Antonio G. SPAGNOLO

DIAGNOSTYCZNE I PRZEDOBJAWOWE
BADANIA GENETYCZNE - SLUZBA CZY WYROK?

Podsumowujgc mozemy powiedzieé, ze badania i poradnictwo genetyczne po-
winny zawsze pozostawac w stuzbie osoby i nigdy nie powinny stac sie wyrokiem,
ktory pietnuje osobe, dyskryminuje jg, lub — co gorsza — eliminuje.

WSTEP

Wspobiczesna diagnostyka genetyczna oferuje mozliwos¢ wykrycia wielu
patologicznych genow przed wystapieniem objawow choroby, lecz w przypadku
wielu choréb o podiozu genetycznym, takich jak chociazby choroby serca czy
nowotwory, wykrycie zmiany genetycznej moze jedynie wskazywaé na podat-
no$¢ na dang chorobe, nie zas na nieuchronnos$¢ jej wystapienia.

Jednakze mimo znacznego postgpu w zakresie wykrywania genetycznych
uwarunkowarn chorab, czy tez podatnosci na nie, ktory ma miejsce w ostatnich
latach, post¢p w zakresie prowadzenia efektywnej interwencji (zapobiegawczej
lub terapeutycznej) jest znacznie wolniejszy. Dlatego tez opieka medyczna
w zakresie genetyki czesto ogranicza si¢ do diagnozy i1 poradnictwa: efektywne
leczenie jest prowadzone w rzadkich przypadkach.

Posiadana wiedza, ktdrej nie towarzyszy realna mozliwos¢ interwencji, mo-
ze z jednej strony prowadzi¢ do nieakceptowalnego uzycia posiadanych infor-
macji (w celu dyskryminacji okreslonych oséb lub ich instrumentalnego trak-
towania), z drugiej za$ strony moze mie¢ dramatyczny wplyw na psychike
samego pacjenta, ktorego dotyczy diagnoza, jak rowniez na jego rodzing. Im
wigce) genow zostaje zidentyfikowanych, tym wigkszy nacisk kladziony jest na
poszerzanie zakresu badan diagnostycznych, aby w ten sposob zwigkszy¢ 110§¢
dostepnych testow genetycznych oraz zakres informacji genetycznej, ktora one
generu)a.

Pytanie postawione w tytule artykulu wyplywa z tego wlasnie dylematu
1 naszym zamiarem jest udzielenie na nie odpowiedzi lub co najmniej wyjasnie-
nie, jakie problemy powoduje obecna sytuacja 1 jakie wartosci sa w zwigzku
z nig zagrozone. Bedziemy probowali okresli€é, czy ryzyko zwigzane z wiedza
z zakresu genetyki na temat chordb, ktore rozwing si¢ w przyszlosci u pacjenta
lub na ktore jest on narazony, czy tez ktére moze on przekazaé potomstwu, jest
proporcjonalne do ostatecznych korzysci, ktérych taka wiedza moze dostar-
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czyé. Innymi stowy, musimy zbadac, czy wiedza dotyczaca genow pacjenta
moze stuzy¢ jego dobru, a konsekwentnie — rowniez dobru spoteczeristwa,
czy tez jest ona w przewazajacym stopniu szkodliwa dla osoby ludzkiej zar6wno
z powodu negatywnych skutkéw psychicznych, jak 1 z powodu mozliwosci jej
bezprawnego wykorzystania.

Pytania te prowadzg z kolei do bardziej ogdlnych rozwazan na temat roli
medycyny w epoce ,,nowej genetyki”. W ciggu ostatnich dwustu lat za cel
medycyny tradycyjnie przyjmowano leczenie lub przynoszenie ulgi cierpigcym,
a plerwszym obowigzkiem lekarza byla pomoc konkretnemu pacjentowi.
Wprowadzenie publicznej stuzby zdrowia wigzalo si¢ z pojawieniem si¢ poj¢cia
obowiazku lekarskiego w stosunku do spoleczeristwa i paristwa'. A poniewaz
wszelkie dzialania realizowane w 1mi¢ dobra parstwa, spoleczenstwa czy na-
rodu sg na ogol oceniane w kategoriach uzytecznosci 1 oplacalnosci, ktérym
stuzy réwniez aktywnos$¢ poszczegollnych ludzi, w spoleczenstwie wspoéiczes-
nym wydaje sie¢ dominowaé poglad mdéwiacy, ze zycie niektérych ludzi ma
wickszg wartos¢ niz zycie innych oraz ze zycie pewnych ludzi nie jest koniecz-
ne”. Oferujac mozliwos¢ okreslenia warunkéw, ktére determinuja w wigkszym
lub mniejszym stopniu jakos¢ zycia ludzkiego, nowa genetyka stanowi dla le-
karzy pokuse, aby przenies¢ ich pierwotne zobowigzanie w stosunku do indy-
widualnego pacjenta na zagadnienia zwigzane z budzetem publiczne) stuzby
zdrowia lub na inne cele, nawet jeszcze mniej zwigzane z medycyna.

Problem ten jest tak szeroki, ze dotyczy nie tylko same) genetyki medycz-
nej, w tym lekarzy specjalistow oraz laboratoriow prowadzacych takie badania,
ale rowniez rzadow (w zakresie uchwalania prawa 1 przeznaczania Srodkéw
finansowych w programach zdrowotnych), oséb zajmujacych si¢ zawodowo
dzialaniem na rzecz ochrony zdrowia poprzez organizowanie poradnictwa
zdrowotnego, wychowawcow, mediow, a nawet same) wspolnoty koscielnej
w je) pasterskiej misji.

W pierwszej cze¢sci niniejszych rozwazan zbadamy, czego mozna oczeki-
wa¢é od badan genetycznych, i przeanalizujemy ich ograniczenia. Dostarczy to
nam waznej przestanki. Musimy bowiem posiadaé¢ peilng wiedz¢ na temat
znaczenia testu genetycznego, jesli to od niego uzaleznione sg decyzje zyciowe
(na przyktad decyzja o prokreacji, o podjeciu okreslonej pracy czy o ubezpie-
czeniu na wypadek choroby). Nast¢pnie przeanalizujemy, jakie wartosci mo-
ralne 13cza si¢ z zagadnieniem diagnostyki genetycznej, wskazujac na dylema-
ty etyczne, do ktérych prowadz jej praktyczne wykorzystanie. Jest dzi§ fak-
tem, ze poszerzanie wiedzy z zakresu genetyki oraz bedace konsekwencja

! Por. A. Sutton, The Purpose of Medicine and the New Genetics, ,Medicina e Morale”
1996, nr 2, s. 237-249; M. A n g e 1 i, The Doctor as Double Agent, , Kennedy Institute of Ethics
Journal” 1993, nr 3, s. 279-286.

> Por. Sutton, dz. cyt., s. 238.
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tego pojawianie si¢ nowych opcji w medycynie naklada nowe obowigzki na
lekarzy, pacjentéw, doradcow, politykéw, nauczycieli 1 duchowienstwo.
W czesci koricowej rozwazan przeanalizujemy spoleczne konsekwencje pro-
wadzonych obecnie badan genetycznych, bioragc pod uwage narodowe i mie-
dzynarodowe postulaty w zakresie etyki, w tym réwniez wskazania Magiste-
rium Kosciola katolickiego.

Naukowe i etyczne aspekty prenatalnych testow genetycznych (prenatal-
nego skriningu i diagnozowania), jak réwniez kwestia identyfikacji w sprawach
sadowych (dowodzenie ojcostwa oraz identyfikacja w sprawach kryminalnych)
pozostaja poza obszarem niniejszych rozwazan.

CZEGO MOZEMY OCZEKIWAC OD BADAN GENETYCZNYCH?

