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Lékatska genetika ma bezesporu pohnutou his-
torii, je poznamenana obdobimi, kdy byla tragicky
zneuzita.

Poznatky o genetické podminénosti normalnich
i abnormalnich znakt, spolu s eugenickym hnu-
tim byly ve 30. a 40. letech minulého stoleti zneu-
Zity v nacistickém Némecku v podobé rasové teo-
rie a nasledné otfesné praxe rasové hygieny.

Komunistické Rusko némecké rasistické
a eugenické aktivity odmitlo, ale zaroven odmitlo
a likvidovalo v obdobi lysenkismu (50. 1éta) gene-
tiku jako takovou.

Tato mementa je tieba stale mit na paméti, ze-
jména nyni, kdy neustale se roz§itujici znalosti
o0 lidském genomu pfinaseji nové moznosti jak po-
zitivniho medicinského vyuziti, tak i zneuziti.
Existuji vazné obavy z pouZiti védecky a klinicky
nepodloZenych postupt. Navic muze dojit k za-
vaznému zanedbani zakladnich etickych principa
mediciny a k poruseni Hippokratovy prisahy.

Je zfejmé, Ze v soucasné dobé lékatské geneti-
ce nehrozi zneuziti tak tragické, jako z naseho po-
hledu v davné minulosti, nicméné ¢elime zavazné
diskreditaci oboru a jeho medicinskych aplikaci.

K diskreditaci oboru dochazi piedev§im
v oblasti komeréné nabizenych genetickych slu-
Zeb, které napiiklad poskytuji vySetieni paternity
bez souhlasu vSech zacastnénych osob (tzv. ano-
nymni testovani otcovstvi). Dokonce se v posledni
dobé objevuji i firmy, které nabizeji dospélym
a i détem tzv. prediktivni genetické vySetieni. Tyto

laboratote proklamuji, Ze na zakladé DNA analy-
zy za uplatu 10 000 — 20 000 K¢ jsou schopny
stanovit nachylnost k vice nez dvaceti ¢asto se vy-
skytujicim multifaktorialnim onemocnénim do-
spélého véku a tak upozornit klienta a jeho smluv-
niho lékafe na mozné preventivni opatfeni, jak
onemocnénim predchézet.

Zodpovédnost, nikoli strach z konkurence nés ve-
de k argumentaci proti takovymto aktivitam, a to
nejen z hlediska odborné védeckého, ale i etického.
Komerénim aktivitdm nelze uptit jistou davku od-
borného pohledu, nicméné jde o obchodni zkresleni
nasich souc¢asnych znalosti tak, Ze zaml¢uji zasadni
nejistoty, které v dané oblasti nebyly dosud uspoko-
jivé vyieSeny. Proto nedovoluji odpovédnym pracov-
nikim takovéto sluzby nabizet v ramci standardni
sité statnich a soukromych genetickych pracovist
v Ceské republice (viz téz New England Journal of
Medicine, 358;2, www.nejm.org, January 10, 2008).

Vliv genetickych faktort na rozvoj multifakto-
rialnich chorob dospélého véku (napf. diabetes, hy-
pertenze, kardiovaskularni onemocnéni) se podle
soucasnych znalosti pohybuje v fadu jednotek pro-
cent. Zavadéjici interpretace vysledku muze vy-
Setfované iatrogenizovat neodtivodnénymi obava-
mi, nebo naopak fale$né uklidnit a vést k vyssi
nachylnosti k rizikovym aktivitam, jako je napft.
kouteni atd. Kromé toho je tieba zduraznit fakt, ze
publikované studie byly provedeny na rtznych po-
pulacich a pro nasi ¢eskou populaci zatim obdob-
né studie neexistuji.
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V této souvislosti je potieba zduraznit, Ze sprav-
na Zivotosprava je zasadni pro prevenci onemoc-
néni dospélého véku. Hodnotit Zivotni styl
a rodinnou anamnézu a na tomto zakladé indiko-
vat odborné genetické testovani i navrhovat za-
sadni zmény Zivotniho stylu i preventivni sledo-
vani je ukolem kazdého lékate. To jsou obecné
moznosti skuteéné efektivni ochrany zdravi popu-
lace, v praxi dosud nepouzivané v Zadoucim roz-
sahu.

