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STANOVISKO

Stanovisko ESHG k DTC (direct-to-consumer) genetickému
testovani pro zdravotni ucely

European Society of Human Genetics*

Evropska spole¢nost lidské genetiky

Rada soukromych spolenosti nabizi sluzby genetického testovani zptsobem DTC (direct-to-
consumer). N¢které testy mohou odhalit zdvazné a vysoce penetrantni monogenni choroby,
zatimco jiné zjiStuji genetické varianty, u nichZ se v rozsahlych populaénich studiich zjistila
asociace se zvySenou nachylnosti k ¢astym a komplexnim onemocnénim. Prostfednictvim své
Public and Professional Policy committee a s naslednou konzultaci c¢lentt a odbornikil
vypracovala Evropska spolecnost 1ékaiské genetiky nasledujici strategii, s jakou by mély tyto
DTC spolec¢nosti prediktivni genetické testy inzerovat a poskytovat: (1) klinicka uzitecnost
genetického testu bude zasadnim kritériem pro rozhodnuti takovy test nabizet osob&é nebo
skupiné osob; (2) laboratofe poskytujici genetické testovani by mély spliiovat ptijaté standardy
kvality, v€etné¢ pozadavki na kvalifikaci laboratorniho personalu; (3) informace o ucelu a
vhodnosti testovani by mély byt poskytnuty pied provedenim testu; (4) mélo by byt nabidnuto
genetické poradenstvi odpovidajici typu testovani a choroby; pro nékteré testy by mélo byt k
dispozici psychologické zhodnoceni a naslednd péce; (5) soukromi a dlvérnost citlivych
genetickych informaci by mély byt zajistény a data by méla byt bezpecné chranéna; (6) méla by
byt ptijata zvlastni opatieni, aby se zabranilo nepatificnému testovani nezletilych a jinych pravné
nezpusobilych osob; (7) vSechna prohlaSeni tykajici se genetickych testd by méla byt jasna,
reklama by méla byt nezaujatd a marketing genetickych testi poctivy; (8) v biomedicinském
vyzkumu, zdravotni pé¢i a marketingu by se mély respektovat relevantni etické principy, jakoz i
mezinarodni smlouvy a doporuceni tykajici se genetického testovani; (9) mély by byt vytvoreny
a dodrzovany narodni schvalené smérnice tykajici se vSech vySe zminénych aspekti.
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Pokrok v biotechnologii a genetickém vyzkumu vede k nartstajicimu poctu testll s potencialné
prediktivnimi informacemi o zdravi. Sou€asn¢ s timto rozvojem zacaly soukromé spolecnosti
poskytovat DTC (direct-to-consumer) genetické sluzby jak pro monogenni a zavazna geneticka
onemocnéni, tak pro genetické varianty, které mohou byt asociované s Castymi komplexnimi
chorobami (susceptibilni varianty). Nabizeny jsou také testy pro onemocnéni, ktera jsou jen malo
zévazna a nebo nemaji ze zdravotniho hlediska zavaznost zadnou. Evropska spolec¢nost lidské
genetiky (ESHG) je znepokojena zplsobem, jakym komeréni spolecnosti v soucasné dobé
uvadeji na trh genetické testy mimo rdmec tradicniho systému zdravotni péce. Timto
Stanoviskem poskytujeme formalni postoj vzhledem k DTC reklamé a poskytovani genetickych
testt s prediktivnimi zdravotnimi informacemi. Dulezitd problematika, jako je DTC testovani
paternity a piivodu, je tedy mimo ramec tohoto Stanoviska.

Ve shod¢ s protokolem Rady Evropy (Council of Europe’s Additional Protocol to the
Convention on Human Rights and Biomedicine), tykajicim se genetického testovani pro
zdravotni ucely, a se smérnicemi OECD (Guidelines for Quality Assurance in Molecular Genetic
Testing) toto Stanovisko podtrhuje vyznam prdva na informace, kvality provadénych testi,
klinické uziteCnosti nabizenych testli, potieby individualizovaného Iékaiského dohledu,
poskytnuti informaci a genetického poradenstvi pfed provedenim testu, nasledné péce a podpory
pii interpretaci vysledkli a jejich psychologickém dopadu, ochrany osob, které nemohou
poskytnout souhlas, respektovani soukromi a divérnosti, ulozeni vzorkd, jejich vlastnictvi a
respektovani etickych principti ve vyzkumu.

