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Ak tuá |ní  téma

l

Jkratka DTc (odvozená od angIického direct-to-
Í; -consumeÍ) vyjadřuje, Že mezi spotřebite|em, kteý by mě|
být zároveň objednavate|em této s|uŽby, a jejím poskýovate-
|em je přímý vztah. Pok-ud je zákazníkem !ácient a foskyto-vatelem sluŽby |aboratoř, v našem případě s cytogeňetickým
p!9. 19te.t<t1]árně genetickým zaměřen ím, cnybí z[rostředŘu-
jící |ékař. Lékař, kteý pro svého pacienta stúzou obiednává
a-kteý výs|edky dodané |aboratoří interpretuje a paciónta po-
učuje o významu těchto výs|edků vzh|edem t ieňo stavu itti-
nick-é diagnóze). Takovou formou s|užby se zat5,gvařada labo-
ratoří, které vznika|y nejdříve v USA, ooxuo se v pos|edních
měsících rych|e rozšiřují i do Evropy. Věnují se jí prakticky
výhradně soukromé |aboratoře' znichŽ |ze n.ěkteré zahranič-
ní jmenovat s odkazem na jejich webové stránkv

23andMe : https://www.23andme.com l,
deCODEme: http://www.decodeme.com/,

Navigenics : http ://www. navigenics.com/,
DNAdirect: http;//www.dnadirect.com/,
Genelex: http://www. healthanddna.com/,
Gene Essence: http://www.geneessence.com/,
SeqWrig ht; http ://www. seqwright.com/,
Alltests : http ://shop: alltestsonline.com/,
ledic9lsymptoms: http://www.testsymptomsathome.com/,
Delphi Test; http://www.delphitest.com/.

- Gen-etika jiŽ pÍed mnoha |ety dokázala identifikovat příčinu
řady dědičných chorob a postupova|a od ,jednoduše..dědič-
!ýcn 

- monogenních - přes po|ygenní a multifaktoriá|ní až
k chorobám komp|exním. od vzáďných aŽ po choroby posti-
hující značnou část popu|ace' Od chorob vyskytujíóíóh se
v urcitých regionech, u určitých skupin obyvate|stúa (etnik) aŽ
po-choroby postihující převáŽně vyspě|é a bohaté ob|asti -
jiným slovy tzv' choroby civi|izační. Úspěchy genetického
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výzkumu byly a jsou čím dá| tím více odvislé od technického
pokroku. Jest|iŽe pátrání po odpovědném genu trva|o dříve
roky a vyŽadovalo úsilí mnoha pracovních týmů, dnes
s pomocí čipových technik a moderních sekvenačních metod
se r47zkumné práce neočekávaně urych|i|y a svým způsobem
i z|evni|y. JestliŽe se před .l0 |ety nák|ady na určení jedné jed-
nonuk|eotidové odchy|ky pohybova|y ve stovkách dolad,
dnes se pohybují pod Úrovní stovek centů. Jest|iŽe před 10
|ety dokáza|jeden pracovník ana|yzovat současně jen něko|ik
má|o genů, dnes můŽeme studovat strukturu nebo aktivitu
ce|ých genomŮ naráz (WGA - who|e genome ana|ysis) (1-3).

Musíme ovšem přiznat, Že i dnes stá|e ještě existuje řada
genů, o jejichž existenci téměř nic nevíme, a Že naše zna|osti
o mezigenových vztazích jsou ještě nedokona|é, natoŽ aby.
chom úplně rozumě|i vztahu genomu k našemu Íenotypu,
zv|áště z hlediska působení vnějšího prostředí (včetně léků).
I kdyŽ díky rozsáhlé kooperaci a vysokému počtu vyšetřova-
ných osob můŽeme provádět tzv. metaqnalýzy, je nad naše
sí|y přesně stanovit podí|y genetické determinace a všech
ostatních v|ivů, a kdyŽ tak jen ve|ice přib|ižně. Dok|adem toho
jsou rozdí|né ýs|edky získané rJznými autory dané nejedno-
tným metodickým přístupem, od|išným (např. geograÍicky)
zdrojem materiá|u _ tj. studovaných kohort pacientů, prob|émy
k|inické diagnostiky a její nejednotnosti mezi různými diagnó-
zami nebo i v rámcijedné díagnózy atd. A tak, přestože máme
dnes k dispozici ve|ké množství počítačouých programů, kte-
ré nám pomáhají při hodnocenízdravotních rizik, si musíme
připomenout, že jde o výs|edky statistických t4ýpočtů (a' 5),
které vycházejí z velkého mnoŽství údajů, a ap|ikace na urči-
tou konkrétní osobu vyžaduje vždy individuá|ní přístup zkuše-
ného proÍesioná|a. Z tohoto důvodu zůstává genetické pora-
denství výsadou kva|iÍikovaných odborníků, řádně
atestovaných, neboé potřebnými znalostmi a zv|áště zkuše-
nostmi disponuje u nás jen omezené mnoŽství lékařů. V tom.
to směru nejsme nejen v Evropě, a|e i ve světě v.ýjimkou.
PřestoŽe genetika, zvláště na úrovni DNA, se sta|a téměř
samozřejmou součástí mediá|ní produkce a vstoupi|a do
povědomí snad kaŽdého občana, skutečné zna|osti, které by
umoŽňova|y pochopení a porozumění i těm nejjednodušším
zákonitostem dědičnosti, běŽnému občanovi bohuŽe| chybí
a nejsou na tom -|épe ani |idé s vysokoško|ským vzdě|áním'
Tyto závěry napřík|ad prokazují ýzkumy ředitele Mend|ova
muzea v Brně.

