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Lékarska genetika ma bezesporu pohnutou historii, j@@eoenana obdobimi,
kdy byla tragicky zneuzita.

Poznatky o genetické podndirosti normalnich i abnormalnich zrigkspolu

s eugenickym hnutim byly v 30. a 40. letech minleit zneuzity v nacistickém
Némecku v podobrasové teorie a naslednéesné praxe rasoveé hygieny.
Komunistické Rusko #mecké rasistické a eugenické aktivity odmitlo, ale
zarovah odmitlo a likvidovalo v obdobi lysenkismu (50tdg genetiku jako
takovou.

Tato mementa jefdba stale mit na paitn, zejména nyni, kdy neustale se
rozSkujici znalosti o lidském genomuipaseji nové moznosti jak pozitivniho
medicinského vyuziti, tak i zneuziti. Existuji v&zobavy z pouziti &decky a
klinicky nepodlozenych postip Navic nize dojit k zavaznému zanedbani
zakladnich etickych principmediciny a k poruseni Hippokratoviigahy.



Je Zejmé, Ze v satasné dob lekarské genetice nehrozi zneuziti tak tragickeé,
jako z naSeho pohledu v davné minulosti, niciné&lime zavazné diskreditaci
oboru a jeho medicinskych aplikaci.

K diskreditaci oboru dochazi redevsSim v oblasti kom&mé nabizenych
genetickych sluzeb, které nididad poskytuji vySeéeni paternity bez souhlasu
v8ech zdastrénych osob (tzv. anonymni testovani otcovstvi). D se
v posledni dob objevuji i firmy, které nabizeji do&ym a i dtem tzv.
prediktivni genetické vysini. Tyto laborati@ proklamuji, Ze na zakladDNA
analyzy za uplatu 10.000 — 20.00@ jsou schopny stanovit nachylnost k vice
nez dvaceticasto se vyskytujicim multifaktorialnim onemeéoim dosglého
véku a tak upozornit klienta a jeho smluvniho l&kaa mozna preventivni
opateni jak onemoainim predchéazet.

Zodpowdnost, nikoli strach z konkurence nas vede Kk arguacé proti
takovymto aktivitam, a to nejen z hlediska odiovadeckého, ale i etického.
Komernim aktivitAm nelze it jistou davku odborného pohledu, nicraéde

o obchodni zkresleni naSich sasnych znalosti tak, Ze zamji zasadni
nejistoty, které v dané oblasti nebyly dosud uspeko vyieSeny. Proto
nedovoluji odpov¥dnym pracovnikm takovéto sluzby nabizet v ramci
standardni sitstatnich a soukromych genetickych pracovi€eské republice
(viz téZ New England Journal of Medicine, 358y#&w.nejm.orgJanuary 10,
2008).

Vliv genetickych faktoli na rozvoj multifaktorialnich chorob dasgho wku

(nap. diabetes, hypertenze, kardiovaskularni onermignse dle sotasnych
znalosti pohybuje ¥adu jednotek procent. Zawiti interpretace vysledku
mize vySetované iatrogenizovat netwdodrenymi obavami, nebo naopak
faleSr¢ uklidnit a vést k vySSi nachylnosti k rizikovyrktaitam, jako je nap
koureni atd. Krom§ toho je teba zdraznit fakt, Ze publikované studie byly
provedeny natznych populacich a pro na&skou populaci zatim obdobné

studie neexistuiji.



V této souvislosti je poeba zdraznit, Ze spravna zivotosprava je zasadni pro
prevenci onemocimi dosglého wku. Hodnotit zivotni styl a rodinnou
anamnézu a na tomto zaktaddikovat odborné genetické testovani i navrhovat
zasadni zrmy zivotniho stylu i preventivni sledovani, je Ukl kazdého
|ékare. To jsou obecné moZznosti skine efektivni ochrany zdravi populace,
v praxi dosud nepouzivané v Zzadoucim rozsahu.

Dalsim divodem naSich obav je skdtest, Ze uvedené labor&tomohou
existovat na zakladpouhého zapisu v obchodnim réjsti, neb@ zatim nejde

0 vazanoucinnost a tedy neexistuje nejmensSi zaruka kvalifyche prace.
Naopak standardni genetické laboratgodrobujici se externim kontrolam
kvality a operujici podle standardnich etickych adminskych pravidel jsou

uvedeny v pravidethaktualizované databait{p://www.uhkt.cz/nrl/d.

