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0zwoj technologii genomowych umozliwia jednoczesng ana-

liz¢ milionéw wariantéw w calym genomie i by¢ moze wkrot-
ce pozwoli na miarodajng ocen¢ indywidualnego ryzyka wystepo-
wania nowotwor6w, cukrzycy i innych czgstych chorob. Te osig-
gnigcia zbiegajg si¢ ze zmianami w zakresie systemu ubezpieczen
zdrowotnych (CDHC - consumer-driven health care) oraz tenden-
cjami zmierzajagcymi do upodmiotowienia pacjenta w systemie
ochrony zdrowia. W przesziosci zlecanie badan diagnostycz-
nych pozostawalo w gestii lekarzy, natomiast obecnie badania te
mozna wykona¢ poza tradycyjnymi placowkami medycznymi.
Pacjenci nie sg juz pod tym wzgledem podporzgdkowani lekarzom
i mogg sami zdecydowac o wykonaniu badania, a czgsto ich wie-
dza dotyczaca danego zagadnienia genetycznego jest wigksza niz
wiedza lekarza. Lekarze sg coraz cz¢Sciej pomijani w tym procesie,
poniewaz pacjenci moga sami zleci¢ wykonanie badania (direct-to-
-consumer genetic tests), a nastepnie zwrocic sie do portali spolecz-
nosciowych o pomoc w interpretacji wynikow. W przysztosci ro-
la pracownikow medycznych bedzie by¢ moze polegala przede
wszystkim na interpretacji wynikow testow genetycznych zlecanych
przez pacjentéw oraz doradztwie w zakresie dalszej kontroli.

W jaki sposob mozemy najlepiej wykorzystac te nowe mozli-
wosci, minimalizujgc przy tym zwigzane z nimi zagrozenia? Jak
zachecac pacjentéw do zaangazowania i autonomii, a jednocze$nie
wprowadzac wlasciwe zabezpieczenia, unikajgc przy tym paterna-
lizmu? Jak propagowac wiedz¢ na temat tego, ze w przyszlosci,
gdy wyjasniane bedzie znaczenie interakcji gen-gen i gen-srodo-
wisko, a takze rola niekodujacych sekwencji DNA, wariantéw
liczby kopii, mechanizméw epigenetycznych oraz czynnikow be-
hawioralnych w stanach zdrowia i choroby, interpretacja badan
genetycznych moze si¢ zmienic?

Pierwszym krokiem jest zdefiniowanie wyzwan zwigzanych
z medycyng genomowa. Obejmuja one nadzor nad testami gene-
tycznymi (w tym objecie odpowiednimi regulacjami prawnymi
firm interpretujacych wyniki tych testow), zapewnienie, aby
w materialach reklamowych nie zamieszczano obietnic bez pokry-
cia, okreslenie roli nowych technologii genomowych w opiece nad
pacjentami, ochron¢ danych na temat genomu pacjentow, a tak-
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ze zwiekszenie refundacji kosztéw tych badan. Komitet Doradczy
ds. Genetyki, Zdrowia i Spoteczenstwa (SACGHS - Secretary’s
Advisory Committee on Genetics, Health, and Society), do kto-
rego nalezy dwoch autoréw tej pracy, jest organem doradczym
przy sekretarzu zdrowia i opieki spolecznej, takze w zakresie po-
ruszanych probleméw.

W raporcie SACGHS z 2008 r. zidentyfikowano wiele luk
w regulacjach prawnych dotyczacych nadzoru nad testami gene-
tycznymi (dokumenty SACGHS sg dostepne na stronach interne-
towych Biura Biotechnologii [Office of Biotechnology Activi-
ties] Narodowych Instytutéw Zdrowia [National Institutes of
Health] pod adresem http://oba.od.nih.gov/oba), a instytucje fe-
deralne zaczely wypetniac te luki. Przyktadem jest dochodzenie
prowadzone przez Federalng Komisj¢ Handlu (Federal Trade
Commission) wobec deklaracji dwoch firm zajmujacych si¢ nutri-
genetyka.! Doprowadzito ono do zaprzestania wytwarzania
i sprzedazy produktu MyCellf Program, w ktérego sktad wchodzi-
1y zestaw do wykonania testu genetycznego i ustuga konsultacyj-
na. W dniach 19-20 lipca 2010 r. Food and Drug Administration
(FDA) zorganizowala spotkanie publiczne w celu zainicjowania
dialogu z zainteresowanymi stronami w kwestii regulacji praw-
nych dotyczacych testéw opracowywanych w laboratoriach,? z kt6-
rych wigkszo$¢ nie wymaga obecnie oceny przez FDA przed
wprowadzeniem na rynek. Sg to dziatania godne pochwaty, jed-
nak SACGHS zwrdcit si¢ z apelem do sekretarz zdrowia i opieki
spolecznej Kathleen Sebelius o rozwazenie wprowadzenia do-
datkowych srodkéw nadzoru w celu ochrony intereséw konsu-
mentéw. W raporcie SACGHS z 2008 r. zwrécono uwage, ze Fe-
deral Trade Commission musi podjac wiecej dziatan majacych na
celu monitorowanie materialow reklamowych i reagowanie na
przesadne i niespojne twierdzenia. Niektore firmy twierdzg na
przyklad, ze testy genetyczne umozliwiajg konsumentom ,prze-
jecie kontroli w zakresie wiasnego zdrowia”, ale jednocze$nie nie
udzielajg porad medycznych. Takie sprzeczne twierdzenia mogg
by¢ szkodliwe.