Ostatecznym celem gwaltownie rozwijajacej si¢ wiedzy na temat struktury
1 funkcji ludzkich gendw jest leczenie zaburzen genetycznych i1 skuteczne im
zapobieganie. Jednakze skuteczne interwencje opdzniajg samg mozliwosé wy-
krywania choréb oraz szczegdlnej na nie podatnosci. Mimo to wraz ze wzros-
tem ilo$ci zidentyfikowanych genéw wzrasta nacisk na prowadzenie, czy tez
poszerzanie istniejacych programéw badawczych. To z kolei wplywa na wzrost
ilosci dostepnych testéw genetycznych 1 tym samym poszerza zakres wiedzy
z genetyki.

Wazng rzeczg jest przyblizenie w tym punkcie pewnych ustaleri terminolo-
gicznych. Wedlug raportu Komitetu do Spraw Oceny Ryzyka Genetyczne-
go (Committee on Assessing Genetic Risks)’ termin ,badania ge-
netyczne” odnosi si¢ do ré6znorodnych analiz laboratoryjnych prowadzo-
nych w celu zdiagnozowania lub przewidywania wystgpienia okreslonego stanu
genetycznego lub predyspozycji do okreslonej choroby genetycznej. Testo -
wanie genetyczne (lub ,diagnoza’) oznacza przeprowadzenie badan
w celu okreslenia genetycznego statusu osob, w stosunku do ktérych istnieje
podejrzenie — na podstawie histori rodziny lub objawéw klinicznych — wyso-
kiego ryzyka choroby dziedzicznej. Z drugiej strony jesh badania genetyczne
prowadzone sg w celu przebadania populacji lub grup ludzi niezaleznie od
medycznej historii rodziny, méwimy o genetycznym sk rinin gu. Zasadnicza
réznica miedzy testowaniem genetycznym 1 genetycznym skriningiem polega
na tym, ze ten ostatni nie jest inicjowany przez jednostke, ktora jest jego pod-

> Por. Committee on Assessing Genetic Risks, Institute of Medicine, Assessing Genetic Risks.
Implications for Health and Social Policy, Washington, D.C., 1994. Terminologia, ktérej uzywam,
odpowiada terminologii stosowanej przez OTA (por. U.S. Congress Office of Technology Asses-
sment, Genetic Monitoring and Screening in the Workplace, Washington, D.C., 1990). W niniejszym
artykule odwotuje si¢ do szerokiego 1 wyczerpujacego studium opracowanego przez Komitet z po-
wodu jego kompletnosci 1 powszechnej akceptowalnosci.
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miotem, ale przez dostawce serwisu skriningowego®. Jednak w literaturze tes-
towanie i badania skriningowe czesto nie s3 wyraZnie odr6zniane 1 terminy te
bywajg stosowane zamiennie. Genetyczne poradnictwo odnosi si¢ na-
tomiast do procesu komunikacyjnego, poprzez ktéry poszczegélne jednostki
oraz czlonkowie ich rodzin sg informowani o naturze ryzyka, o mozliwosci
powtdrzenia sie¢ choroby, o niedogodnosciach 1 korzysciach ptynacych z podda-
nia si¢ testom, jak réwniez o rezultatach przebytych testéw, 1acznie z prognoza
dotyczaca mozliwosci odpowiedzialnej prokreacji, oraz o poradnictwie i 0 moz-
liwosci uzyskania pomocy.

W 1975 roku National Academy of Science (NAS)> wskazala na kilka
mozliwych celow testowania i1 prowadzenia skriningu. Zostaly one nastepujaco
streszczone przez Komitet do Spraw Oceny Ryzyka Genetycznego: ,,Pierw-
szym z nich jest kierowanie badaniami, czyli poszukiwanie ludzi cierpiacych
na uleczalne zaburzenia genetyczne, ktére moga okazac si¢ niebezpieczne, jesli
nie bedg leczone. Drugi polega na prowadzeniu poradnictwa dla ludzi o wyso-
kim ryzyku posiadania nieuleczalnie chorego potomstwa |...]. Trzecim celem
jest wyliczenie przypadkéw (na przyklad okreslenie wystepowania dziedzicz-
nych anomalii dla celéw publiczne) stuzby zdrowia). W korncu badanie samo
w sobie jest celem, ktéry: 1. moze pociggaé za sobg testowanie hipotez odno-
szacych si¢ do ludzkiej fizjologii lub ewolucji; 2. stuzy opisaniu innych wyste-
pujacych zaburzen lub 3. moze stuzy¢ okresleniu czy zbadaniu mozliwosci
i wartosci nowych metod czy testéw”’®. Mozna powiedzieé, ze w ciagu ostatnich
dwudziestu lat cele skriningu pozostaly te same, chociaz jego potencjalny zasieg
znacznie si¢ powiekszyt wskutek pojawienia si¢ mozliwosci prowadzenia badan
na poziomie DNA. Faktycznie Projekt Poznania Genomu Ludzkiego 1 inne
badania prowadza do odkrycia genéw zwiagzanych z r6znymi chorobami i moz-
na zywi¢ przekonanie, ze zasieg badan bedzie sie nadal poszerzal (w tym as-
pekcie kto$ wyrazil si¢ 0 genetycznym skriningu jako o ,,jednym z pierwszych
owoc6éw Projektu Poznania Genomu Ludzkiego™)’. Mozliwe stana sie réwniez
testy dotyczace genetycznych predyspozyc)i do wieloczynnikowych zaburzen,
a rownoczesnie osiggalne beda technologie testowania setek r6znych mutacji
w jednym lub w wielu genach, ktére powodujg rézne choroby (testowanie
wielostronne).

Chociaz naszym zamiarem nie jest analiza ré6znych aspektéw technologii
wykrywania zaburzen genetycznych, chcac jednak zrozumie¢ wywolane przez
nie etyczne 1 spoleczne problemy, powinni$§my przywolaé tu pewne niedawno

4 Rada Europy, Recommendation N’ R(92) 3 of the Committee of Ministers to Member States
on Genetic Testing and Screening for Health Care Purposes (przyj¢ta 10 11 1992 roku).

> Por. National Academy of Science, Genetic Screening: Programs, Principles, and Research.
Committee for the Study of Inborn Errors of Metabolism, Washington, D.C., 1975.

® Committee on Assessing Genetic Risks, Assessing Genetic Risks, s. 45.

7 K. N o a n, First Fruit, Genetic Screening, ,,Hastings Center Report” 1992, nr 22, S2-S4.
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odkryte techniki rozwijajagce mozliwosci testowania genetycznego. Najwczes-
niejsze formy genetycznej diagnozy oparte byly na obserwacji indywidualnych
analiz klinicznych oraz na analizie historii rodziny. Takie postepowanie jest
nadal czesto stosowane. Rozwingly si¢ jednak réwniez biochemiczne préby
na badanie wrodzonych zaburzen metabolicznych, takich jak fenyloketonuria
czy hemoglobinopatie. Od trzydziestu lat w uzyciu jest tez analiza chromoso-
mowa stosowana w celu diagnozowania zaburzen genetycznych u niemowlat.

Wspoliczesne testy oparte na badaniu DNA obejmuja calg réznorodnosé
technik diagnostycznych, ktére umozliwiaja badanie markeréw bliskich genom
lub bezgoérednie badanie samych genéw w celu wykrycia charakterystycznych
mutacji-. Najwi¢kszy zasi¢g posiada reakcja taricuchowa polimerazy (PCR) -
technika pozwalajaca na nagle wzmocnienie wczesnie) okreslonych fragmen-
tow DNA. To, jak réwniez inne osiagni¢cia w zakresie automatyzacji, ma
wielkg potencjalng wartos¢€ dla przyspieszenia i dokladnosci diagnozy w progra-
mach skriningu oraz dla obnizenia ich kosztéw.