Do takového prostředí vstoupila v pos|ední době řada sou-
kromých společností, které nabízejí vyšetření DNA kohoko|iv
(pochopitelně za úplatu), jak z hlediska potencioná|ního rizika
vzniku nejrůznějších onemocnění či příbuzenských vztahů
(paternitní expertízy), tak i napřík|ad historického původu.
Takových podniků (|aboratoří) existuje ve světě v současnos-
ti něko|ik desítek (cca 30)' z nichž většina síd|í v USA (6).
Americká spo|ečnost je zřejmě lépe trénovaná v osobní auto.
nomii a kaŽdý občan je zvyk|ý více sám o sobě rozhodovat
a za svá rozhodnutí nést patřičnou odpovědnost. V tomto
směru se značně |iší od Evropy, zv|áště od její východní čás-
ti' kde by|i občané systematicky cvičeni v pod|éhání a závis-
|osti na autoritě institucí.

I u nás některé společnosti zača|y v pos|edních |etech nabi
ze| zákaznické ana|ýzy genomu, jak z h|ediska zdravotního
rizika' tak ve smys|u pátrání po původu, nebo v rámci vyšet.
řování bio|ogické příbuznosti - v posledním případě anonym-
ním způsobem.

Co j.e všem těmto spo|ečnostem _ našim i zahraničním -
spo|ečné' Mezi zákazníkem - vyšetření objednávajícím obča-
nem a dodavatelem výs|edku vyšetření nebývá Žádný pro-
středník schopný podat kva|iÍikované vysvět|ení, jak o proce.
su samém, tak o \^ýsledcích a jejich významu. Přičemž
nejpodstatnější prob|ém tkvív tom, že ce|ý proces představu-
je pro zadavatele jakousi černou skřínku, o níŽ neví, co se v ní
děje' a nezbyvá mu než důvěřovat uýs|edkům, kteých se mu
dostane, často jen v písemné podobě, nebo dokonce někde
jen te|eÍonicky (z). Některá taková vyšetření lze dokonce

zahrnout pod pojem částečné samoobs|uŽnosti (do-it-your-
self) (8)' kdy vyšetřovaná osoba si odběr vzorku provádí
sama, a někdy dokonce celé vyšetření.

Je pochopite|né' Že téměř každý z nás by rád vědě|, co ho
z h|ediska jeho zdraví čeká, zda v něm neh|odá nějaká zatím
utajená choroba' Někoho za1ímá, odkud pochazí, zda někteý
z jeho předků neby| americkým indiánem, a není třeba mnoho
spíše muŽské ješitnosti k tomu, abychom si chtě|i být jisti' Že
jsme bio|ogickými rodiči našich dětí. BohuŽe| většina ze
,,zákazníkú,. neví, že odpovědi na Mo otázky mohou být ošid-
né, Že se dosud často podobají věštění _ ne sice už z |etu ptá-
ků nebo zvířecích jater, jak to provádě|i haruspikové, ze sk|e-
něné kou|e nebo d|aňových ýh' jak to provádě|y cikánky, a|e
z jejich DNA. Proto se v řadě evropských států uvďuje
o zákazu DTC (9) a i v USA některé státy k podobnému kro-
ku dospě|y (10). RovněŽ ASHG (Americká Spo|ečnost pro
Lidskou Genetiku - www.ashg'org) se ve|ice kriticky vyjadřuje
k tomuto způsobu podnikání (11)' a podobné stanovisko za-
uja|a i ESHG (Evropská spo|ečnost pro |idskou genetiku -
www.eshg.org).