PRAVO NA GENETICKE INFORMACE

Jedinci maji pravo na zdravotni a genetické informace o své osob&. Toto pravo védet vsak musi
byt uplatiiovano s ohledem na nutnost chranit tytéZ jedince ptfed nepatfiénymi genetickymi
informacemi a testovanim. Ruzné spolecnosti prohlasuji, Ze DTC genetické testovani posiluje
autonomii jedince a jeho kontrolu nad vlastni budoucnosti. ESHG zduraziuje, Ze tomu tak je
pouze v ptipad¢, Ze je zakazniklim pred provedenim testli nabidnuta adekvatni informace vcetné
genetické konzultace a psychologické podpory, je-li tieba, a pokud jsou nabizené testy kvalitni a
medicinsky relevantni. Jinak neni mozné dosdhnout validni interpretace a poskytnout specificka
doporuceni pro zlepSeni zdravi jedince.



REKLAMA NA DTC GENETICKE TESTOVANI

Studium DTC reklamy na Iéky na ptedpis ukazalo, ze tak doslo k nepatficné poptavce po lécich.
Navic se ukézalo, ze rtzné inzeraty na léky byly zavadéjici. ZveliCovani uc¢innosti nebo
minimalizace rizik vedly k neadekvatnim nebo nevhodnym zménam v medikaci, diet¢ nebo
zivotnim stylu spottebitelii. DTC reklama na genetické testy pro zdravotni ucely méa v tomto
ohledu stejna rizika jako DTC reklama na 1éky na predpis. Agresivni marketingové strategie a
slogany pro DTC genetické testovani by mohly zveliCovat potencial prediktivni informace,
jakou takové testy mohou poskytnout, a nadhodnocovat jeji budouci zdravotni implikace. To vSe
ma pravdépodobné vést ke zvySeni zajmu o testy a uméle vytvaret novou poptavku, tedy vydélat
penize. Jsme pevné presvédceni, ze kazda reklama by méla odpovidat stejnym mezinarodnim
standardiim a smérnicim, jaké plati pro inzerci 1€kt a Iékaiskych ptistroji.

Reklama by mimo jiné méla byt pfesnd a nezavadéjici, prohlaSeni transparentni a podpofena
aktudlni dokumentaci. M¢la by poskytovat Gplnou a pfesnou informaci o omezenich testu, jeho
rizicich a benefitech.

KVALITA SLUZEB GENETICKEHO TESTOVANI

ESHG zduraziiuje, Ze je dileZité zajistit vysokou kvalitu sluZzeb genetického testovani. To
zahrnuje (1) kvalitu genetickych testi (napt. analytickou validitu a klinickou validitu a
uzitecnost); (2) kvalitu laboratofi, které genetické testovani provadéji (jak je vylozeno v
doporucenich OECD, viz http://www.oecd.org); (3) patfi¢nou kvalifikaci, vySkoleni a pribézné
vzdélavani personalu, ktery sluzby poskytuje.

Mnohé testy nabizené zptisobem DTC jsou zalozené na asociaci ur¢ité genetické varianty s
konkrétnim onemocnénim. Je nesmirné diilezité, aby jejich prediktivni hodnota byla dostatecna
na to, aby odpovidala standardiim pro klinické pouziti. Klinicka uzite¢nost genetického testu by
meéla byt zakladnim kritériem pfi rozhodovani, zda test nabidnout dané osobé¢ nebo skupiné osob.
ESHG podporuje obecné piijimana kritéria analytické validity, klinické validity a uZite¢nosti
genetickych testl, jako jsou kritéria UK Genetic Testing Network (Gene Dossiers) nebo
Eurogentest network of excellence (Gene Cards), financované EU. Déle by mé&ly byt rozsahle
zvazovany etické, pravni a socialni dopady poskytovanych testli ve vSech fazich (vyzkum, vyvoj
a zavedeni do klinické praxe).