Jednakze nawet przy wzroscie dokladnosci bezposredniej analizy, testy
genetyczne rzadko pozwalaja na wczesne rozpoznanie ryzyka klinicznego.
Roézne czynniki moga wptywaé na mozliwos¢ przewidywania rozmiaru i ryzyka
wystapienia choraob.

Po pierwsze, w przypadku wielu zaburzen wystepuje réznorodnosé¢ allelicz-
na, czyli obecnos$¢ alternatywnych form genu odpowiedzialnego za wystagpienie
okreslonej choroby. Zaden z biochemicznych testéw skriningowych nie jest
wystarczajaco wrazliwy, aby wykryé wszystkie przypadki; nawet najnowsze
metody badania DNA nie sg w stanie ustali¢ wszystkich mozliwych mutacj,
ktére s3 odpowiedzialne za wyst¢powanie okreslonej choroby. Dlatego wazne
jest rozréznienie mi¢dzy wrazliwoscia analityczng — przydatnoscig testu do
wykrywania réznych mutacji, 1 wrazliwoscig kliniczng — zdolnoscig identyfiko-
wania pacjentéw, ktorzy kiedys beda musieli stawi€ czoto chorobie lub ktérzy
jJuz na nig cierpia.

Po drugie, jesli nawet test moze wykry¢ mutacje odpowiedzialng za choro-
be jednego genu, to ta szczegdélna mutacja moze by¢ co prawda koniecznym,
lecz niewystarczajacym warunkiem ujawnienia si¢ choroby (mutacja powodu-
jaca chorobg¢ u jednej osoby moze nie wywota¢ zauwazalnego efektu u innej).
W tym wypadku test moze nie pozwoli€ na dokladne, pewne okreslenie, czy
1 kiedy objawy choroby si¢ ujawnig. W konsekwencji uzyskana w trakcie testu
genetycznego informacja na temat predyspozycji do okreslonych zaburzen
moze prowadzi¢ do blednego wniosku, ze podmiot badania jest narazony na
pewng chorobe, podczas gdy w rzeczywistoscl konieczne do jej wywolania

5 W celu glebszego przestudiowania wymienionych technik, por. W. B a i n s, Biotechnology
from A to Z,Oxford 1993; N. Arnheim, H. A. Erlich, Polymerase Chain Reaction Strategy,
w<Annual Review of Biochemustry” 1992, nr 61, s. 131-156.
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bylyby réwniez mutacje innych genéw lub pewne srodowiskowe czynniki, z kt6-
rych wiele nadal pozostaje nieznanych.

Po trzecie, nalezy réwniez wzia¢ pod uwage réznorodnos¢ manifestowania
si¢ choroby monogenicznej, co moze wplywa¢ na stopien je) nasilenia. R6zno-
rodnos¢ ta moze oznaczacd, ze test na okreslong mutacje nie zawsze jest w stanie
ja wykryé, jesh nawet niektére mutacje s3 na ogél powigzane z okreslonym
poziomem nasilenia zaburzenia.

Do trzech powyzszych czynnikéw nalezy doda¢ réwniez dokiadnos¢ testéw
na wykrywanie genéw, ktére sa dziedziczone lacznie. Sledzenie dziedziczenia
potaczonych markeréw DNA od czlonkéw rodziny dostarcza mozliwosci diag-
nostycznego badania jednostki.

Poza tym, ze analiza ta jest niedoskonata, nawet gdy laboratoria prowadza
testy tacznej dziedzicznosci w sposéb poprawny i1 dokladny, bedzie ona tym
bardziej zawodna w przypadku postawienia bi¢dnej diagnozy u czlonka rodzi-
ny lub kiedy jeden z rodzic6w pozostaje nieznany.

Co wigece), badania 13czne) dziedzicznosci sg zawodne, poniewaz marker
DNA zwigzany z genem niosacym chorobe moze zostaé odseparowany wsku-
tek rekombinacji (zjawiska znanego jako crossing over) juz w trakcie formo-
wania si¢ gamet u danego osobnika. W koricu trzeba réwniez wzigé pod uwage
genetyczng heterogenicznosé, ktéra czasami wplywa na ztozonos$¢ dziedzicz-
nosci w rodzinach i mi¢dzy nimi. Istnieje wiele ztozonych choréb genetycznych,
ktérych przyczyny wyst¢powania sg uwarunkowane licznymi czynnikami. Tes-
towanie pewnego genu, ktory jest zwigzany z wystgpieniem choroby, nie wy-
klucza mozliwosci, ze w niektérych przypadkach gen zajmujacy inne miejsce
w chromosomie niz gen testowany moze réwniez przyczynic si¢ do wystapienia
choroby.

Podsumowujac nalezy stwierdzi€, iz niedoskonaty charakter testéw gene-
tycznych sprawia, ze pelne zrozumienie ich wynikéw zaréwno przez lekarza,
jak i przez pacjenta jest absolutnie niezb¢dne dla ich wiasciwego uzycia.

CZAS I POZIOM SKRININGU

Nalezy rowniez wskazaé na obszary prowadzenia lub proponowania testow
genetycznych lub badan skriningowych. Pomijajgc faz¢ prenatalnego rozwoju
dziecka oraz dziedzin¢ sgdownictwa mozemy tu wyréoznié:

a) Skrining w przypadku noworodkéw. Jest to dzialanie zapobiegawcze,
ktorym — w przypadku pozytywnych rezultatéw — mozna w przysztosci obja¢é
wszystkie noworodki. Proponowane jest ono dla leczenia ogromnej réznorod-
nosci zaburzen genetycznych. Jego celem jest przede wszystkim identyfikacja
stanu genetycznego, ktéra pozwala na mozliwie najwczesniejsza, korzystng dla
dziecka interwencj¢, a takze (przez dzialanie psychologiczne lub rehabilitacyj-
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ne) na wyeliminowanie sytuacji, ktére moglyby prowadzi¢ do nasilenia symp-
tomow. Dlatego tez w niektorych przypadkach, gdy wczesna diagnoza umozli-
wia lepsze i skuteczne leczenie, skrining niemowlat jest szczegdélnie wskazany.
Skoro jednak badania te nie pozwalaja na uzyskanie jednoznacznej diagnozy,
pozytywne rezultaty testu muszg by¢ potwierdzone przez dokiadne testowanie
na okreslong chorobe. Trzeba pami¢tac o tej zasadzie méwigc rodzicom o re-
zultatach testu skriningowego.

b) Testy na nosicielstwo. Ich stosowanie jest szczegdlnie wazne w przypad-
ku planowania potomstwa przez osoby zagrozone choroba genetyczng. Nosi-
ciel recesywnego genu patologicznego moze przekaza¢ smiertelng chorobg
potomstwu w wypadku, jesli otrzymuje ono podwdjng dawke tego genu: za-
réowno od ojca, jak i od matki. Wazne jest wigec, aby obydwoje rodzice nie byli
jednoczesnie nosicielami. Dla wigkszosci z tych genéw prawdopodobiernstwo,
ze obydwoje rodzice sg nosicielami identycznej mutacji, jest bardzo niewielkie.
W przypadku niewielkie) liczby zaburzen autosomalnych o charakterze rece-
sywnym zmutowana wersja genu wystepuje czesciej wsréd pewnych grup et-
nicznych 1 rasowych. W takich przypadkach identyfikacja nosicielstwa moze
zwiekszaé swiadomos¢ odpowiedzialnego rodzicielstwa.

Testowanie na nosicielstwo moze byé réwniez prowadzone w przypadku
recesywnych zaburzen (takich jak hemofilia czy pewne rodzaje dystrofii mies-
niowej), ktérymi dotknigci sg gldwnie mezczyZni, poniewaz posiadajg oni tylko
jeden chromosom X, bedacy nosnikiem mutacji. Matka, siostra, ciotka lub
kuzynka plci zenskiej moze chcie€ poddaé si¢ testowi na nosicielstwo, aby
dowiedzie€ sie, czy choroba jest dziedziczna, czy tez jest wynikiem nowej mu-
tacji.