Dalsim davodem nasich obav je skuteénost, Ze
uvedené laboratofe mohou existovat na zakladé
pouhého zapisu v obchodnim rejstiiku, nebot za-
tim nejde o vazanou ¢innost a tedy neexistuje nej-
mensi zaruka kvality jejich prace. Naopak stan-
dardni genetické laboratofe podrobujici se
externim kontrolam kvality a operujici podle stan-
dardnich etickych a medicinskych pravidel jsou
uvedeny v pravidelné aktualizované databazi
(http://www.uhkt.cz/nrl/db).

Genetické testovani (tj. vySetifeni na trovni
DNA), které skuteéné muze odhalit rizika nékte-
rych geneticky podminénych onemocnéni, je dnes
rutinné provadéno a hrazeno pojistovnami na od-
bornych genetickych pracovistich (statnich
a soukromych), ktera k tomu maji pozadovanou
a kontrolovanou kvalifikaci. JelikoZz se jedna
o testovani klinicky vyznamnych rizik pro pacien-
ta/klienta, je provazeno genetickym poradenstvim,
tj. velmi podrobnou konzultaci vySetfovanych
s klinickym genetikem. Klinicky genetik méa za
tkol diagnostikovat mozné dédiéné riziko, kvalifi-
kovat jeho troven a navrhovat mozné pi#iciny
a moznosti genetického testovani. Je si védom vel-
kych limitaci, které genetické testovani v dnesni
dobé m4, coz pacientaum/klienttim nalezité vysvét-
luje. Vysledkem vzajemné komunikace mezi kli-
nickym genetikem a pacientem je podepsany in-
formovany souhlas pacienta s genetickym
testovanim a jeho moZnymi dasledky. Tento po-
stup je dtasledné dodrzovan ve vSech vyspélych
statech Evropské unie a v USA, kde je 1ékaiska
genetika chapéana a uznana jako samostatny kli-
nicky obor. Teprve po podepsani informovaného
souhlasu se na oddélenich/ustavech 1ékaiské ge-
netiky provadi odborny odbér tkané, extrakce
DNA a jeji dalsi vySetieni. Je zarufena autentici-
ta vzorku, jeho okamZité zpracovani a zejména za-
jisténi vzorku, resp. vysledku testovani pied zne-
uzitim.

Naopak komeréni laboratoie pacienttim/klien-
tam casto posilaji kity, slouzici ke stéru bunék
z dutiny tstni pro extrakci DNA a dalsi zpracova-
ni. Stér si pacient/klient provadi vétSinou sam,
vzorek pak posle postou do pfislusné komeréni la-
boratote. Neni tieba zduraznovat moznosti ne-
chténych nebo i chténych zAmén (ze strany vyset-
fovanych) vzorkd, nekontrolovatelnost prepravy

i moznosti neopravnéného pouziti/zneuziti vzor-
ku.

Dalsim vyznamnym krokem u genetického tes-
tovani je interpretace vysledkt a informovani pa-
cientd o nich, pteji-li si to. Je to opét krok patiici
do rukou klinického genetika s p¥islusnym vzdéla-
nim a specifickymi komunikativnimi zku§enost-
mi. Toto je opét krok, ktery neni komerénimi labo-
ratofemi napliovan. Interpretaci namnoze
ponechavaji v rukou oSetiujicich 1ékatru véetné
smluvnich obvodnich nebo rodinnych bez speciali-
zované erudice a dostateénych zkuSenosti
v 1ékaiské genetice, které interpretace vysledkt
genetického testovani vyZzaduje. Nejedna se
o snizovani ulohy oSetiujicich 1ékaiu, spise zda-
raznéni ukolt klinického genetika, resp. zduraz-
néni bezproblémové spolupriace mezi klinikem
a genetikem.

Predikce zavaznych  genetickych rizik
u monogenné podminénych onemocnéni by méla
zustat v kompetenci genetickych pracovist, s ne-
podkroditelnym personalnim vybavenim a pro-
fesni expertizou, kter4 jsou optimalné akreditova-
na a spliuji tak vSechny predpoklady pro
spravnou lékaiskou a laboratorni praxi.

