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Na aktualni téma

Genetické testy pro pfimého spotiebitele:

Vadné a neetické

(Direct-to-consumer genetic testing: flawed and unethical) The Lancet Oncology 2008; 9: 1113

23andme, vitéz soutéze ¢asopisu Time o nejlepsi vy-
nélez roku 2008, je poslednim z nové viny genetickych
testd, s inzerci sméfujici pfimo na kone¢né spotfebite-
le, v niz se krom jiného tvrdi, Ze je moZné zjistit kon-
krétni riziko ve vztahu ke vzniku fady onemocnéni.
Tyto testy umoziiuji vySetfit pocetné SNPs (single
nucleotide polymorphism, polymorfizmus jednoho
nukleotidu) v celé Sifi genomu, poskytujici informace
o vlastnostech jedince véetné zdravi a rizika onemoc-
néni. Atkoli by zjisténi specifickych mutaci spjatych
s déditnym onemocnénim mohlo byt vhodné pro
pfibuzné postizenych osob, dostupnost genetickych
testl, dovolujicich jedingi lovit ve svém genetickém
zakladu a vyhledavat varianty, které mohou predispo-
novat k nadorovému onemocnéni ¢ jingm nemocem,
vzbuzuje obavy: maji tyto testy vibec néjakou klinic-
kou hodnotu a védecké opodstatnéni, anebo jen téz
z lidské zranitelnosti a nejistoty?

Hlavni starost se tykd dostupnosti genetickych in-
formadi bez ¥adného zabezpedeni. Pfed poskytnutim
vzorku DNA musi byt vySetfovana osoba podrobné
poucena, co miZe (a co nemize) planovany test fici
0 jejim zdravi. Plati totiZ, Ze i kdyZ jsou ur¢ité mutace
spojeny s vyssim rizikem vyvoje uritych nadord, ne-
jedna se o riziko absolutni. Cernobila interpretace vy-
sledkd genetického testovani je pfinejmensim naivni;
bude héiny ovék schopen pochopit sloZitost této
problematiky, aby mohl dospét k vyvazenému posud-
ku viastniho rizika? Naprostou nezbytnosti je pfistup
ke genetickému poradenstvi nebo alespoi racionalni
rada dobfe informovanych poskytovateld zdravotnf
péce, ktefi pomohou uZivatelm s interpretaci vysled-
kU jejich testd po prihlédnuti k rodinné a osobni ana-
mnéze. Je tfeba si uvédomit, ze nase védomosti o ge-
netice nejsou ani zdaleka Uplné. Trvalo celou vé¢nost,
nez zivot dospél do dnesnfho stavu, atento proces ved|
k vyvoji mnohovrstevné requlace, alternativnich drah
a potetnych jemnych nuanci, jejichz Opiné pochopeni
je dosud pred nami. Mnoho sporadickych nadorovych
onemocnéni nevznika na zakladé jediné mutace nebo

Ceské vydani http://www.thelancet.com roé. 8, & 1, duben 2009

diskrétniho poctu SNPs, ale spise v disledku vétsiho
poctu inzultd - enviromentalnich i genetickych - naku-
penych béhem doby. Téméf jisté budou odhaleny dalsi
mutace a SNPs, souvisejici s vyvojem malignich one-
mocnéni. Proto negativni nebo neprokazny vysledek
genetického testu neznamena, Ze vySetfovany je prost
rizika vyvoje nemoci na genetickém podkladé, ale ani
ze je imunnf a moze tedy vést vysoce rizikovy zpUsoh
zivota.

NaleZitou pozornost je tfeba vénovat i tomu, co mo-
hou spotiebitelé délat s vysledky genetického testova-
ni. Nélezy genetickych testd je$té nejsou diagndzou,
a i kdyZ je moZné upravit stravu a Zivotni styl a, jak je
obvyklejsi, provést ¢asnéjsi screening v mnoha pfipa-
dech, ¢asto neexistuje zadny jednoznacné predepsany
postup, at profylakticky nebo kurativni. Majf za téchto
okolnosti byt testy vibec vieobecné vefejné dostup-
né? Neni dosaZitelnost téchto informaci, kdyz se neda
nic délat, dokonce neeticka? Dlouhodohé psychologic-
ké nasledky tohoto poznani dosud nejsou znamy.

Jsou zde i dalsi obavy. Kdo ponese hlavni bfemeno
dalsich nakladd na zdravotn{ pédi, spojenych s prova-
dénim testl a feSenim jejich nélezd? Mimofadné dole-
#ité je soukromi pacient( - jak mzeme ochranit jejich
genetickou informaci pfed zneuZitim jedinci i korpora-
cemi? A prestoZe je pojistovacim spole¢nostem vétsi-
nou branéno v piistupu k ddajim o genetickych predis-
pozicich k onemocnéni, je soukromi tak jak tak Sedou
zénou. Stanou se v budoucnu lidé, ktefi nahlasi gene-
tickou predispozici k urcité nemoci na zékladé téchto
testd, pro pojistovnu nezpsobilymi pro uzavieni Zi-
votniho pojisténi nebo jinych dlouhodobych smluv?

