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Aktualni téma
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kratka DTC (odvozena od anglického direct-to-
-consumer) vyjadfuje, Ze mezi spotfebitelem, ktery by mél

byt zarover objednavatelem této sluzby, a jejim poskytovate-
lem je pfimy vztah. Pokud je zakaznikem pacient a poskyto-
vatelem sluZby laboratof, v nagem pfipadé s cytogenetickym
nebo molekularné genetickym zaméfenim, chybi zprosttedku-
jici IékaF. Lékar, ktery pro svého pacienta sluzbu objednava
a ktery vysledky dodané laboratofi interpretuje a pacienta po-
ucuje o vyznamu téchto vysledkt vzhledem k jeho stavu (kli-
nicke diagnoze). Takovou formou sluzby se zabyva fada labo-
ratofi, které vznikaly nejdFive v USA, odkud se v poslednich
meésicich rychle rozsifuji i do Evropy. Vénuiji se ji prakticky
vyhradné soukromé laboratote, z nichz Ize nékteré zahranic-
ni jmenovat s odkazem na jejich webové stranky

23andMe: https://www.23andme.com/,

deCODEme: http://www.decodeme.com/,

Navigenics: http://www.navigenics.com/,

DNAdirect: http://www.dnadirect.com/,

Genelex: http:/Awww.healthanddna.com/,

Gene Essence: http://www.geneessence.com/,

SeqWright: http://www.seqwright.com/,

Alltests: http://shop.alltestsonline.com/,

Medical Symptoms: http://www.testsymptomsathome.com/,

Delphi Test: http://www.delphitest.com/.

Genetika jiz pfed mnoha lety dokazala identifikovat pricinu
fady dédic¢nych chorob a postupovala od ,jednoduge” d&dic-
nych — monogennich — pfes polygenni a multifaktorialni az
k chorobam komplexnim. Od vzéacnych az po choroby posti-
hujici znagnou €ast populace. Od chorob vyskytujicich se
v urcitych regionech, u urgitych skupin obyvatelstva (etnik) az
po choroby postihujici pfevazné vyspélé a bohaté oblasti —
jinym slovy tzv. choroby civilizagni. Uspéchy genetického
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vyzkumu byly a jsou ¢im dal tim vice odvislé od technického
pokroku. Jestlize patrani po odpovédném genu trvalo dfive
roky a vyZzadovalo Usili mnoha pracovnich tymU, dnes
s pomoci Cipovych technik a modernich sekvenac¢nich metod
se vyzkumné prace neocekavané urychlily a svym zplisobem
i zlevnily. Jestlize se pfed 10 lety naklady na uréeni jedné jed-
nonukleotidové odchylky pohybovaly ve stovkach dolani,
dnes se pohybuji pod urovni stovek centll. Jestlize pfed 10
lety dokéazal jeden pracovnik analyzovat souc¢asné jen nékolik
malo genll, dnes mdZeme studovat strukturu nebo aktivitu
celych genom( naraz (WGA — whole genome analysis) (1-3).

Musime ovSem pfiznat, Ze i dnes stéle jesté existuje fada
gend, o jejichz existenci téméf nic nevime, a Ze nase znalosti
0 mezigenovych vztazich jsou jesté nedokonalé, natoz aby-
chom upIné rozuméli vztahu genomu k nasemu fenotypu,
zvlasté z hlediska plsobeni vnéjsiho prostiedi (véetné léka).
| kdyZ diky rozsahlé kooperaci a vysokému poctu vySetfova-
nych osob mizeme provadét tzv. metaanalyzy, je nad nase
sily pfesné stanovit podily genetické determinace a vSech
ostatnich vlivl, a kdyz tak jen velice pfiblizné. Dokladem toho
jsou rozdilné vysledky ziskané riznymi autory dané nejedno-
tnym metodickym pfistupem, odliSnym (napf. geograficky)
zdrojem materialu — tj. studovanych kohort pacient(, problémy
klinické diagnostiky a jeji nejednotnosti mezi rtiznymi diagnoé-
zami nebo i v ramci jedné diagndzy atd. A tak, pfestoze mame
dnes k dispozici velké mnozstvi po€itac¢ovych programdi, kte-
ré nam pomahaji pfi hodnoceni zdravotnich rizik, si musime
pfipomenout, ze jde o vysledky statistickych vypoctl (4, 5),
které vychazeji z velkého mnozstvi Gidajd, a aplikace na uréi-
tou konkrétni osobu vyzaduje vzdy individualni pfistup zkuse-
ného profesiondla. Z tohoto divodu zlstava genetické pora-
denstvi vysadou kvalifikovanych odbornikd, fadné
atestovanych, nebot potfebnymi znalostmi a zvlasté zkuse-
nostmi disponuje u nés jen omezené mnozstvi lékafd. V tom-
to sméru nejsme nejen v Evropé, ale i ve svété vyjimkou.
PfestoZze genetika, zvlasté na Urovni DNA, se stala téméf
samozfejmou soucasti medialni produkce a vstoupila do
povédomi snad kazdého ob&ana, skutecné znalosti, které by
umoznovaly pochopeni a porozuméni i tém nejjednodussim
zakonitostem dédi¢nosti, béznému obc¢anovi bohuzel chybi
a nejsou na tom lépe ani lidé s vysokoskolskym vzdélanim.
Tyto zavéry napfiklad prokazuji vyzkumy teditele Mendlova
muzea v Brné.