Dispozice k raznym nadortum, pfedev§im nado-
rum prsu, vajeéniku, tlustého stfeva, melanomtim,
ale i vzacné nadorové syndromy se dnes rutinné
testuji (ptehled ziskate v supplementu Klinické
onkologie 1/2007 — Hereditarni nadorové syndro-
my, www.linkos.cz) s piislusnym genetickym po-
radenstvim klinického genetika pted i po testova-
ni. Jedna se o velmi dileZity proces, ktery zajistuje
rodinam co nejkvalitngjsi informace tykajici se vy-
Setieni, rizik, prevence, ale i limitace testovani.
A tyto limitace nelze podceriovat. Limitace byly
bohuzel podcenény napiiklad i v dennim tisku,
kde Mlada fronta Dnes v ¢lanku z 1. 12. 2007
,Ukaz mi svou DNA a ja ti feknu ...” na strané C1
popisuje na obrazku testovani BRCAI genu pro
zévaznou monogenni predispozici k nddortm prsu
(vajeéniku, ale i jinych malignit). Mystifikuje ve-
fejnost, nebot uvadi, Ze normalni gen BRCA1 zna-
mena, ze klient/klientka nemé zvySené riziko na-
doru prsu a prostaty. Tento zavér mtze zasadnim
zpusobem po§kodit mnoho jedinct, kteti se necha-
ji komeréni firmou bez dostateéné kvalifikace
a klinického zazemi testovat. Negativni test
BRCA1 genu nezajisti, Ze neexistuje vys$si riziko
s nim spojenych onemocnéni. Pokud budeme po-
dobnym (komeréné zkreslenym) zptisobem klamat
vefrejnost a podavat ji netplné a nepravdivé infor-
mace, budeme ji nejen S§kodit, ale budeme
i diskreditovat pozitivni a védecky podloZené me-
dicinské vystupy lékatské genetiky.

Zna¢né rozporuplné je prediktivni testovani na-
bizené komerénimi firmami i z etického hlediska.
V ramci veskeré zdravotni péce by mély byt zacho-
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vavany Ctyri zakladni principy lékaiské etiky,
kterymi jsou: beneficence (konani pro dobro
a prospéch pacienta), nonmaleficence (neposkozo-
vani pacienta), autonomie (pravo na svobodné roz-
hodovani) a spravedlnost. Velmi diskutabilni je
prinos komeréné nabizenych testa pro jednotliv-
ce, ¢imz je evidentné porusovano pravidlo benefi-
cence. Tyto testy, tak jak bylo uvedeno, maji znaé-
né limitace a navic nelze na zakladé doposud
provedenych studii vyvodit z jejich vysledku jed-
noznaéné klinické zavéry. Dvojnésob plati otazka
beneficence pti testovani chorob, u kterych neni
doposud znama ani mozna uU¢inna prevence
a lé¢ba (nap¥. Alzheimerova choroba).

Komeréné nabizené genetické testy jsou
i v rozporu s pravidlem nonmaleficence. Néktera
rizika prediktivniho genetického testovani, jako
jsou rizika psychologicka, socialni a finanéni, ne-
jsou bezprostiedné ziejma, ale byla prokazana ¥a-
dou zahranié¢nich studii. Mezi hlavni psychosoci-
alni rizika patf#i: pocit viny, stres, izkost, naruSena
sebetcta, socialni stigmatizace, diskriminace ze
strany pojistoven a zaméstnavatele. Prediktivni
genetické testy mohou také zcela narusit dynami-
ku rodiny a rozdélit jeji ¢leny na zdravé a ,ne-
mocné”“. Samostatnym tématem je i komunikace
v rodiné, informovani blizkych a vzdalenych p¥i-
buznych o vysledku testu a jeho dusledcich.
Vsechna tato rizika se vyskytuji i pfi pre-
diktivnich genetickych testech v soucasnosti na-
bizenych na specializovanych genetickych praco-
vistich. Zde tuto problematiku podrobné diskutuje
s pacienty/klienty odborné vyskoleny profesional —
klinicky genetik. Ten je zaroven schopen doporuéit
i dalsi odbornou péci psychologa, nebo piipadné
pfedat kontakty na svépomocné organizace
a podpurné skupiny. Dal$im problémem v bu-
doucnosti zfejmé budou i naruastajici finanéni na-
roky kladené ve zdravotnictvi na pacienty (cena
komeréniho prediktivniho testovani).