Trebaze volba podstoupit genetické testovani je
zjevné individudlni zdleZitosti, je nutné, aby lidé tes-
tujici své geny byli pIné informovani o rizicich, ktera
to obnddl, a byla chrdnéna a respektovana jejich prava
véetné soukromi. Vyjadieni o genetickém testovani
pro pfimé pouziti spotfebitelem (direct-to-consumer
genetic testing), které vydala po¢atkem tohoto roku
American College of Medlical Genetics, je vitanym po-
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kusem o predloZeni srozumitelnych minimalnich po-
zadavks na protokoly genetického testovani, i kdy?
spolecnosti, které vyvijeji a pfivadi na trh tyto testy,
nemaji zakonnou povinnost se témito doporutenimi
fidit. Pevnéjsi regulace tohoto rozristajiciho se pro-
myslu je nezbytna a povzbudivou zpravou je, e Nati-
onal Human Genome Research Institute v USA, ktery
je soucasti americkych Narodnich Ustavi zdravi, ne-
davno zadal studii na podrobné prozkoumani odvétvi

Vyvoj rychlosti svétla
(Moving at the speed of light) The Lancet Oncology 2008; 9: 1019

Radioterapie se v poslednich desetiletich radikalng
zménila. Pomoci nejnovéjsich technologii je mozné
dokonale nasmérovat svazky fotond na nesoumérné
nadorové objemy; zvysit davku zéfeni v oblastech, kte-
ré ji biologicky potiebuji; vzit v Gvahu pohyb nadoru
béhem jednotlivych frakci zafeni a mezi nimi; a pod-
statné snizit mnozstvi radiace zasahujici zdravou tkan
v okoli nadoru. Tento pokrok zlepsil vysledné ukazatele
pacientd a vyznacné snizil pozdni nezadouci G&inky.
V soudasnosti je obecné otekdvan dalsi technologic-
ky posun - rychlé rozsifeni dostupnosti radioterapie
nabitymi ¢asticemi, o niz se pfedpoklada, Ze bude pro
nemocné jeSté piinosnéjsi. Na leto$nim vyro¢nim se-
tkani Americké spolecnosti lé¢ebné radiologie a onko-
logie (American Society for Therapeutic Radiology and
Oncology) (21.-25. za¥ 2008; Boston, Massechusetts,
USA) bylo nadseni pro protonovou radioterapii ziej-
mé; pro instituce to znamena obrovské investice do
pfislusnych zafizeni, pro pacienty a spole¢nost znaéné
navyseni vydajo a pro definitivni rozhodnuti stale chy-
bi dostate¢né klinické oddvodnéni. Neni ve svétle bed-
livé zkoumanych pomérd naklad a p¥nosu ve zdra-
votnf péci a vieobecné hospodafské nestability toto
nadseni piilis unahlené?

Béhem roku 2009 nabidne protonovou radlioterapii
v USA sedm nemocnic a v nasledujicich letech by méla
byt oteviena dal3i zafizeni. Podobny zapal je celosvéto-
vy, v Evropé se napfiklad ofekava, Ze v probéhu piistich

direct-to-consumer testd. Mezitim museji Fidici mista
jednat mnohem aktivngji: marketing téchto test by
se mél obracet jen na profesionaly ve zdravotnickych
ohorech, spise nez na laickou vefejnost, a testy by mély
byt pfistupné jen prostfednictvim poskytovatel zdra-
votni péce a na zakladé jejich doporudent.

The Lancet Oncology

(Preklad: MUDr. lvana Suchardova)

10 let bude vybudovano 25 zafizeni. Instalace jednoho
zafizen{ stoji 200 miliond americkych dolard a néklady
na pacienta se v porovnani se standardni radioterapii
zvy5i 0 70-150 %. Je s podivem, Ze dosud nebyly pro-
vedeny Zadné nestranné studie ¢ analyzy efektivnosti
nakladl, jez by podpotily zavedeni této technologie
jako standardni lé¢ebné metody. Ostatng jen velmi
malo novych postupy v radioterapii bylo podrobeno
fadnému hodnoceni v randomizovanych klinickych
studiich a fada standardnich technik nenf zalozena na
dikazech I. stupné.

Proc se tedy predpoklada, Ze se protonova létba sta-
ne pfirozenym nastupcem fotonové radioterapie? Pro-
tony pronikaji tkani a zanechavaji vétsinu své energie
v konkrétnim, pfedpovéditelném misté. Zdravd tkan
v okoli cilového loziska je ozafena velmi mélo a vzda-
lengji uloZzené tkdné v podstaté vibec. Oproti tomu
fotony predavaji energii béhem celé své cesty lidskym
télem a poskozuji tkdné na cesté k cili i za nim. Proto-
ny a fotony téz poskozuji tkai odlisng, ¢imz ovlivituji
hiologickou G¢innost 1é¢hy. Fotony cestou oxida¢nich
radiochemickych zasah zpUsobuji zlomy jednovldk-
nové DNA, kdeZto protony pUsobi poskozeni fyzikalni,
napiiklad zpUsobuji dvoufetézcové zlomy. Utinnost
protonové terapie je tudiz méné omezovana hypoxif
nadoru a lze ji pouZit i k 1é¢hé nadory, je? se tradit-
né povazuji za rezistentni k radioterapii. Vezmeme-i
vSechno tohle v dvahu, vlastnosti protonovych svazks
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