Do takového prostiedi vstoupila v posledni dobé fada sou-
kromych spoleénosti, které nabizeji vySetieni DNA kohokoliv
(pochopitelné za Uplatu), jak z hlediska potencionalniho rizika
vzniku nejriznéjSich onemocnéni ¢&i pfibuzenskych vztaht
(paternitni expertizy), tak i napfiklad historického plivodu.
Takovych podnikd (laboratofi) existuje ve svété v sou¢asnos-
ti nékolik desitek (cca 30), z nichz vétSina sidli v USA (6).
Americka spolecnost je zfejmé Iépe trénovana v osobni auto-
nomii a kazdy ob¢an je zvykly vice sdm o sobé& rozhodovat
a za sva rozhodnuti nést patficnou odpovédnost. V tomto
smeéru se znacné lisi od Evropy, zvlasté od jeji vychodni ¢as-
ti, kde byli ob&ané systematicky cvieni v podiéhani a zavis-
losti na autorité instituci.

| u nas nékteré spole¢nosti zacaly v poslednich letech nabi-
zet zakaznické analyzy genomu, jak z hlediska zdravotniho
rizika, tak ve smyslu patrani po ptvodu, nebo v ramci vysSet-
fovani biologické pfibuznosti — v poslednim pfipadé anonym-
nim zplsobem.

Co je vSem témto spolecnostem — nasim i zahraniénim —
spole¢né. Mezi zakaznikem — vySetfeni objednavajicim obca-
nem a dodavatelem vysledku vySetfeni nebyva zadny pro-
stfednik schopny podat kvalifikované vysvétleni, jak o proce-
su samém, tak o vysledcich a jejich vyznamu. Pficemz
nejpodstatnéjsi problém tkvi v tom, Ze cely proces predstavu-
je pro zadavatele jakousi éernou sk¥inku, o niz nevi, co se v ni
déje, a nezbyva mu nez dlvéfovat vysledktim, kterych se mu
dostane, ¢asto jen v pisemné podobé, nebo dokonce nékde
jen telefonicky (7). Nékterd takova vysSetfeni Ize dokonce

zahrnout pod pojem Casteéné samoobsluznosti (do-it-your-
self) (8), kdy vySetfovana osoba si odbér vzorku provéadi
sama, a nékdy dokonce celé vySetteni.

Je pochopitelné, Ze témér kazdy z nas by rad védél, co ho
z hlediska jeho zdravi ¢ekd, zda v ném nehloda né&jaka zatim
utajené choroba. Nékoho zajima, odkud pochazi, zda néktery
z jeho predkd nebyl americkym indianem, a neni tfeba mnoho
spiSe muzské jeSitnosti k tomu, abychom si chtéli byt jisti, ze
jsme biologickymi rodi¢i naSich déti. Bohuzel vétsSina ze
wzakaznikd“ nevi, Ze odpovédi na tyto otdzky mohou byt osid-
né, Ze se dosud €asto podobaji vésténi — ne sice uz z letu pta-
kb nebo zvitecich jater, jak to provadéli haruspikové, ze skle-
néné koule nebo dlafiovych ryh, jak to provadély cikanky, ale
z jejich DNA. Proto se v fadé evropskych statl uvazuje
0 zakazu DTC (9) a i v USA nékteré staty k podobnému kro-
ku dospély (10). Rovnéz ASHG (Americka Spole¢nost pro
Lidskou Genetiku — www.ashg.org) se velice kriticky vyjadiuje
k tomuto zplsobu podnikani (11), a podobné stanovisko za-
ujala i ESHG (Evropské spolecnost pro lidskou genetiku —
www.eshg.org).