Genetické testovani ( tj. vy$eni na arovni DNA), které skute¢ mize odhalit
rizika nekterych geneticky podmémych onemocéni, je dnes rutinprovadno

a hrazeno pojtovnami na odbornych genetickych pracovistich (&tatra
soukromych), kterd ktomu maji poZzadovanou a kdéowemou kvalifikaci.
Jelikoz se jedna o testovani klinicky vyznamnydikrpro pacienta/klienta, je
provazeno genetickym poradenstvim, tj. velmi podob konzultaci
vySetovanych s klinickym genetikem. Klinicky genetik maa kol
diagnostikovat mozné ¢di¢né riziko, kvalifikovat jeho Urove a navrhovat
mozné piciny a moznosti genetického testovani. Jeésiom velkych limitaci,
které genetické testovani v dnesni &aoba, coz paciefm/klientim nalezi¢
vys\wtluje. Vysledkem vzajemné komunikace mezi klinickygenetikem a
pacientem je podepsany informovany souhlas pacgegtnetickym testovanim
a jeho moznymi dksledky. Tento postup jeuddledr® dodrzovan ve vSech
vyspilych statech Evropské unie a v USA, kde je iéka genetika chapana a
uznana jako samostatny klinicky obor. Teprve pdgpsani informovaného
souhlasu se na o#dlénich/Ustavech |ékské genetiky provadi odborny agatb

tkarg, extrakce DNA a jeji dalSi vySeni. Je zarkena autenticita vzorku, jeho



okamzité zpracovani a zejména zan$tvzorku, resp. vysledku testovarieg
zneuzitim.

Naopak komemi laboratde pacienim/klientim ¢asto posilaji kity, slouzici ke
stru burek z dutiny uUstni pro extrakci DNA a dalSi zpracovaBer si
pacient/klient provadi &sSinou sam, vzorek pak poSle poStou ddslpsné
komekni laboratde. Neni teba zdraziovat moznosti nechihych, nebo i
ch&nych zamin (ze strany vyS&vanych) vzork, nekontrolovatelnost
piepravy i moznosti neopragného pouziti/zneuziti vzorku.

DalSim vyznamnym krokem u genetického testovamitgrpretace vysledka
informovani pacierit o nich, geji-li si to. Je to oft krok patici do rukou
klinického genetika sifslusnym vzdlanim a specifickymi komunikativnimi
zkuSenostmi. Toto je @pkrok, ktery neni koménimi laboratdemi naphovan.
Interpretaci namnoze ponechavaji v rukou iagieich 1ékda véetne smluvnich
obvodnich nebo rodinnych bez specializované erualidestatenych zkusenosti
v |ékarské genetice, které interpretace vysledknetického testovani vyzaduje.
Nejedna se o snizovani uUlohy asgitich Iékau, spiSe zdrazréni ukok
klinického genetika, resp. #dhzreni bezproblémové spoluprace mezi klinikem
a genetikem.

Predikce zavaznych genetickych rizik u monogepadmirgnych onemocEni
by meéla zistat v kompetenci genetickych pracayiss nepodkréitelnym
personalnim vybavenim a profesni expertizou, ktgg@u optimalg
akreditovana a spliji tak vSechny fedpoklady pro spravnou léiskou a
laboratorni praxi.

Dispozice k#znym nadoim, predevSim nadém prsu, vajéniku, tlustého
streva, melanorim, ale i vzacné nadorové syndromy se dnes réttestuji
(prehled ziskate v supplementu Klinické onkologie 020- Hereditarni

nadoroveé syndromywww.linkos.c s gislusnym genetickym poradenstvim

klinického genetika ifed i po testovani. Jedna se o velriiedity proces, ktery

zaji¥uje rodinam co nejkvalitSi informace tykajici se vydeni, rizik,



prevence, ale i limitace testovani. A tyto limitacelze podcgovat. Limitace
byly bohuzel podcemy nagiklad i v dennim tisku, kde Mlada fronta Dnes
v ¢lanku z 1.12.-2007 ,, UkaZz mi svou DNA a jargknu ...., Na stranC1l
popisuje na obrazku testovani BRCA1l genu pro zawazmonogenni
predispozici k nadam prsu (vajénika, ale i jinych malignit). Mystifikuje
verejnost, nebd uvadi, Ze normalni gen BRCA1 znamena, Ze Kkliaetikta
nema zvysSené riziko nadorprsu a prostaty. Tento zfivmize zasadnim
zpasobem poskodit mnoho jediinc ktefi se nechaji komeéni firmou bez
dostaténé kvalifikace a klinického zazemi testovat. Negdtiest BRCA1 genu
nezajisti, ze neexistuje vysSi riziko s nim sppgbn onemocéni. Pokud
budeme podobnym (kom@® zkreslenym) zfisobem klamat vejnost a
podavat ji neupka nepravdivé informace, budeme ji nejen Skodgtpaldeme i
diskreditovat pozitivni a &decky podloZzené medicinské vystupy liéka
genetiky.

Znané rozporuplné je prediktivni testovani nabizené ka@mieni firmami i

z etického hlediska. V ramci veSkeré zdravotriepBy ne€ly byt zachovavany
Ctyri zakladni principy lékiske etiky, kterymi jsou: beneficence (konani pro
dobro a prosgch pacienta), nonmaleficence (nepoSkozovani padient
autonomie (pravo na svobodné rozhodovani) a spiav&d Velmi diskutabilni
je piinos kometné nabizenych tedt pro jednotlivce, ¢imz je evident#
porusovano pravidlo beneficience. Tyto testy, &kljylo uvedeno, maji ztaé
limitace a navic nelze na zakéadoposud provedenych studiich vyvodit z jejich
vysledki jednoznané klinické zasry. Dvojnasob otazka beneficience plati p
testovani chorob, u kterych neni doposud zndmanaiina dinna prevence a
lécba (nap. Alzheimerova choroba).