Jednim z dalgich nutnych predpokladt genetic-
kého testovani je zachovani absolutni davérnosti
ziskanych dat. Tento aspekt je na specializovanych
genetickych pracovistich dtsledné oSetien
a kontrolovan, zachovani duvérnosti a ptristupu
k vysledkum testovani v piipadeé jejich uchovava-
ni v dokumentaci praktickych a rodinnych 1ékatu
je problematicky.

Vgechny vyse uvedené etické problémy komerc-
né nabizeného prediktivniho genetického testova-
ni exponencialné narustaji v piipadé testovani dé-
ti. To odporuje vSem oficidlnim stanoviskiim

zahraniénich Spolecnosti lékaiské genetiky.
Evropskéa spole¢nost lékaiské genetiky (ESHG)
i OECD a Evropské komise jednoznaéné doporu-
¢uji prediktivni genetické testovani déti odsunout
do véku, kdy je pacient schopen pochopit aspekty
genetického testovani a svobodné se rozhodnout,
zda si testovani pieje. Vyjimku tvori pouze one-
mocnéni s nastupem v détském véku, nebo ta one-
mocnéni, u kterych je znamy vliv ¢asného zahéje-
ni G¢inné prevence ¢i 1é¢by. Duvodem doporuceni
ESHG je ¢asové omezena autonomie nezletilych
(do adolescence ¢i 18 let), kdy za né plné rozhodu-
ji jejich zakonni zastupci. To mtze vést k diskri-
minaci (pozitivni i negativni) v rdmeci rodiny, kte-
r4 se muZe projevit hyperprotektivitou nebo
naopak nezijmem rodié¢a, vedouci az k ovliviio-
vani takovych zavaznych rozhodnuti, jako je vy-
bér Zivotni profese, zajmu (sporty) atd. Dal§im
davodem proti je i neschopnost nezletilych kontro-
lovat zachovani duvérnosti dat ziskanych genetic-
kym testovanim. Zde existuje riziko celoZivotni
psychické a socialni stigmatizace na zakladé po-
ruseni davérnosti a v dasledku Spatné interpreta-
ce vysledkt (uchovavani vysledkt v dokumentaci
détského 1ékate bez zajisténi omezeného piistu-
pu, ptipadné jejich pretlumoceni vzdélavacim za-
fizenim, ustni Sifeni rodi¢i v ramci rodiny atd.).
Vs8echny tyto dtivody jednoznaéné hovoii proti pre-
diktivnimu testovani nezletilych.

Technické moznosti genetického testovani jsou
v dnesni dobé pomérné pokrodilé a neni problém
testovat varianty rtznych genu rychle
a spolehlivé. Pokud vznikaji firmy, které nabizeji
genetické testovani pro medicinské acely, mély by
spliovat zakladni kvalitativni kritéria, ktera jsou
v nasi republice i v zahrani¢i pozadovana. V nové
schvalovaném Zakoné o zdravotni péci jsou v pa-
ragrafu 37 jasné stanoveny podminky, jak ma byt
testovani provadéno. Genetické poradenstvi, infor-
movany souhlas a zatizeni schvalena uréenymi or-
gany jsou nutnym predpokladem ke kvalitnim
sluzbam. Onemocnéni s multifaktorialni etiologii
nelze predikovat pomoci simplifikovanych gene-
tickych testt s omezenou vypovédni hodnotou.

Je vSak dulezité, aby se prevenci téchto chorob
medicina vénovala a vyuzila vSech v nynéjsi dobé
dostupnych a relevantnich moznosti, a to i genetic-
kych testd, které maji klinicky vyznam.

Vybor Ceské pediatrické spole¢nosti CLS JEP se
k tomuto stanovisku pripojuje.
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