lekarzem
a pacjentem

W końcu jednym z najważniejszych czyn-
ników przy wprowadzaniu nowej technolo-
gii, który może rzutować na praktykę me-
dyczną, jest jej wpływ na relację między
lekarzem a pacjentem. Tradycyjnie w relacji
tej akceptuje się kartezjański redukcjonizm,
zgodnie z którym ciało jest postrzegane jako
maszyna, a lekarz jako technik, którego za-
danie polega na naprawieniu zepsutego me-
chanizmu. W ostatnich latach ten sposób my-
ślenia ustapił jednak do bardziej złożonemu
postrzeganiu relacji między lekarzem a pacjen-
tem, która sama w sobie ma mieć charakter le-
czący. W filozoficznym modelu medycyny
opracowanym przez Pelligrino i Thomasma,25
„istotą medycyny” jest relacja ukierunkowana
przede wszystkim na proces leczenia. W mo-

Rycina
Sprawozdanie

Sprawozdanie z badania genotypowego zdrowego pacjenta w średnim wieku z wywiadem trudnych
do leczenia objawów „dużej” depresji bez współistniejących zaburzeń osi I lub osi II. Badanie
ujawniło dwie kopie genu produkującego nieaktywną postać enzymu cytochromu P450 2D6 oraz
fenotypową postać receptora 5-HT2A związaną ze zmniejszoną reakcją na te leki przeciwdepresyjne,
które wiążą się z tym receptorem. W tym przypadku może zachodzić potrzeba stosowania niższych
niż zazwyczaj dawek leków wymienionych w kolumnie „stosuj ostrożnie”, ponieważ przy dawkach
standardowych można spodziewać się większych stężeń w surowicy. Stosowanie leków
wymienionych w kolumnie „stosuj ostrożnie i częściej monitoruj stan pacjenta” może być związane ze
zwiększonym ryzykiem działań niepożądanych przy tym profilu genotypowym. Można przy okazji
zaznaczyć, że aktywność enzymatyczna związana z tym profilem genotypowym może niekorzystnie
wpływać na stosowanie innych, niepsychiatrycznych, leków, np. tamoksyfenu.

Hall-Flavin DK, Schneekloth TD, Allen JD. Primary Psychiatry. Vol 17, No 5. 2010.
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de lu tym nie za prze cza się tech nicz nej kom pe -
ten cji, włącz nie z wy ko rzy sty wa niem od po -
wied nich no wych tech no lo gii, po nie waż „dzia -
ła nie w ra mach pro fe sji me dycz nej jest
nie au ten tycz ne i kłam li we, je że li nie speł nia
ocze ki wa nia tech nicz nej kom pe ten cji… jed -
nak… Kom pe ten cja mu si znaj do wać się na
koń cu ak tu me dycz ne go, wła ści we go i le czą -
ce go od dzia ły wa nia na pa cjen ta.”