Ve svétle téchto kritérii je ESHG proti pred¢asné komercializaci riznych DTC genetickych testa.
Klinickd wuziteCnost mnohych nedavno vyvinutych testi neni prokézéna. Pro testovani
genetickych variant s potencidlné prediktivnim vyznamem je tfeba provést kontrolované
objektivni studie, aby byla klinickd uZziteCnost potvrzena. Vysledky mohou byt dokonce
populacné specifické. Testy, u nichZ neni klinicka uZzite¢nost prokazana, ale da se predpokladat,
by mély byt provadény v kontextu zdravotniho systému a podléhat adekvatnimu post-
marketingovému dohledu.



Vsechny laboratote, které poskytuji sluzby genetického testovani, by mély zavést mezinarodni
systém kvality a podléhat pravidelnému externimu hodnoceni kvality. Certifikat pro laboratorni
postupy a akreditace nabizenych testi je standardem pro garanci kvality molekularné
genetickych test pro zdravotni ucely. VSichni, kdo nabizeji genetické sluzby (tj. 1ékafi,
zdravotni sestry, geneticti poradci, biologové a laboranti), by méli mit patficnou kvalifikaci a
vyskoleni. M¢li by pracovat v souladu s profesionalnimi zdsadami nejlepsi praxe a s etickymi
standardy.

INDIVIDUALIZOVANY LEKARSKY DOHLED

Nabidka genetickych testl, které poskytuji informace tykajici se zdravi, bez klinickych indikaci a
bez individualizovaného 1¢katského dohledu mize ohrozit pacientovo zdravi. Klicovou je otazka
poskytnuti dostateCnych informaci o ucelu testovani a jeho vhodnosti, o jeho moznostech a
omezenich, stejné jako o jeho klinickém vyznamu.

Ucast nezavislych 1ékaiskych profesionalil by mohla zabranit plytvani penézi na testy, které jsou
klinicky irelevantni. Navic by bylo mozné vyhnout se ndkladim a nepfiznivym psychologickym
disledkim zbytecné nésledné péce a l1€kaiskych vysetfeni.

Stale vice 1ékatskych profesionalil je konfrontovano s vysledky genetického testovani, a proto
je stale dulezitéjsi neustalé vzdélavani, aby porozuméli uzite¢nosti takovych testl. Takové
vyskoleni by mélo byt nabidnuto praktickym 1ékaiim, obvodnim I¢kaiim i studentiim. Zaroven
bude velmi dilezité zlepsit genetické povédomi verejnosti obecné a médii obzvlast, aby byl
Iékatsky dohled nad genetickym testovanim pro zdravotni ucely podporovan.

INFORMACE PRED TESTEM A GENETICKE PORADENSTVI

Informace o genetickém testu musi byt pravdiva, pfesnd, pfistupnd, Giplnd a srozumitelna. Ackoli
nekteré spolecnosti maji webové stranky, které takové informace poskytuji, jedna se casto o
informace propagacni povahy, které maji za cil test prodat, coz mtiize ohrozit pravdivost sdéleni.
Genetické poradenstvi je proces, ktery pomoci informaci jedinci umozni, aby se sam svobodné
rozhodl o testovani. Webova stranka nemtiZze nahradit fadné genetické poradenstvi pied testem
ani po ném. Takové poradenstvi obvykle pfedstavuje osobni konzultaci s erudovanym
odbornikem. Genetické poradenstvi je komunikaéni proces, ktery se zabyva vyskytem nebo
rizikem vyskytu genetického onemocnéni v roding. Tento proces predstavuje snahu fadné
vyskolené osoby nebo osob pomoci jedinci nebo rodin€é porozumét Iékarskym skute¢nostem o
nemoci a moznostem, jak k nim pfistupovat. Jsou-li zdravotni¢ti odbornici poskytujici
poradenstvi zaméstnani u spolecnosti prodavajici testy nebo jsou-li na takovou spolec¢nost
napojeni, muze dojit ke konfliktu zdjml. V takovém piipadé by nestrannost zdravotnich
doporuceni mohla byt ohroZena.