Komern¢ nabizené genetické testy jsou i Vvrozporu s plawid
nonmaleficience. Bktera rizika prediktivhino genetického testovaakg jsou
rizika psychologickd, socialni a fin&m nejsou bezprostdre ziejma, ale byla

prokazanaradou zahraghnich studii. Mezi hlavni psychosocialni rizika ifat



pocit viny, stres, Uzkost, naruSena sebedlcta, lsbaigmatizace, diskriminace
ze strany pojioven a zamstnavatele. Prediktivni genetické testy mohou také
zcela naruSit dynamiku rodiny a rafd jeji ¢leny na zdravé a ,nemocné”.
Samostatnym tématem je i komunikace v rédimformovani blizkych a
vzdalenych fibuznych o vysledku testu a jeh@istedcich. VSechna tato rizika
se vyskytuji i pi prediktivnich genetickych testech v sasnosti nabizenych na
specializovanych genetickych pracovistich. Zde tptoblematiku podroln
diskutuje s pacienty/klienty odbarrvySkoleny profesional — klinicky genetik.
Ten je zarove schopen dopotit i dalSi odbornou p#& psychologa, nebo
piipadré piedat kontakty na svépomocné organizace a {jooép skupiny.
DalSim problémem v budoucnostiepmé budou i natstajici finagni naroky
kladené ve zdravotnictvi na pacienty cena ka@mi@o prediktivniho testovani).
Jednim z dalSich nutnychiqupoklad genetického testovani je zachovani
absolutni dvérnosti ziskanych dat. Tento aspekt je na speciaiapch
genetickych pracovistichidledré oSeten a kontrolovan.

VSechny vySe uvedené etické problémy kamé&rnabizeného prediktivniho
genetického testovani exponencilnaristaji v gipact testovani &i. To
odporuje vSem oficialnim stanovigk zahraninich Spolénosti Iékaské
genetiky. Evropska spairost Iék@ské genetiky (ESHG) i OECD a Evropska
komise jednoznme doporwuji prediktivni genetické testovanétd odsunout do
véku, kdy je pacient schopen pochopit aspekty gekdéttio testovani a svobogn
se rozhodnout zda si testovanfejp. Vyjimku tvadi pouze onemocmi

s nastupem vdaském ¥ku, nebo ta onemoéni, u kterych je znamy vliv
c¢asného zahajenic¢imné prevencei lécby. Davodem doporéeni ESHG je
caso¥ omezena autonomie nezletilych (do adolescemcE let), kdy za &
pIné rozhoduiji jejich zakonni zastupci. Taibke vést k diskriminaci (pozitivni i
negativni) v ramci rodiny, ktera seune projevit hyperprotektivitou nebo
naopak nezdmem radi, vedouci az k ovliwovani takovych zavaznych

rozhodnuti jako je vyr Zivotni profese, zajin(sporty), atd. DalSimi/odem



proti je i neschopnost nezletilych kontrolovat zacini divérnosti dat
ziskanych genetickym testovanim. Zde existuje oiziklozivotni psychické a
sociélni stigmatizace na zakagorusSeni @vérnosti a v dsledku Spatné
interpretace vysledk(uchovavani vysledkv dokumentaci éiského |ekée bez
zajiSéni omezeného ffstupu, pipadré jejich pretlumaeni vzdlavacim
zarizenim, uastni $&ni rodéi v ramci rodiny, atd). VSechny tytoudody
jednozné&né hovai proti prediktivnimu testovani nezletilych.
Technické moZnosti genetického testovani jsou esdn doB pomerne
pokrctilé a neni problém testovat variantyznych geid rychle a spolehli.
Pokud vznikaji firmy, které nabizeji genetické desini pro medicinskécely,
meély by sphovat zakladni kvalitativni kriteria, kterd jsou &3t republice i
v zahranii pozadovana. V na@vschvalovaném Zakeéno zdravotni p& jsou
v paragrafu 37 jasnstanoveny podminky, jak ma byt testovani preéwad
Genetické poradenstvi, informovany souhlas, #zeai schvalena tenymi
organy jsou nutnym ifpdpokladem ke kvalitnim sluzbam. Onem&dn
s multifatorialni  etiologii nelze predikovat pomocikimplifikovanych
genetickych tests omezenou vyp@dni hodnotou.

Je vSak dlezité, aby se prevenciédhto chorob medicinaénovala a
vyuzila vSech v nySi dok® dostupnych a relevantnich moznosti a to i

genetickych test které maji klinicky vyznam.