¢) Testowanie wykrywajace p6Zno ujawniajace si¢ zaburzenia. Wiele zabu-
rzen genetycznych nie objawia si¢ klinicznie przed wiekiem dojrzalym 1 moze
ujawni¢ si¢ dopiero w wieku srednim lub nawet p6Zniejszym. Badania diagnos-
tyczne lub przedobjawowe, a takze skrining, mogg dostarczy¢ wskazéwek co do
genetycznej predyspozycji do tego typu zaburzen.

Istnieja monogeniczne zaburzenia, objawiajgce si¢ stosunkowo pézno, ta-
kie jak plasawica Huntingtona, dziedziczne predyspozycje do choroby nowot-
worowe) czy hypercholesterolemii, w przypadku ktorych testy dostarczg wias-
ciwej diagnozy. W odniesieniu za$ do wielu choréb o skomplikowanej genezie
lub uwarunkowanych wieloma czynnikami (takich jak choroba wiericowa ser-
ca, nadcisnienie, cukrzyca, choroby psychiczne) diagnoza ta bedzie mniej pew-
na. Uwarunkowanie wieloma czynnikami odnosi si¢ zar6wno do czynnikow
genetycznych, jak 1 sSrodowiskowych. Jest wiec rzecza zasadniczg, aby kierowacé
si¢ ostroznos$cig przy stosowaniu i interpretacji diagnostycznych lub przedob-
jawowych testéw, gdyz sg one z zasady probabilistyczne. Ten typ badan rozwija
si¢ szczegblnie dynamicznie na polu medycyny zawodowej, gdzie skrining jest
proponowany jako narz¢dzie wykrywania genetycznych predyspozycji deter-

~ETHOS" 1998 nr 4 (44) - 10
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minujgcych nadwrazliwo$¢ pracownika na pewne substancje obecne w srodo-
wisku pracy. Pozwala on réwniez uzyska¢ informacje na temat genetycznych
predyspozycji pracownika do okreslonych zaburzen nie zwigzanych bezposred-
nio z wykonywang pracg, mogacych jednak pojawi¢ si¢ w przysziosci.

Do tego typu badan nalezy podchodzi€ ze szczegdlng ostroznoscia, jesli sa
one proponowane w odniesieniu do dzieci 1 0os6b niepeinoletnich, przede
wszystkim za$ w przypadkach, gdy nie istnieje efektywne leczenie lub dzialanie
prewencyjne, ktére moze byé podjete we wezesnym etapie zycia“.

d) Jako ostatnie w kolejnosci przesledzimy testowanie grup ludzi lub catych
populacji bedace fragmentem badan epidemiologicznych. Polega ono na bada-
niu calych grup rodzinnych (na przykiad w przypadku rodzinnie dziedziczne;j
cukrzycy) i1 nie ma natychmiastowego zastosowania w odniesieniu do poszcze-
gblnych jednostek. Dodatkowo rozwijane s3 testy majace ustali¢ podatnos¢ na
uboczne efekty srodkéw farmaceutycznych (na dzialanie ktérych narazeni sa
niektdrzy pacjenci) z nadzieja, ze kiedy$S mozliwe stanie si¢ indywidualne za-
lecanie lekarstw'’.

ZAGROZONE WARTOSCI

Geny stanowig fundamentalny element biologii czlowieka. Natomiast wie-
dza o chorobie, ktérg podmiot moze uzyska¢ dzigki badaniom genetycznym,
wplywa na czynniki nalezace do sfery osobistej (choroba, rozwdj fizyczny,
cierpienie 1 Smier¢). Sprawa ta dotyczy rowniez zagrozenia pewnych istotnych
wartosci, podobnie jak dzieje sie to w przypadku wielu innych sytuacji, ktére
prowokujg problemy natury moralne;.

Osobisty wymiar testow genetycznych wigze si¢ przede wszystkim z ko-
nieczno$cig respektowania autonomii podmiotu''’ w chwili podejmowania

> Por.A.Chapple, C.May, P.Cam pion, Predictive and Carrier Testing of Children:
Professional Dilemmas for Clinical Geneticists, ,European Journal of Genetics in Society’ 1996,
nr 2, s. 28-38.

1 Por. J. C o h e n, Developing Prescriptions with a Personal Touch, ,,Science” 1997, nr 275,
s. 776.

'1 Ta warto$¢ jest uznawana za priorytetowa przez wszystkie narodowe i miedzynarodowe
organizacje, ktére proponowaly wytyczne w tej sprawie. Por. np. Committee on Assessing Genetic
Risks; The Danish Council of Ethics, Ethics and Mapping of the Human Genome, Copenhagen
1993; Rada Europy, Recommendation N° R(92) 3 [...] on Genetic Testing and Screening...; Comité
Consultatif National d’thique (Francja), Génétique et médecine: de la prédiction la prevention, ,Les
Cahiers du CCNE” 1996, nr 6, s. 5-39; Nuffield Council on Bioethics, Report on Genetic Screening:
Ethical Issues, London 1993 (wnioski i rekomendacje opublikowane w ,Bulletin of Medical
Ethics”, Dec. 1993, s. 8-11). Trzeba zauwazy¢, ze jesli szacunek dla autonomii jednostki bedzie
wylaczng norma dla uzycia informacji genetycznych, mozna tez spodziewac si¢, ze réznorodne testy
diagnostyczne bgda kiedy$ do nabycia w sklepach czy w sprzedazy wysytkowej (por. H. Ten
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przezen swiadomej decyzji o poddaniu si¢ badaniu, ktére — bez wzgledu na
wyniki — moze mie¢ wazne konsekwencje dla jego zycia. Respekt ten wymaga,
aby podstawg jakiegokolwiek programu testowania genetycznego byla dobro-
wolna zgoda zainteresowanych, 1 wyklucza mozliwos¢ sponsorowania przez
panstwo publicznego programu ochrony zdrowia, ktory wymagalby obowiaz-
kowego prowadzenia badan genetycznych na ludziach dorostych lub obligato-
ryjnych testéw genetycznych wykonywanych na pacjentach leczonych klinicz-
nie'%. Z drugiej strony, jak zauwazyli§my wczesniej, etycznie akceptowalne
mogloby sta¢ sie testowanie nowo narodzonych dzieci pod katem zaburzen,
ktore mogga by¢ uleczone w przypadku odpowiednio wczesnej interwencji.

Wspomniana dobrowolnos¢ polega na wyrazeniu przez pacjenta zgody na
poddanie si¢ badaniom w sytuacji, gdy posiada on peilng informacj¢ na ich
temat. Oznacza to co$ znacznie wiecej niz tylko podpisanie przez niego odpo-
wiedniego formularza. Pacjent, czy tez klient, powinien dysponowacé wystar-
czajacg wiedza, aby moégl swiadomie zdecydowaé, czy chce wzigé udzial w ba-
daniach. Informacja, ktérg powinien otrzymaé, winna dotyczy¢ nie tylko ryzyka
1 ewentualnych korzysci wynikajacych z poddania si¢ testom, ale réwniez sku-
tecznos$ci diagnostycznej samych testéw oraz dziatan wzgledem nich alterna-
tywnych. Powinna ona réwniez uwzglednia¢ dane na temat stopnia potencjal-
nego zréznicowania 1 Sposobow leczenia zaburzenia, na ktore pacjent jest tes-
towany. Rzetelna informacja tego typu pozwoli pacjentowi zorientowacé sig¢,
jakie decyzje beda prawdopodobnie musialy zostaé podjete w przypadku,
gdy wynik testu okaze si¢ pozytywny, oraz na jakie potencjalne konflikty inte-
resow (na przyklad z osobg czy instytucja oferujgca przeprowadzenie testu)
pacjent bedzie w takim wypadku narazony. Wszystkie te informacje powinny
zosta¢ mu udzielone w ramach poradnictwa, ktore powinno by¢ podjete przed
poddaniem danej osoby testowi 1 kontynuowane po przeprowadzeniu badari;
obejmuje ono réwniez samo poinformowanie pacjenta o wynikach badan. Po-
jawia sie tutaj delikatna kwestia dotyczaca prawa pacjenta do tego, aby znaé
swdj stan zdrowia (albo tego stanu nie poznac), kwestia, ktéra — jak si¢ prze-
konamy — ujawnita si¢ wlasnie w kontekscie genetyki kliniczne;.