INFORMOVANY SOUHLAS

Prediktivni genetické testovani pro zdravotni ucely muze byt provedeno pouze po podepsani
svobodného a informovaného souhlasu testované osoby. Ackoli spolecnosti nabizejici DTC
genetické testovani obvykle vyzaduji podpis informovaného souhlasu pii objednavce testu,
ESHG maé za to, ze proces informovaného souhlasu nemtze byt redukovan na pouhy podpis
formulare. Ttebaze takovy text mize byt potfebny pro dokumentaci procesu informovaného
souhlasu, nemtize nahradit proces, ktery zajisti, ze jedinci rozumé¢ji predkladané informaci, jsou
pravné zpisobili a kognitivné schopni jednat bez vnéjsiho tlaku a ze dadvaji souhlas se vSemi
zahrnutymi polozkami. Soukromi a divérnost vysledki, stejné jako mozné dusledky jejich
odhaleni tfetim osobam, jako jsou pojistovaci spolecnosti nebo zaméstnavatelé, by mély byt
probrany, je-li tieba; stejn¢ tak vlastnictvi biologického materidlu a jeho osud po potvrzeni
vysledkd.

Kazda nabidka genetického testovani, které vyzaduje odbér vzorku doma, ¢eli navic riziku, Ze
vzorky byly poskytnuté k testovani bez ziskéani patficného souhlasu nebo dokonce bez védomi
osoby, které patii. Spolecnosti poskytujici DTC genetické testovani nemaji potiebné
mechanismy na to, aby si mohly byt jisté, ze biologicky vzorek poskytnuty k testovani byl ziskdn
od osoby, o které se prohlasuje, Ze vzorek poskytla.

GENETICKE TESTOVANI NEZLETILYCH

Zasady, které byly ESHG stanoveny v doporucenich pro genetické testovani nezletilych, plati i v
téchto pripadech. Pravé kontext DTC genetického testovani nedovoluje adekvatni posouzeni
kompetence nezletilého.

ESHG se proto domniva, ze DTC genetické testovani by nemélo byt nabizeno jedinctim, ktefi
nedosahli zletilosti.

RESPEKTOVANI SOUKROMEHO ZIVOTA

Kazdy geneticky test by mél byt vzdy proveden s ohledem na soukromy Zivot. Spole¢nosti
nabizejici DTC genetické testy by mély zejména chranit soukromi zakaznikl, povazovat jejich
data za diivérna, informovat je o svych bezpecnostnich postupech, vysvétlit, co se stane se
vzorkem a s daty po ukonceni testii. Také by mély mit jasné€ stanoveno, co se stane se vzorky a
daty, pokud by byla spole¢nost prodana nebo pokud by zkrachovala. Spolecnosti, které vyzyvaji
své zakazniky, aby své genetické informace sdileli s webovou komunitou nebo forem, by je mély
informovat o potencialnich rizicich odhaleni takovych citlivych informaci. ESHG nesouhlasi s
tim, aby poskytovatelé¢ testi (nebo jiné spolecnosti) jakkoli pouzivali osobni udaje nebo
genetické informace pro DTC marketing 1€k, vitamint nebo potravinovych doplika.



VYZKUM

Riazné spolecnosti nabizejici sluzby DTC genetického testovani provadéji vyzkum na
biologickych vzorcich a informacich svych zakazniki. ESHG je znepokojena neadekvatnim
procesem souhlasu, jimz jsou zdkaznici zapojeni do takového vyzkumu.

Pokud se vzorky a data maji pouzit v jakémkoli vyzkumu, mé¢lo by to zdkaznikiim byt jasné a
souhlas by mél byt ziskdn oddé€lené a jednoznaéné. Dokumenty informovaného souhlasu s
ucasti ve vyzkumu by mély obsahovat postupy, jak budou vzorky a genetické informace
skladovany a likvidovany, ¢asové obdobi a podminky jejich skladovani. M¢ly by informovat
ucastniky o vSech tietich stranach, které mohou ziskat pfistup k datim nebo vzorkiim, a
obsahovat téz informaci o skutecnosti, Ze vyzkum muze vest ke komercializaci a patentiim, o
vSech pravech zdkazniki na komer¢ni benefit a o vlastnictvi biologickych vzorkt a dat.