Zaangazowanie konsumentéw w rewolucj¢ genetyczng bedzie
mile widziane, nalezy ich jednak chronic przed nierealistyczny-
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mi obietnicami i btednymi interpretacjami ztozonych, dynamicz-
nie zmieniajgcych sie informacji na temat genomu. Liczne bada-
nia wskazuja na to, ze wigkszo$¢ lekarzy podstawowej opieki zdro-
wotnej ma problemy z interpretacjg testow dotyczacych
pojedynczych genow (np. BRCAI i BRCA?2) i nie jest przygoto-
wanych na nadejScie ery genomowe;j. Instytucje komercyjne pro-
bujace wypelnic t¢ luke przez swiadczenie ustug w zakresie inter-
pretacji wynikow takich testow muszg zostac objete odpowiednimi
regulacjami prawnymi, aby nie naraza¢ konsumentow na szkody.
W tym celu SACGHS zalecit, aby FDA wykorzystata w odniesie-
niu do testéw genetycznych, w tym réwniez ich interpretacji,
swoje uprawnienia w zakresie procedur zwigzanych z ryzykiem.

W wielu przypadkach nie ma dowodéw trafnosci klinicznej te-
stow genetycznych lub tez jest ich niewiele. Dane na temat traf-
nosci klinicznej sg ograniczone, poniewaz ich uzyskiwanie jest
trudne i kosztowne, a ponadto FDA nie wymaga przedstawienia
takich informacji przed wprowadzeniem testu na rynek. Centers
for Medicare and Medicaid Services, ktore sprawuja nadzor regu-
lacyjno-prawny nad laboratoriami wykonujacymi testy genetycz-
ne, nie majg uprawnien, aby wymagac przedstawiania danych na
temat ich trafnosci klinicznej. W rezultacie $wiadczeniodawcy
i konsumenci czgsto nie dysponujg wystarczajagcymi informacja-
mi, by wlasciwie wykorzystywac testy genetyczne. W celu wypet-
nienia tej luki SACGHS zalecit, aby Departament Zdrowia i Opie-
ki Spotecznej (DHHS - Department of Health and Human
Services) opracowal i prowadzil rejestr testow laboratoryjnych,
obejmujacy dane na temat ich trafnosSci klinicznej. W marcu
2010 r. dyrektor National Institutes of Health, Francis Collins,
oglosil, ze instytucja ta opracuje dobrowolny rejestr testow gene-
tycznych,® a w czerwcu wydano zapytanie o informacje (Request
for Information) w celu uzyskania opinii spoleczenstwa w tej
kwestii.* SACGHS zalecit rowniez, aby referencyjne bazy danych
na temat zwigzkoéw gendéw z chorobami uzupetnic o informacje po-
zwalajgce na oceng trafnosci klinicznej testéw genetycznych.

Ograniczona dostepnos$¢ danych utrudnia réwniez ocene rze-
czywistej przydatnoSci testow genetycznych w praktyce kliniczne;.
Ze wzgledu na szybkie tempo opracowywania nowych testow oce-
na ich uzytecznosci jest utrudniona, a ponadto $wiadczeniodaw-
cy w zakresie opieki zdrowotnej, platnicy oraz pacjenci moga roz-
nie definiowaé uzyteczno$¢ kliniczng. W raporcie z 2008 r.
SACGHS zalecil, aby Departament Zdrowia i Opieki Spolecznej
(DHHS) prowadzil i wspieral oryginalne badania naukowe oraz
systematyczne przeglady dowodow z tych badan. Ma to umozli-
wi¢ racjonalne wykorzystywanie testow genetycznych i nowych
technologii genomowych.