Szacunek dla autonomii pacjenta wymaga z kolei, aby wszystkie informacje
uzyskane podczas badan genetycznych byly objete tajemnicg lekarskg i1 nie
ujawniane bez jego zgody. Moga jednak istnie€¢ pewne istotne powody zlama-
nia tej tajemnicy 1 poinformowania rodziny pacjenta, lub nawet osob trzecich,

H ave, Living with the Future: Genetic Information and Human Existence, w: The Right to Know
and the Right not to Know, red. R. Hadwick, M. Levitt, D. Shickle, Aldershot 1997, s. 87-95).

'2 S3 dowody na to, ze badania skriningowe, ktére s3 dobrowolne, osiggaja wyzszy poziom
skutecznosci, lecz nie zostalo potwierdzone, ze zalecanie przeprowadzenia obowiazkowych badan
tego typu prowadzi do objecia skriningiem wigkszosci nowo narodzonych dzieci (por. Committee
on Assessing Genetic Risks, Assessing Genetic Risk, s. 21).
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o wyniku badan, na przyklad w sytuacji, gdy 1stme]e wysokie prawdopodobien-
stwo, ze pozwoli to zapobiec jego szkodzie'”

Z drugiej strony geny stanowig pomekqd publiczna wlasnos$é”'?, ktéra
dzielimy z innymi (np. z rodzicami, dzieémi, rodzenstwem) 1 ktéra nie jest
przekazywana w sposob zakaZny; jest mozliwe dzielenie choroby z innymi
w sytuacji, gdy zadna ze stron nie jest tego Swiadoma. Dlatego tez nie mozna
mowi¢ o autonomii osoby w pelnym tego stowa znaczeniu, jesli nie jest ona
laczona z odpowiedzialnoscig w stosunku do innych, ktérych decyzje danego
podmiotu rowniez w jaki§ sposob dotycza. To pojecie, tak wazne dla rozwia-
zania zagadnienn dotyczacych bioetyki, jest szczegolnie istotne na obszarze
genetyki. Swiadomosé wlasnej choroby moze pociagaé za sobg swiadomosé,
ze krewni (takze przyszie potomstwo) moga rowniez na nig cierpieé lub by¢
na nig narazeni. Takze odwrotnie, osoba moze by¢ poproszona o przeprowa-
dzenie testow, jesh rodzina pragnie uzyska¢ wiedz¢ na temat posiadania cho-
roby genetycznej

Trzeba tez wzig¢ pod uwage fakt, ze oprocz cztonkéw rodziny, réwniez
osoby trzecie moga zostaé dotknigte wskutek genetycznej patologii, na ktéra
cierpi dany czlowiek (dotyczy to chociazby sytuacji wykonywania przez osob¢
z zaburzeniami okreslonego zawodu, na przykiad zawodu maszynisty czy pilo-
ta, gdzie wymagany jest doskonaly stan zdrowia, aby nie szkodzi¢ innym)'®
Obok prawa dotego, by wiedzieé lub nie wiedzie€ o chorobie, istnieje wiec
rowniez odpowiedzialnosé w stosunku do innych oséb, co poniekad stwarza
obowigzek znajomosci swojego stanu zdrowia'’.

Poza wyzej wymienionymi wartosciami, zwigzanymi z konkretng osoba,
z jej blizszg 1 dalsza rodzing, zagrozone sg tu réwniez wartosci dotyczace spo-
fecznego wymiaru problemu. W przypadku choréb genetycznych mozna po-
wiedzieé, ze jednostka jest zawsze na nie narazona, podstawowym wiec obo-
wigzkiem wiadzy winno stac si¢ niesienie jej pomocy i ochrony. W przelozeniu
na dzialania praktyczne: spoleczenstwo powinno uzy¢ wszystkich mozliwych
srodkéw, aby zagwarantowaé obywatelom (pacjentom) mozliwo$¢ wykrycia
genéw odpowiedzialnych za choroby (juz wystepujace lub mogace si¢ dopiero
objawi€), w przypadku ktérych mozliwa jest interwencja terapeutyczna, palia-

13 Por. tamze, s. 23.

14 Powszechna Deklaracja UNESCO o Genomie Ludzkim i Prawach Czlowieka (z 11 XI
1977) stwierdza, ze genom ludzki stanowi podstawe fundamentalnej jednosci wszystkich czionkéw
rodziny ludzkiej, jak réwniez do uznania ich godnosci i zr6znicowania. W sensie symbolicznym jest
on dziedzictwem ludzkosci.

15 Por. The Danish Council of Ethics, dz. cyt., s. 62.

' Por. M. L a p p €, Ethical Issues in Testing for Differential Sensitivity to Occupational
Hazards, ,,JJournal of Occupational and Environmental Medicine” 1983, nr 25, s. 797-780; Rada
Europy, Recommendation N° R(92) 3 [...] on Genetic Testing and Screening..., Zasada 6.

7 Por.R.Kielstein,H. M. S ass, Right to Know or Duty to Know? Prenatal Screening for
Polycystic Renal Disease, ,,Journal of Medcine and Philosophy” 1992, nr 17, s. 395-405.




Diagnostyczne i przedobjawowe badania genetyczne 149

tywna lub prewencyjna. Z drugiej strony powinni§my poczyni¢ maksymalny
wysitek, aby zgromadzone informacje zostaly odpowiednio zabezpieczone, aby
osoby, ktorych one dotycza, nie byly w spoleczenstwie napi¢tnowane czy dys-
kryminowane (np. przy zatrudnieniu czy ubezpieczeniu).

Jesli chodzi o obowiazek niesienia pomocy, istniejg argumenty stwierdza-
jace, Ze jest on mniej istotny i mniej wiazacy niz obowiazek unikania szkody'®.
Skrining genetyczny jest bowiem w istocie potencjalnie szkodliwy: niesie ze
soba niepokdj, zmienia wyobrazenie ludzi o sobie 1 toruje drog¢ genetyczne
dyskryminacji. Przy ostatecznej ocenie proponowanych programow trzeba za-
tem wzigé pod uwage zaréwno te szkody, ktore powstang w przypadku zanie-
chania badan, jak i te, ktére beda konsekwencja ich wdrozenia'”.

Kolejnym obowiazkiem spoleczenstwa jest zapewnienie wszystkim réwne-
go dostepu do ustug genetycznych oraz sprawiedliwa alokacja srodkow stuza-
cych ochronie zdrowia. Dostep do testow genetycznych i badan skriningowych
oraz do innych ustug zdrowotnych, ktére one umozliwiaja, bedzie oceniany
w kategoriach sprawiedliwosci w tym stopniu, w jakim badania te bedg stuzy¢
dobru czlowieka 1 zaspokajaniu jego potrzeb. Niesprawiedliwos¢ powstanie
woéwczas, jeshi okaze si¢, ze badania te, co prawda, stuza dobru cziowieka, lecz
sg dostepne na innej zasadzie, na przykilad zaleznie od stopnia zamoznosci.
Uslugi genetyczne powinny by€ traktowane tak jak wszystkie inne ustugi me-
dyczne.