DOHLED NAD GENETICKYM TESTOVANIM

K tomu, aby se zabranilo pfed¢asnému piesunu genomickych sluzeb na trh nebo do klinické
praxe, bude potfebny regulacni dohled. Dohled bude dilezity pro syntézu dostupnych dokladt
klinické validity a uzite¢nosti vznikajicich genetickych testil a pro odhaleni mezer ve znalostech.
Stejné tak budou nutné studie a opatfeni pro zacelovani téchto mezer.

V nékterych evropskych zemich byla vytvofena narodni legislativa, kterd poZaduje zapojeni
odpovédné l¢kaiské osoby pted provedenim genetického testu. To by mélo byt podpoieno i
jinde.

Pro zajisténi spravného zavedeni genetickych testli do zdravotniho systému budou na evropské
urovni potfebné regulacni mechanismy, zejména Uprava European In Vitro Diagnostic Devices
Directive (povazovat genetické testy za vysoce rizikové), zavedeni Dodate¢ného protokolu ke
Konvenci o lidskych pravech a biomedicing, tykajiciho se genetického testovani pro zdravotni
ucely (Additional Protocol to the Convention on Human Rights and Biomedicine, concerning
Genetic Testing for Health Purposes), a uplatnéni Doporuéeni rady OECD (OECD Council
Recommendation on Quality Assurance in Molecular Genetic Testing).

DUSLEDKY PRO ZDRAVOTNI SYSTEM

Poskytovani sluzeb genetického testovani pro zdravotni Gcely mimo zdravotni systém miize vést
k vy$si zatézi zdrojii vetejného zdravotnictvi. ZvySena navstéva lékard primarni péce nebo
sluzeb klinické genetiky je uz nyni jednim z diisledkti. Nezadouci vliv na zdravi pacienta, nékdy



kvili Spatné interpretaci slozité genetické informace, mize mit dokonce vétsi zdravotni
dasledky. ESHG

zastava nazor, ze genetické testy by se mély zavadét do zdravotniho systému pouze tehdy, pokud
odpovidaji potfebnym kritériim stanovenym c¢lenskymi staty a zdravotnimi autoritami a fidicimi
organy Evropské unie a potiebnym kritériim kvality. ESHG usiluje o to, aby systém socialniho
zabezpeceni refundoval pouze takové genetické testy, u nichz byla prokdzana nebo u nichz je
ziejma klinickd uziteCnost. Dilezity je také spravedlivy pfistup k takovym testim.

ZAVER

DTC genetické testovani a reklama na genetické testy s neprokdzanym benefitem nebo bez
adekvatniho nezédvislého genetického poradenstvi jsou v rozporu s profesiondlnimi standardy,
které uznavda ESHG. Takové DTC testovani by navic mohlo mit negativni vliv na vnimani
genetického testovani a uziteCnosti testll pro zdravotni péci. Nabadame zakonodarce, zmocnéné
osoby a tvirce politiky, aby chranili populaci piijetim direktivy European IVD Directive a
uplatiiovdnim doporu¢eni OECD Council Recommendations on Quality Assurance in
Molecular Genetic testing a protokolu Council of Europe Additional Protocol to the Convention
on Human Rights and Biomedicine, tykajiciho se genetického testovani pro zdravotni ucely.

Cleny Public and Professional Policy Committee v prvni poloving roku 2010 byli: Pascal Borry
(corresponding author), Martina C Cornel (chair), Nurten Akarsu, Anne Cambon-Thomsen,
Francesca Forzano, Shirley Hodgson, UIf Kristoffersson, Jan Lubinski, Christine Patch, Jorge
Sequeiros, Aad Tibben a Lisbeth Tranebjaerg. PPPC byla podporovana Carlou van El. Navrh
dokumentu vytvofeného PPPC byl dan do ob&hu piedstavenstvu ESHG a ¢lenstvu v dubnu 2010.
Upravena verze byla dana do obéhu vybranym odbornikim v kvétnu 2010. Piedstavenstvo
schvalilo doporuceni 12. ¢ervna 2010.
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