Scott i wsp.26 przy ję li to za ło że nie w ce lu
opi sa nia mo de lu re la cji uzdro wi ciel skiej (He -
aling Re la tion ship Mo del). W tym mo de lu
cel le cze nie jest de fi nio wa ny na ste pu ją co:
„wy le cze nie, je że li jest to mo żli we; zmniej sze -
nie cier pie nia, je że li wy le cze nie nie jest mo żli -
we oraz zna le zie nia sen su po za do świad cze -
niem cho ro by.” Kry tycz ny dla tej re la cji jest
wza jem ny sza cu nek (do ce nie nie się), świa do -
mość nie odzow nej asy me trii w re la cji (do ce -
nie nie mo cy) i cią głość (sta łość). Ze stro ny
pa cjen ta naj wa żniej sze dla re la cji zna cze nie
ma ją trzy czyn ni ki. Na le żą do nich: za ufa nie
(go to wość by cia bez bron nym), na dzie ja (że
mo żli wa jest ja kaś przy szłość po za ak tu al nym
cier pie niem) i po czu cie, że jest się do strze ga -
nym (ety mo lo gicz ny źró dło słów sło wa „pa -
cjent” wią że się z ła ciń skim sło wem pa tior
ozna cza ją cym cier pieć). Rów no le gle, wa żny -
mi dla re la cji ce cha mi le ka rza są czte ry pod -
sta wo we umie jęt no ści kli nicz ne: za ufa nie
do sie bie, ra dze nie so bie z wła sny mi emo cja -
mi, uwa żność i wie dza kli nicz na. Szcze gól ne
zna cze nie dla oma wia nych ba dań far ma ko -
gen tycz nych ma ją kon se kwen cje tej ostat niej
umie jęt no ści: dys po no wa nie wie dzą na te mat
me dy cy ny em pi rycz nej, umie jęt ność syn te -
ty zo wa nia tej wie dzy i jej od po wied nie go wy -
ko rzy sta nia do uzy ska nia ko rzy ści dla kon -
kret ne go pa cjen ta. Czyn ni ki te wpły wa ją
na obu stron ne do sto so wa nie i prze pływ in -
for ma cji mię dzy le ka rzem a pa cjen tem, co
po ma ga w na wią za niu at mos fe ry współ pra cy
opar tej na wspól nym po ro zu mie niu do ty czą -
cym ce lów i ele men tów te ra peu tycz nych.
Przy kła da mi ta kiej współ pra cy są otwar tość
na sto so wa nie le ków i wy peł nia nie za le ceń.
In ne dys ku sje do ty czą ce re la cji mię dzy le ka -
rzem a pa cjen tem kon cen tro wa ły się na czte -
rech fi la rach etycz ne go wnio sko wa nia, obej -
mu ją cych nie sie nie po żyt ku, au to no mię,
nie szko dze nie i spra wie dli wość. Mo żna zgo -
dzić się z tym, że si ły me dy cy ny trans la cyj -

nej mo gą wzbo ga cać re la cję mię dzy le ka rzem
a pa cjen tem i prze su wać prak ty kę kli nicz ną
od re ak tyw no ści do po łą cze nia re ak tyw no ści
i pro ak tyw no ści.

Pod�su�mo�wa�nie
Go dze nie się na 10-let nią prze rwę mię dzy

od kry cia mi na uko wy mi a ich wpro wa dza niem
do prak ty ki nie jest roz sąd ne. Ba da nia far ma ko -
ge ne tycz ne sta no wią du ży po stęp psy chia trii
trans la cyj nej, a ich ce lem jest roz wój zin dy wi -
du ali zo wa nej me dy cy ny. Po trzeb ne są roz sąd -
ne dzia ła nia i skon cen tro wa nie się na ba rie rach
utrud nia ją cych zmia ny, któ re na le ży po ko nać.
Au to rzy pod su mo wa li trud no ści w szyb szym
wpro wa dza niu me dy cy ny zin dy wi du ali zo wa -
nej, ze szcze gól nym uwzględ nie niem ba dań
psy cho far ma ko ge ne tycz nych. Po sze rza nie pod -
staw wie dzy le ka rzy uła twi pro ces ak cep ta cji
kli nicz nej. Au to rzy omó wi li wy sił ki po dej mo -
wa ne w ce lu do ko ny wa nia zmian trans la cyj -
nych. Ich wstęp ne wra że nia od zwier cie dla ją naj -
wa żniej sze prak tycz ne pro ble my, któ re
wy stę pu ją w co dzien nej prak ty ce kli nicz nej. Ba -
da nia psy cho far ma ko ge ne tycz ne za koń czo ne
two rze niem wy czer pu ją cych spra woz dań do -
star cza ją cych wy tycz nych kli nicz nych są do -
stęp nym obec nie no wym na rzę dziem, któ re
mo że być wy ko rzy sty wa ne w prak ty ce kli nicz -
nej w psy chia trii.
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