Co wigce), jako ze zadne spoleczenstwo nie dysponuje niewyczerpalnymi
zasobami materialnymi, ktére mozna przeznaczy¢ na testowanie genetyczne,
skrining czy inne ustugi, genetyka musi konkurowaé o srodki na ten cel z in-
nymi formami opieki zdrowotnej 1 z innymi sektorami gospodarki narodowej,
rowniez z takimi dobrami, jak edukacja, budownictwo czy produkcja zywnos-
ci. Chociaz programy genetyczne prowadzone na szerokg skale mogg okazad
sic bardzo kosztowne®’, badania te nie maja prawa rosci¢ sobie prymatu
wsréd innych dziedzin medycyny”'. Jednym z niepokojéw jest to, ze polacze-
nie entuzjazmu wobec genetyki wynikajgcego z Projektu Poznania Genomu

' Por. Euroscreen, Genetic Screening: Ethical and Philosophical Perspectives (raport korico-
wy, luty 1997), Preston 1997. Por. takze: R. Chadwick, M.L evitt, Euroscreen: Ethical and
Philosophical Issues of Genetic Screening in Europe, ,,Journal of the Royal College of Physicians”
1996, nr 30, s. 67-69.

' Czlowiek ma tendencje do tego, aby nie zastanawia¢ si¢ nad swoim zdrowiem, dopéki on
sam lub ktos$ z jego bliskich nie zachoruje powaznie. Propozycja wdrozenia badan skriningowych
zaklada, ze faktycznie mozemy nie cieszy¢ si¢ petnig zdrowia. Moze to powodowac niepokdj, nawet
jesli mialby on by¢ krétkoterminowy - do czasu otrzymania negatywnych wynikéw testu. Stan tego
typu niepokoju mozna okresli€ jako ,,pozytywne zmartwienie” (por. D.Shickle, R.Chadwick,
The Ethics of Screening: Is the Screeningitis an Incurable Disease?, ,Journal of Medical Ethics”
1994, nr 20, s. 12-18. W kwestil spotecznych i1 psychologicznych konsekwencji badan skriningowych
zob.:S.Stewart-Brown, A.Farmer, Screening Could Seriously Damage Your Health,
,British Medical Journal” 1997, nr 314, s. 533-534.
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Ludzkiego 1 gwaltownego rozwoju testow w laboratoriach komercyjnych mo-
ze spowodowac¢ szybki rozwdj testowania przekraczajgcego skal¢ tego, co jest
meztziycznie godne zalecenia, etycznie dopuszczalne lub ekonomicznie roztrop-
ne“”.

Ostatnim z niebezpieczenstw, ktore nalezy rozwazy¢, jest to, ze konsekwen-
Cja promowania genetycznego skriningu — na przyklad przez subsydiowanie
kosztow — moze okaza€ si¢ szerzenie si¢ w spoleczenstwie mentalnosci euge-
nicznej. Na temat tego ostatniego argumentu wypowiedziala si¢ ostatnio Kon-
ferencja Episkopatu Francji*. Odnoszac si¢ w szczegdlnosci do skriningu pre-
natalnego biskupi zauwazaja, ze niektore sposoby rozumienia badan genetycz-
nych zakladajg akceptowanie istnienia instytucji spotecznych, ktére faworyzo-
walyby jedng grupe ludzi. Ponadto zach¢canie do selektywnego doboru mal-
zeniskiego, kontrola instytucji spotecznych oraz inne tego typu dzialania datyby
osobom z ,lepszymi’’ cechami przewage prokreacyjng nad tymi, ktére zostaly
uznane za mniej wartosciowe pod wzgledem genetycznym. Pytanie o owe ,,lep-
sze”’ cechy genetyczne jest tylko jednym z wielu probleméw etycznych, do
ktérych moze prowadzi€¢ eugenika. Jeshi wigc spoleczeristwo wytyczy — mniej
lub bardziej bezposrednio - reguly okreslajace, ktére cechy sg pozadane, a kté6-
re nie, istnieje ryzyko negatywnego traktowania ludzi niepetnosprawnych i in-
nych grup mniejszosciowych. Wspomniany juz raport koncowy przygotowany
przez Euroscreen podkresla, ze grupy reprezentujace prawa ludzi niepeinos-
prawnych wyrazaja niepokdj dotyczacy dlugofalowej szkody, ktora moze wy-
nikng¢ z badan skriningowych. Zdolno$¢ wykrycia zaburzen genetycznych mo-
ze w 1stocie prowadzi¢ do zmniejszenia si¢ szacunku dla zycia 0osob niepeinos-
prawnych®*,

%0 Por.B.S.Wilfond, N.F ost, The Cystic Fibrosis Gene: Medical and Social Implications
for Heterozygote Detection, ,,Journal of the American Medical Association’ 1990, nr 263, s. 2777-
-2783.

?l Raport przygotowany przez Pope John Center stawia pytanie: ,,Czy masowe genetyczne
programy skriningowe s3 najlepszym sposobem na wykorzystanie niewielkich nakladéw przezna-
czanych na medycyn¢?”’ (por. Genetic Counselling, the Church, and the Law, red. G. M. Atkinson,
A. S. Moraczewski, St. Louis, Missouri 1980, s. 110). Temat: ,,Public Priorities for Genetic Servi-
ces” (Priorytet spoleczny dla uslug genetycznych) zostal podjety w specjalnym suplemencie do
,Hastings Center Report™ 1995, nr 25, S1-S24.

2 Por. T.H. Murray,J. R Botkin, Genetic Testing and Screening: Ethical Issues, W:
Encyclopedia of Bioethics, red. W. T. Reich, New York 1995, s. 1005-1011.

2 Conférence Episcopal Franaise, Essor de la génétique et dignité humaine, Paris 1998.

4 Por. B. W a x m a n, Human Genome Program: A Disability Perspective, w: Proceedings of
the Committee on Assessing Genetic Risks, red. J. Fullarton, Washington, D.C., 1994. Temat nie-
pelnosprawnosci dziecigcej i dziedzicznosci zostal podjety szczegdlnie w artykule M. O. Rethoré’a.
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SZCZEGOLNE PROBLEMY ETYCZNE PROWOKOWANE
PRZEZ TESTY GENETYCZNE

Oprécz wspomnianych juz aspektéw etycznych, ktére wylaniajg sie z analizy
zagrozonych wartosci 1 ktére nie s3 nowe, genetyka ujawnia istnienie pewnych
czynnikéw, ktére powinny wyostrzy¢ naszg wrazliwos¢ na wartosci ludzkie
pozostajace w niebezpieczeristwie. T. H. Murray i J. R. Botkin® wymieniaja
siedem takich czynnikéw.

O pierwszym z nich juz wspomnieliSmy: genetyka prawdopodobnie da nam
zdolnos$¢ przewidywania wystapienia choréb na dlugo wczesniej, zanim pozwoli
nam im zapobiegaé czy leczy¢ je. Oznacza to, ze przepowiednia poprzedzi
lekarstwo. Taka dysproporcja miedzy srodkami diagnostycznymi 1 terapeutycz-
nymi cz¢sto stawia zainteresowane osoby w trudnej, a nawet tragicznej sytuacji
1 budzi watpliwosci co do legitymizacji diagnozowania przysztej choroby, ktdra
nie moze by¢ w zaden sposéb wyleczona.