Zastanci DTC &asto argumentuji tim, Ze jen v ramci trhu
vyplnili prazdny prostor a reagovali tak na poptavku, kterou
jiné instituce nedokazaly uspokojit. ZkuSenost nas vsak jiz
poucila, Ze Sikovny podnikatel dokaze takovy prostor vytvorit
a ucinnou reklamou poptavku vyvolat (12, 13). Jinym argu-
mentem, ktery ma podporovat prospésnost takového podni-
kani, které nékdy zahrnuje i vySetfovani déti, je poukaz na
jeho uZite¢nost vyplyvajici z toho, Ze vysledky analyzy mohou
vySetfovanému pomoci pfedchazet rozvoji onemocnéni, pro
které mé genetické pfedpoklady Upravou Zivotniho stylu, coz
ma tim vétsi vyznam, &im dfive k takové zméné dojde — tedy
i u déti. Je to opravnéné (14, 15)? Nékteré firmy (Genelex)
obhajuji systém DTC proti ptipadné regulaci (16) tim, Ze prd-
mérny rodinny Iékaf, pokud by jim jeho souéinnost zakon ukla-
dal, stejné neni dostate¢né kvalifikovany, aby pouc¢enym Kkli-
entdm vysledky vySetfeni vysvétloval. Velmi casto firmy
nabizejici DTC operuji ,svobodou volby“, tj. nikdo ,klienta“
k vySetfeni pfece nenutil ... Nicméné tento zodpovédny pfi-
stup mozna funguje v USA, zatimco v Evropé je to problema-
historické zkuSenosti zranitelngj$i. Vyjadfeni Americké spo-
le¢nosti klinické onkologie pfipousti vySetfeni déti jen tam,
kde se riziko vypuknuti nemoci tyka détského véku (17).
V Evropé byly provedeny podrobné analyzy, za jakych okol-
nosti Ize genetické vySetteni détem nabizet (18).

Problém je v tom, Ze vysledky vySetieni genomu mohou byt
jen obecné, napfiklad ve sdéleni, Zze urcitd osoba ma proti
populaénimu priméru zvysené riziko vzniku obezity a bylo by
pro ni uzitetné omezit pfisun kalorii a zvysit energeticky vydej
(cvi€enim). Je zcela lhostejné, jak sofistikovanym zplisobem
se k podobnému vysledku dospélo a v jak zdobné podobé je
vySetfovanému  vysledek pfedan. Otazkou zlstava, zda
k takovému sdéleni bylo vilbec potfeba provadét analyzu
genomu, kdyZz by se hodilo téméf na kazdého z nas. To se
samoziejmé tyka vétsiny tzv. civilizaénich chorob, ke kterym
Ize pfifadit empiricka rizika platnd pro nasi doméci populaci
(5). Navic nezname hranici, od které bychom méli vypoctenou
miru rizika povazovat za ,vaznou“.

UZiteCnym by se nabizené DTC vySetfeni celého genomu
mohlo stat, kdyby odhalilo sklon k néjaké zavazné dédic¢né
chorobé, ale to neni pfili§ pravdépodobné, nebot takovy cil
maji jen néktera nabizené vySetteni, na smulu ¢asto spise jen
deklarovany, nebot jejich dosah (napf. mnozstvi vySetfenych
nebo mnozstvi vySetfovanych mutaci) je relativné velice maly.
To plati také o oblasti farmakogenetiky, u niz byly DTC sluzby
u téchto typt sluZzeb odhad vyznamu vnéjsich vliva, které jsou
ve svém Ucinku velice proménlivé. Jiz embryologie nas uci
o dynamice a riznych fazich citlivosti vyvijejiciho se plodu,
komplikované navic vlivem organismu matky, ktery zasahuje
do ucinku vnéjSich vlivd mnoha zplsoby — pozitivnimi i nega-
tivnimi. B€hem naSeho zivota se dale méni nejen nase schop-
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nosti na vnéjsi viivy reagovat, ale méni se vngjsi viivy samy
(21, 22). Umime predvidat i tuto proménlivost?