Zastánci DTC často argumentují tím, Že jen v rámci trhu
vyp|ni|i prázdný prostor a reagova|i tak na poptávku, kterou
jiné instituce nedokáza|y uspokojit. Zkušenost nás však jiŽ
pouči|a' Že šikovný podnikate| dokáže takoý prostor vytvořit
a účinnou rek|amou poptávku vyvo|at (12, 13). Jiným argu-
mentem, kteý má podporovat prospěšnost takového podni-
kání, které někdy zahrnuje i vyšetřování dětí, je poukaz na
jeho uŽitečnost vyp|ývající z toho, že výs|edky ana|ýzy mohou
vyšetřovanému pomoci předcházet rozvoji onemocnění, pro
které má genetické předpok|ady úpravou životního stylu, což
má tím větší ýznam, čím dříve k takové změně dojde - tedy
iu dětí. Je to oprávněné (14' 15)? Některé firmy (Gene|ex)
obhajují systém DTC proti případné regu|aci (16) tím' Že prŮ-
měrný rodinný |ékaÍ, pokud by jim jeho součinnost zákon uk|á.
dal, stejně není dostatečně kva|iÍikovaný' aby poučeným k|i-
entům rnýs|edky vyšetření vysvětloval. Velmi často firmy
nabízející DTC operují ,,svobodou volby.., tj. nikdo ,,k|ienta..
k vyŠetření přece nenuti| ... Nicméně tento zodpovědný pří-
stup moŽná Íunguje v USA' zatímco v Evropě je to problema-
tičtější a zv|áště |idé ve qýchodní Evropě jsou díky negativní
historické zkušenosti zranitelnější' Vyjádření Americké spo-
|ečnosti k|ínické onko|ogie připouští vyšetření dětí jen tam,
kde se riziko vypuknutí nemoci ýká dětského věku (17).
V Evropě by|y provedeny podrobné ana|ýzy, za jakých oko|-
ností |ze genetické vyšetření dětem nabízet (18)'

Prob|ém je v tom, Že výs|edky vyšetřenígenomu mohou být
jen obecné, například ve sdělení, Že určitá osoba má proti
popu|ačnímu púměru zuýšené riziko vzniku obeziý a by|o by
pro ni užitečné omezit přísun ka|oriía zqýšit energetický ýdej
(cvičením). Je zce|a |hostejné, jak soÍistikovaným způsobem
se k podobnému v'ýs|edku dospě|o a v jak zdobné podobě je
vyšetřovanému. výsledek předán. otázkou zŮstává, zda
k takovému sdě|ení bylo vůbec potřeba provádět ana|ýzu
genomu, kdyŽ by se hodi|o téměř na kďdého z nás. To se
samozřejmě týká většiny tzv. civilizačních chorob, ke kteým
|ze přiřadit empirická rizika p|atná pro naši domácí popu|aci
(5). Navíc neznánre hranici, od které bychom mě|i vypočtenou
míru rizika povaŽovat za,,vážnou,'.

UŽitečným by se nabízené DTC vyšetření celého genomu
moh|o stát' kdyby odha|i|o sklon k nějaké závažné dědičné
chorobě, ale to není pří|iš pravděpodobné, neboť takoý cí|
majíjen některá nabízená vyšetření, na smůlu často spíše jen
dek|arovaný, neboé jejich dosah (např. mnoŽství vyšetřených
nebo mnoŽství vyšetřovaných mutací) je re|ativně ve|ice ma|ý.
To p|atítaké o ob|astiíarmakogenetiky, u níž by|y DTC s|uŽby
nabízeny snad nejdříve (19' 20). Nejprob|ematičtější vůbec je
u těchto typů s|uŽeb odhad významu vnějších v|ivů, které jsou
ve svém účinku ve|ice proměn|ivé. JiŽ embryo|ogie nás učí
o dynamice a různých Íázích cit|ivosti Vwíjejícího se p|odu,
komp|ikované navíc v|ivem organismu matky' kteý zasahuje
do účinku vnějších v|ivů mnoha způsoby _ pozitivními i nega-
tivními. Během našeho života se dá|e měnínejen naše schop-
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11.o9ti-!9 vnější vlivy reagovat, a|e mění se vnější vlivy samy
(21,22)' Umíme předvídat i tuto proměn|ivost?