Drugi czynnik dotyczy niejasnosci w okresleniu pojecia choroby genetycz-
nej. Testowanie, ktére moze ujawni€ rozpoczynajacy si¢ chorobe przed wysta-
pieniem objawéw lub moze poméc w poszukiwaniu patologicznych genéw
u potencjalnych rodzicéw dzieci mogacych cierpie€ w przyszlosci na okreslong
chorobg, stanowi wyzwanie dla wspoéiczesnego pojecia choroby. Perspektywa
choroby rozwijajacej si¢ do péZnego wieku prowokuje interesujace pytanie: jak
okresli¢ osob¢ na nmig cierpiaca — jako zdrowa czy jako chora, gdyz objawy
choroby (na przykiad choroby Huntingtona) wystapig u tej osoby miedzy czter-
dziestym a siedemdziesigtym rokiem zycia. Geny s tylko jednym z wielu czyn-
nikéw skladajacych sie na zdrowie, ktére w podejsciu holistycznym traktowane
jest jako wynik interakcji czynnikéw somatycznych, psychicznych i duchowych
oraz interakcji systemu cialo — umyst ze srodowiskiem.

Duriska Rada do Spraw Etyki zajela si¢ ryzykiem swoistego ,,wzrostu za-
chorowan” powodowanym przez testy genetyczne. Wykrycie predyspozycji do
okreslonej choroby moze prowadzi¢ do stwierdzenia, ze w aktualnym stanie
dana osoba jest juz chora, co moze negatywnie wplywaé na jej che¢é zycia

i ogélne zachowanie®®.

Jest to szczegdlnie widoczne w przypadku oséb bedacych nosicielami genu
choroby recesywnej, ktére same nie sa chore, ale moga mieé¢ potomstwo do-
tkniete choroba. Czy mozna powiedzie, ze cierpia one na zaburzenia gene-
tyczne? Czy nie pozostaja one raczej w te) samej sytuacji co osoby, ktére maja

2 Por.Murray, Botkin,dz cyt., s. 1005.

%6 Por. The Danish Council of Ethics, dz. cyt., s. 60, T. M. M a r t e a u, Effect of Genetic
Screening on Perceptions of Health: a Pilot Study, ,,Journal of Medical Genetics” 1992, nr 29, s. 24-
-26.
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nadziej¢ na to, ze ich dzieci nie odziedzicza pewnych genetycznie przenoszo-
nych cech, jak na przyktad kolor oczu czy wloséw?

Opinia publiczna, a do pewnego stopnia nawet grupa profesjonalistéw, ma
stabe rozeznanie co do podstaw genetyki, prawdopodobienstwa prawdziwosci
diagnoz 1 ryzyka zwigzanego z badaniami genetycznymi. Poniewaz tak wiele
domniemanych korzysci ptynacych z posiadania informacji genetycznych zale-
zy od dobrego rozumienia podstaw genetyki 1 prawdopodobiernistwa ryzyka,
nalezy koniecznie zadba¢ o to, aby opinia publiczna 1 eksperci posiadali te
wymagang wiedz¢. Oznacza to, ze programy skriningu nie powiodg si¢, jesh
opinia publiczna nie bg¢dzie znala celu testu, choroby, kt6rag ma on wykryg¢, jego
dostepnosci, korzysci z niego plynacych i jego ograniczen”’.

Czwartym czynnikiem jest przykladanie wagi do genetycznych réznic, ktore
laczy si¢ jednoczesnie z podkreslaniem réznic mi¢dzy grupami rasowymi 1 et-
nicznymi. Wykrycie pewnych cech genetycznych moze stanowi¢ podstawe do
pigtnowania pewnych oséb czy grup ludzi, a nawet moze prowadzi¢ do ich
przyszle) dyskryminacji. Problem ten jest szczegdlnie widoczny w odniesieniu
do genetyki zachowarn i cech istotnych spolecznie, takich jak sklonnos$é¢ do
gwattownosci, czy tez zdolnosci intelektualne. Latwo jest ulec pokusie utrzy-
mywania, ze miedzy grupami ludzi istniejg roznice 1 ze sg one natury genetycz-
nej. Kiedy réznice takie zostang uznane za podstawe roznego traktowania ludzi
lub przyjmowane sg jako wyjasnienie utrzymywania nieré6wnosci, wzrasta po-
tencjalnos€ niesprawiedliwosci spoteczne;.

Na piatym miejscu powinniSmy rozwazy¢ wplyw genetyki na tozsamos¢
osobowg. Nasze wyposazenie genetyczne wplywa na nasza tozsamosé, deter-
minujac nasze cechy fizyczne i sklonno$¢ do okreslonych choréb. Genetyka
wskazuje rowniez na nasz zwigzek z przodkami 1 z naszymi potomkami, dzigki
ktorym jesteSmy tymi, a nie innymi osobami. Genetyczna dziedzicznos¢ jest
nieroziacznie zwigzana z nasza tozsamoscig osoboway.

Po széste, nie mozemy zapominaé, ze genetyczna informacja jest réwniez
informacja o innych ludziach. Informacja, ze jest si¢ nosicielem lub ze jest si¢
dotkni¢tym choroba genetyczna, jest 1stotna dla biologicznych krewnych, kto-
rzy rowniez moga by¢ nosicielami lub mogg by¢ narazeni na dang chorobg.
Siostra moze przypadkiem dowiedzie€ si¢, ze ona 1 jej dzieci sg narazone na
powazng chorob¢ genetyczng, poniewaz test genetyczny wykryl, i1z jej brat jest
zagrozony tg chorobg. Potwierdza to, ze poufnos¢ informacji — wartosci nale-
zace) do sfery prywatnej — moze by¢ niemozliwa do zachowania w rodzinie,
szczegolnie w przypadku, gdy test genetyczny wymaga pobrania probek tkanek
od biologicznych krewnych.

Musimy w koncu zauwazyé, ze najwigkszy ci¢zar skriningu genetycznego
zazwycza) ponoszg kobiety, szczegdlnie w badaniach na nosicielstwo, chociaz

————

*’ Por. National Academy of Science, Genetic Screening: Programs, Principles and Research.
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potencjalnie réwniez w skriningu przedobjawowym. Kobiety sg testowane
w pierwszej kolejnosci, a dopiero potem - jesli w ogole — mezczyZni. W przy-
padku podejmowania decyzji o tym, czy kontynuowac cigz¢, kobieta ponosi je;
bezposrednie skutki bez wzgledu na dokonany wybor.

Poza powyzszymi czynnikami powinniSmy rowniez rozwazy¢ kwesti¢ deba-
ty nad prawem do tego, by wiedzie€ o chorobie, oraz nad prawem do tego, by
o niej nie wiedzie¢, w szczegolnosci, jesh wiedza ta dotyczy informacji gene-
tyczne). Wedlug Merafizyki Arystotelesa ,,wszyscy ludzie z natury chcg wie-
dzie¢”. Z drugiej strony powinniSmy zadaé sobie pytanie, czy rzeczywiscie
wszyscy mezczyZni 1 wszystkie kobiety chcg prawdziwie posiada¢ informacje
o swojej (lub kogos innego) kondycji genetycznej. Co wiecej, motywacje sto-
jace za takim pragnieniem mogga by¢ znacznie zroznicowane. O 1le konkretna
osoba ma oczywisty interes w tym, aby uzyska¢ wiedz¢ na temat swojego wy-
posazenia genetycznego, inni ludzie moga okaza¢ si¢ réwniez zainteresowani,
chociaz stopien ich uprawnienia do tego moze si¢ znacznie wahaé. Na przyklad
krewni, czy tez inni czlonkowie rodziny, maja pelne prawo do takiej informacji,
poniewaz moga by¢ nig osobiscie zainteresowani. ROwniez przyjaciele moga
by¢ zainteresowani dobrem pacjenta z powodow altruistycznych. Ale prosby
o informacje tego typu dotyczaca danej osoby ze strony przedstawicieli systemu
ochrony zdrowia, firm ubezpieczeniowych czy pracodawcéw kierujacych si¢
utylitarng motywacja sg bardziej problematyczne.