Kazdy z nas jisté zazil zmény ve stravovacich navycich,
Vv nabidce a spotfebé potravin a jejich doplfikil. A s nejvétsi
pravdépodobnosti zazil a prodélal Fadu infek&nich onemocné-
ni (virovych epidemii).

V naSem pfipadé Ize povaZovat tento zplisob podnikani za
importovany, nebot v Severni Americe a nékterych dalsich
zemich se zaCal rozvijet jiz pfed mnoha lety. Hodi se pro nasi
domaci populaci? Neni uvedeni DTC na na$ trh predéasné
a v nékterych ohledech neetické? Nedochézi p¥i tomto zptiso-
bu podnikani k porusovani lidskych prav a svobod? Posledni
otazka naré&Zi na zajisténi ochrany osobnosti pfi DTC, zviasté
tam, kde jde o tzv. anonymni vySetfovani. Existuje vibec
néjaka kontrola nad ¢innosti laboratofi nabizejicich DTC?

Véda nepochybné spéje k tomu, Ze vysledky vySetfeni
genomu budou prokazatelné ,klinicky uzite¢né" a Ze i vysled-
kiim celogenomovych analyz bude mozné véFit a spoléhat se
na né. Ale do takového stadia jsme zatim jesté nedospéli.
Chybi ndam mnoho k tomu nezbytnych védomosti. Proto
bychom se rad&ji méli vénovat vyzkumnym zalezitostem, aby-
chom dospéli k hodnovérngjsim vysledktim se skuteénou Kii-
nickou uzite¢nosti, nez je obchodovani s naivitou a nezkuse-
nosti, coZ nas muze pfipravit o davéru i téch, ktefi podstupuji
klasické genetické vySetieni.

Diky pokroku v genomice bude jisté v budoucnu interpreta-
ce vysledki DNA analyz snaz$i a pro véechny z nas, ktefi
takové vysetfeni budou potfebovat, smyslupingji. Pak je jists
budou poskytovat i dalsi laboratofe, tfeba i ,statni“ na zakladé
smluv s pojistovnami, a velice pravdépodobné i mnohem laci-
néji, nebot technologie analyzy genomu se velice prudce roz-
viji. A souasna nabidka vhodnych, ale velice nakladnych pi-
stroji bude brzy prekonéna, bud’ jesté vykonngjsimi, nebo
méné nakladnymi (http:/www.bloomberg.com/ apps/news?
pid=email_ené&refer=home&sid=aUONQ_VoBCOI).

V nasich krajich bohuzel chybi pravidla, kterymi by se insti-
tuce provadgjici analyzy lidského genomu mély Fidit a ktera by
zajistovala kvalitu jejich prace a etické chovani. Snad nam
v tomto sméru pomohou doporuéeni pfichazejici z riznych
mezinarodnich instituci.

U nas nemame a velice ho postradame zakon o DNA, ne-
existuje licenéni fizeni, které by stanovilo podminky, za kte-
rych mize pfisludna instituce analyzy lidskych genomti pro-
vadét, a genetickd laboratorni diagnostika je dosud také
volnou Zivnosti, pfestoZe podobné jako lékarnictvi ma tato &in-
nost znacny dopad na osud vy$etfovanych osob. A tak se sta-
va, Ze i v medicing se penize dostavaji na prvni misto (23).

Spole¢nost Iékafské genetiky (www.slg.cz), reprezentova-
na vyborem spole¢nosti, se domniva, Ze pfi genetickém tes-
tovani je Uloha lékafe, v tomto pfipadé klinického genetika,
nezastupitelna. A neopominutelnym by mélo byt i hledisko
etické (24, 25). V tomto smyslu doporuéuje, aby v ramci
akreditace nebo certifikace byly dodrzovény tzv. nepodkrogi-
telné meze personélniho vybaveni laboratofi provadsjicich
genetické testovani a aby tyto laboratofe neprovadély pfi-
sluSnéa vySetfeni na Zadost laickych zakaznikd, které nelze
v tomto smyslu povazovat za kvalifikované odborniky. A také
aby byly vzdy vysledky takovych vysetfeni poskytovany pou-
ze oSetfujicim I|ékafiim, v optimalnim pfipadé& klinickym
genetikim.

Vysledky genetickych testt mohou byt pro vySetfovanou
osobu, jeji rodinu véetné déti, natolik zavazné, Ze je Ize sdslit
jen pfi osobnim pohovoru (nikoliv pouze pisemné nebo dokon-
ce telefonicky).
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