SACGHS rozwazal réwniez kwesti¢ prawa wlasnosci w odnie-
sieniu do informacji o genomie uzyskiwanych przez firmy wykonu-
jace badania genetyczne bezposrednio dla konsumentow. Pojawia
si¢ pytanie, czy dojdzie do komercjalizacji danych genomowych?
Kto moze wprowadzic regulacje prawne dotyczace tego problemu?
Co stanie si¢ z danymi, jezeli firma zostanie sprzedana, polaczona
zinng lub zlikwidowana? Ostatnio islandzka firma wykonujaca ba-
dania genetyczne bezpoSrednio dla konsumentow zlozyta wniosek

o0 ogloszenie upadiosci, a mozliwg konsekwencjg bankructwa stato
si¢ to, ze jej baza danych zostanie wiasno$cig innej firmy z kregéw
kapitatu inwestycyjnego. Jak mozna zapewni¢ ochron¢ danych
podczas takich transakcji? W raporcie z 2010 r. dotyczacym badan
genetycznych wykonywanych bezposrednio dla konsumentow
SACGHS zalecil, aby Biuro Departamentu Zdrowia i Opieki Spo-
tecznej ds. Praw Obywatelskich (DHHS Office for Civil Rights) za-
proponowalo strategie ochrony konsumentéw przez zagrozeniami
ich prywatnosci.

Kongres Stanéw Zjednoczonych i jego instytucja kontrolna,
Biuro Odpowiedzialnosci Rzagdu (Government Accountability
Office) rowniez interesujg si¢ badaniami genetycznymi wykony-
wanymi bezposrednio dla konsumentéw. 22 lipca 2010 r. Podko-
mitet ds. Nadzoru i Badan (Subcommittee on Oversight and In-
vestigations) Komitetu Izby Reprezentantéw ds. Energii i Handlu
(United States House Energy and Commerce Committee) zorga-
nizowal wystuchanie publiczne, podczas ktérego glos zabrali
przedstawiciele firm i niezalezni eksperci w zakresie badan gene-
tycznych wykonywanych bezposrednio dla konsumentéw. Biuro
Odpowiedzialnosci Rzagdu wydato réwniez raport opisujacy jaskra-
we sprzecznosci w ofercie dostawcow badan genetycznych wyko-
nywanych bezposrednio dla konsumentéw.> W miarg jak nowe
technologie umozliwiajag konsumentom zdobywanie informacji na
temat ich genomu, nalezy potozy¢ nacisk na zapewnienie réwno-
wagi miedzy innowacjami a ochrong konsumentow. Wazne jest
takze znalezienie zlotego srodka miedzy przedwczesnym wprowa-
dzaniem nowych testéw a niepotrzebng zwloka w tym zakresie.

Ktokolwiek bedzie ostatecznie zmagat sie z lawing informacji
na temat genomu, b¢dzie wymagat odpowiedniego wynagrodze-
nia za czasochtonng interpretacje danych i informowanie pacjen-
tow o ich znaczeniu. Wigkszo$¢ lekarzy nie moze jednak wysta-
wiac rachunkéw za §wiadczenia z zakresu poradnictwa. Dostgpne
kody procedur i $wiadczen Current Procedural Terminology nie
obejmuja swiadczen lekarskich o charakterze czysto poznawczym.
Problem ten dotyczy tez odpowiednich piatnosci za ustugi labo-
ratoryjne. W 2009 r. SACGHS sformulowat zalecenia dla sekretarz
Sebelius dotyczace zapewnienia odpowiedniego finansowania
ustug w zakresie testow genetycznych (http://oba.od.nih.gov/oba).

W 2010 r. SACGHS przedstawit sekretarz Sebelius raport na te-
mat wplywu patentow dotyczacych gendw i praktyk ich licencjo-
nowania na dostep pacjentéw do testow genetycznych. Komitet
przygotowuje rowniez raport dotyczacy potrzeby prowadzenia
edukacji w zakresie genetyki wsrod lekarzy, urzednikow instytu-
cji zdrowia publicznego oraz konsumentow; rozpoczat takze ana-
liz¢ konsekwencji finansowej dostepnosci sekwencjonowania ca-
fego genomu.

Musimy zadbac o to, aby rozwijajace si¢, coraz liczniejsze tech-
nologie genomowe byly wykorzystywane odpowiedzialnie, i aby
stwarzanych przez nie mozliwosci nie przedstawiano spoleczen-
stwu w sposob wywotujacy nieuzasadnione nadzieje. Nalezy opo-
wiadac sie za rygorystyczng oceng trafnosci i uzytecznosci testow
genetycznych, a takze za wprowadzeniem odpowiednich regula-
cji prawnych, ktore bedg jednoczeSnie chroni¢ innowacyjnosc.
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Klinicysci, badacze, naukowcy z osrodkéw akademickich, sektor
prywatny i rzad muszg wspotpracowad, jezeli chcemy wykorzysta¢
zdumiewajacy potencjal medycyny genomowe;.