Každý z nás jistě zaži| změny Ve stravovacích návycích,
v nabídce a spotřebě potravin a jejích dop|ňků. R s néjvotši
pravděpodobností zaŽi| a prodě|a| řadu inÍekčních onemócně-
ní (virouých epidemií).
- V našem případě |ze považovat tento způsob podnikání za
importovaný, neboé v Severní Americe a někteých da|ších
zemích se začal rozvíjet již před mnoha |eý. Hodíse pro naši
domácí popu|aci? ruehí uvódení DTC na i'as tr.n préá8asňÉ
a v někteých oh|edech neetické? Nedochází přitomto způso.
bu podnikání k poruŠování |idsk'ých práv a svobod? Poštední
o|ázka naráží na zajištění ochrany osobnosti při DTC, zv|áště
tqm' lde jde o tzv. anonymní vyšetřování. Existuje vůbec
nějaká kontro|a nad činností |aboratoří nabízeÍících DTC?

Věda nepochybně spěje k !omu, Že uýsíedky vyšetření
genomu budou prokazate|ně,,k|inicky uŽitečné., a ze i v.ysteo-
kům ce|ogenomových analýz budg rnoŽné věřit a spo|éňat se
na ně' A|e do takového stadia jsme zatím ještě hedospě|i.
Chybí nám mnoho k tomu nezbytných védomostí. Proto
bychom se raději mě|i věnovat rnýzkumným zá|eŽitostem, aby-
chom dospěli k hodnověrnějším výs|edkům se skutečnou kii-
nickou užitečností, než je obchodování s naivitou a nezkuše-
ností, coŽ nás může připravit o důvěru i těch, kteří podstupují
k|asické genetické vyšetření.

Díky pok1olu v genomice bude jistě v budoucnu interpreta.
ce uýs|edků DNA ana|ýz snazší a pro všechny z nás, kteří
takové vyšetření budou potřebovat, smys|up|nější. Pak je jistě
budou poskytovat i další |aboratoře, třeba i ,,státní..na záktaoo
sm|uv s pojišťovnamí, a velice pravděpodobně i mnohem |aci.
něji, neboť techno|ogie ana|ýzy genomu se ve|ice prudce roz-
víjí. A současná nabídka vhodných, a|e velice nák|ádných pří-
strojů bude brzy překonána, bud' ještě rnýkonnějším.i, něbo
méně nák|adnými (http://www.b|oomberg.com/ apps/news?
pid=email_en&refer=home&sid=aU0Ne_VoBCO l).

V našich krajich bohuŽe| chybí pravid|a, kteými by se insti-
tuc.e Provádějící ana|ýzy |idského genomu mě|y řídit a která by
zajišťova|a kva|itu jejich práce a 

-etické 
chování' Snad náň

V tomt9 směru pomohou doporučení přicházející z různých
mezinárodních institucí.

U nás nemáme a ve|ice ho postrádáme zákon o DNA, ne-
existuje |icenční řízení, které by stanovi|o podmínky, za kte-
ých můŽe přís|ušná instituce ana|ýzy |idských genomů pro.
vádět, a genetická |aboratorní diagnostiká je_dosud iaké
vo|nou Živností, přestoŽe podobně jako lékárnicfuí má tato čin-
nost značný dopad na osud vyšetřovaných osob. A tak se stá-
vá,^Že i v. medicíně se peníze dostávají na první místo (23).

Spo|ečnost |ékařské genetiky (www.slg.cz), reprezentova-
ná výborem spo|ečnosti, se domnívá, Že při genetickém tes-
tování je ú|oha |ékaře, V tomto případě k|iniókého genetika,
nezastupitelná. A neopominute|ným by mě|o být i-h|edisko
etické (24, 25). V tomto smys|u doporučuje, áby v rámci
akreditace nebo certiÍikace byly dodržovány tzv. nepodkroči.
telné meze personá|ního vybavení |aboratoří provádějících
genetické testování a aby tyto |aboratoře neprovádě|ý při
s|ušná vyšetření na Žádost |aických zákazníkŮ, které ne|ze
V tomto smys|u povaŽovat za kva|íÍikované odborníky. A také
aby by|y vždy t4ýs|edky takouých vyšetření poskytovány pou-
ze ošetřujícím lékařům, v optimá|ním případě klin1ckým
genetikům.

Výs|edky genetických testů mohou být pro vyšetřovanou
9sob.u, její rodinu včetně dětí' nato|ik závažné, Že je |ze sdělit
jen při osobním pohovoru (niko|iv pouze písemno n-eoo dokon-
ce te|eÍonicky).
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