Oswiadczenia autoréw sg dostepne wraz z pelnym tekstem tego artykutu na stronie
internetowej NEJM.org.
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Przedstawiony artykuf ilustruje ogrom probleméw medycz-
nych, spotecznych i prawnych zwigzanych z postepem ba-
dan genetycznych, takich jak testy przesiewowe, diagnostyka
przedobjawowa choréb genetycznych czy diagnostyka predys-
pozycji do tych choréb. Dowodzi, jak wielkg wage przyktada sie
w Stanach Zjednoczonych do prawnego uregulowania dziatal-
nosci komercyjnych firm oferujacych spoteczenstwu wolny do-
step do testow diagnostycznych i sekwencjonowania genomu.
Autorzy wymieniaja liczne instytucje, ktére w Stanach Zjedno-
czonych czuwajg nad racjonalnym wykorzystywaniem badan
genetycznych i zabezpieczeniem prawnym oséb poddajacych
sie testom genetycznym. Niewatpliwie podobnie przedstawia
sie ta sytuacja w rozwinietych krajach $wiata, w tym w wiek-
szosci krajow Unii Europejskie;.

Polska wypada na tym tle stabo. Poréwnanie takie ujawnia
przede wszystkim zenujacy poziom finansowania naszej nauki,
gdy zestawi sie odsetek PKB, jaki przeznaczamy na ten cel, z da-
nymi z innych, bardziej rozwinietych krajéw. Nie wprowadziliSmy
tez jak dotad odpowiednich regulacji prawnych. Sejm Rzeczypo-
spolitej Polskiej nie ratyfikowat dotychczas Konwencji o ochro-
nie praw czfowieka i godnosci istoty ludzkiej wobec zastosowan
biologii i medycyny, przyjetej przez Rade Europy przed 14 laty.
Nie powstat komitet bioetyczny o randze krajowej, ktéry zajmo-
watby sie rozwigzywaniem probleméw wymienionych w konwen-
cji. Do tworzenia takich komitetéw wzywa m.in. Migdzynarodo-
wy Komitet Bioetyki UNESCO, ktéry w 1997 r. wydat wazny
dokument — Powszechng deklaracje o genomie ludzkim i prawach
cztowieka. Artykut 16. deklaracji nawotuje rzady wszystkich
krajéow do powotywania niezaleznych, wielodyscyplinarnych,
pluralistycznych krajowych komitetéw bioetycznych, zajmujacych

sie etycznymi, prawnymi i spotecznymi problemami powstajacy-
mi w zwigzku z badaniami nad ludzkim genomem i zastosowa-
niem wynikéw tych badan.

Brak odpowiednich regulacji pozwala na oferowanie i rekla-
mowanie w sposéb niekontrolowany testéw genetycznych, na
przykfad testéw ukierunkowanych na wykrywanie genetycznych
predyspozycji do choréb nowotworowych. Nie uregulowano tak-
ze kwestii prawnych dotyczacych zaptodnienia pozaustrojowe-
go i genetycznej diagnostyki przedimplantacyjne;j.

W artykule poruszono tez problem uzytecznosci badan gene-
tycznych. Osobom decydujgcym sie na ich wykonanie nalezy za-
pewni¢ konsultacje genetyka klinicznego, ktéry zinterpretuje
wyniki badania i w przystepny sposob przekaze niezbedne in-
formacje. Trzeba jednak zastanowic¢ sie, co mozna zapropono-
wac pacjentowi, u ktérego wykryto np. predyspozycje do zacho-
rowania na nieuleczalng chorobe. Poddanie sie badaniu powinno
zatem by¢ poprzedzone profesjonalnym poradnictwem genetycz-
nym. Zapoznanie pacjenta z mozliwosciami leczenia lub poin-
formowanie go o ich braku moze spowodowac, ze zrezygnuje on
z wykonania badan. W wielu przypadkach korzysci z badan sa
jednak niewatpliwe; np. w razie stwierdzenia genetycznie uwa-
runkowanej predyspozycji do hipercholesterolemii zwigzanej
ze zwiekszonym ryzykiem miazdzycy czy do niektérych choréb
nowotworowych, np. raka sutka u nosicielek mutacji w genach
BRCA1I i BRCA2. Z kolei okreslenie 29 wariantéw CYP2D6 i CY-
P2C19 pozwala na ustalenie optymalnego dawkowanie niektd-
rych lekdw, np. neuroleptykow. Trzeba sie tez liczy¢ z faktem,
ze osoba poddajaca sie testom genetycznym, poza poradg ge-
netyczna, nierzadko wymaga psychoterapii.

Artykut ilustruje zjawisko dynamicznego rozwoju badan na-
ukowych i coraz powszechniejszego dostepu do testow gene-
tycznych, a réwnocze$nie przypomina o jego konsekwencjach
w postaci wielu nowych wyzwan dla instytucji zwigzanych
z ochrong zdrowia. Dostarcza przyktadéw, jak rozwigzywac pro-
blemy, ktdre niesie ze sobg epoka intensywnych badan ludzkie-
g0 genomu.
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