Wigkszos¢ ludzi pytanych, czy chcieliby poddac si¢ hipotetycznym bada-
niom, stwierdza, ze skrining jest dobrym pomysiem. Jednakze w przypadku
pojawienia si¢ realnej mozliwosci takich badan znacznie mniejsza liczba oséb
zgltasza ch¢c€ uczestnictwa w nich. Nawet w przypadku rodzin o wysokim stop-
niu ryzyka zaburzen genetycznych wiele 0s6b wybiera prawo do tego, aby nie
wiedzieé o chorobie®®. Prawo do tego, aby wiedzieé, jest wazne przede wszyst-
kim dla danej osoby, aby mogla ona — poznawszy swoj3 sytuacj¢ — dokona¢
odpowiedzialnych wyboréw dotyczacych swojego zycia, w tym réwniez prok-
reacji. Ponadto istniejg rowniez argumenty na rzecz prawa do poznania gene-
tycznego uposazenia drugiej osoby, tgczace si¢ z odpowiedzialnoscig rodziciel-
ska 1 spoteczng. Znacznie trudniej jest utrzymac argument o posiadaniu takiego
prawa w przypadku takiej instytucji, jak na przyklad firma ubezpieczeniowa®.

Istniejg rowniez liczne argumenty na rzecz prawa do tego, aby nie wiedzieé
o chorobie. Jeden z nich mowi, ze wiedza dostarcza w tym przypadku negatyw-
nego stresu (chociaz mozna tutaj zauwazy¢, ze plusy wynikajace z jej posiada-
nia znaczni€ przewyzszajg minusy, a sama niepewnos¢ moze rowniez powodo-

2 Por. A. Tyler, D.Ball, D.Craufaud, Presymptomatic Testing for Huntington’s
Disease in the United Kingdom, ,,British Medical Journal” 1992, nr 304, s. 1593-1596.

*? Na ten temat zob.: Z. K mie t o w i c z, Health Put at Risk by Insurers’ Demands for Gene
Tests Results, ,British Medical Journal” 1997, nr 314, s. 625.
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waé udreke). Kolejny argument stwierdza, ze skoro naturalnym stanem czlo-
wieka jest posiadanie ograniczonej wiedzy, nie ma sensu mowié, ze powinnismy
wiedzieé o chorobie, ani tez ze mamy obowiazek o niej wiedzied.

Bardziej ,,ludzkie” wydawaloby si¢ wiec dochodzenie prawa do nadziei
(lub prawa do niewiedzy), nie za$ prawa do pewnosci. Ale i tak stajemy wobec
sprzecznoscl: jak dana osoba moze zadecydowac o tym, aby nie wiedzie€ o cho-
robie, nie dowiedziawszy si¢ o tym, czego moze si¢ dowiedzie¢? W konsekwen-
cji problem moralny lezy nie na poziomie checi, czy tez posiadania obowigzku,
by wiedzieé, lecz dotyczy tego, w jaki sposob czyni€ sensowny uzytek z dostep-
nych informacji genetycznych. Widzimy wiec, jak istotne jest dobrze prowa-
dzone poradnictwo, ktorego rezultatem moze by¢ réwniez decyzja osoby, aze-
by nie poddac si¢ testowi w wypadku, gdy informacje, ktérych moze on do-
starczy¢, sa tak niekonkluzywne 1 probabilistyczne, ze zadna interwencja nie
jest mozliwa.

Szczegbtowe kwestie moralne prowokowane przez testy genetyczne pro-
wadza nas do wniosku, ze poradnictwo genetyczne musi pozostaé integralng
cze¢scig prowadzonych badan genetycznych. Ktokolwiek wigc inicjuje testy ge-
netyczne (lub odwoluje si¢ do nich), musi takie poradnictwo zagwarantowaé
przed ich rozpoczeciem. Nie bedziemy si¢ tuta) zajmowacé teorig poradnictwa
ani jego etycznymi zasadami’’, ale nalezy podkreslié, ze jest ono jedynym
sposobem niesienia pomocy ludziom w stawieniu czota takim problemom. Z te-
go powodu rzeczag zasadniczg jest, aby lekarze pierwszego kontaktu 1 inne
osoby zwigzane z medycyng mialy przynajmniej podstawowg wiedz¢ na temat
genetyki medycznej i poradnictwa w tym zakresie>'. Jedna z zasad, ktére za-
wsze stawiano u podstaw metodologii poradnictwa, jest jego niedyrektywnos¢,
ktora polega na tym, ze udzielajacy porad profesjonalisci nie prezentujg zadne;j
z mozliwych do podj¢cia decyzp jako bardziej prawidlowej lub bardziej ko-
rzystnej dla danej osoby lub dla spoleczenistwa. Ujawnia si¢ to w szczegdélnosci
tam, gdzie prowadzone jest poradnictwo w zakresie testowania na nosicielstwo
lub w zakresie skriningu na autosomalne zaburzenia recesywne, oraz tam,
gdzie jest ono uzywane jako pomoc w planowaniu i podejmowaniu decyzji
dotyczacych rodzicielstwa.

Komitet do Spraw Oceny Ryzyka Genetycznego podaje list¢ mozliwych
opcji dla par z grup ryzyka w przypadku, jesli s3 one nosicielami recesywnych

0 Por. np.: Genetic Counselling..., red. G. M. Atkinson, A. S. Moraczewski, s. 107-112; B. M.
Ashley K D. O R ourk e, Genetic Screening and Counselling, w: Health-Care Ethics.
A Theological Analysis, St. Louis, Missouri, 1989°, The Catholic Health Association of United
States; R. F. M urray, Genetic Counselling: Ethical Issues, w: Encyclopedia of Bioethics,red. W.T.
Reich, s. 927-931.

1 W analizie przeprowadzonej przez Komitet do Spraw Oceny Ryzyka Genetycznego za-
gadnieniu temu poswi¢cono dwa rozdziatly - IV i VI (Committee on Assessing Genetic Risks,
Assessing Genetic Risks).
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zaburzen autosomalnych: ,,Moga oni zda¢ si¢ na los szcze¢s$cia, zakladajac, ze
istnieje 75% prawdopodobienstwa w przypadku kazdej ciazy, ze dziecko nie
bedzie dotkni¢te choroba, lub ze jest 25% prawdopodobienstwa, ze dziecko
bedzie na nig cierpiato; moga unikaé prokreacji, rozwaza¢ mozliwos¢ adopcji
1 byé w pelni1 poinformowani o antykoncepcji lub sterylizacji; moga poczaé
dziecko przez pobranie gamety od dawcy (co w przypadku idealnym powinno
obeymowac skrining potencjalnych dawcéw spermy lub komoérki jajowej, aby
wyeliminowag nosicieli niepozadanej cechy); moga oni pocza¢ dziecko 1 poddaé
si¢ prenatalnym testom diagnostycznym [...] i dokona¢é aborcji ptodu dotknie-
tego chorobg; moga poczaé dziecko, przejs¢ badania prenatalne [...] 1 przygoto-
wac sie na przyjecie dziecka dotknietego choroba; lub — co moze staé sie¢ moz-
liwe w niedalekie)j przysziosci — moga podda¢ sie badaniu gamet lub blastome-
réw in vitro, aby umozliwi¢ selektywne zagniezdzenie sie embrionéw, ktére nie
3 homozygotyczne w zakresie aktualnie diagnozowanego zaburzenia gene-
tycznego’~.

Mozemy jednak postawi¢ pytanie: czy w imi¢ wspomnianej bezstronnosci
etycznie dopuszczalne jest postawienie wszystkich wymienionych opcji na tym
samym poziomie 1 pozostawienie wyboru zainteresowanej parze? Czy tego
wlasnie taka para potrzebuje? Czy rzeczywiscie doradca powinien zaangazo-
wac si¢ w bezstronne poradnictwo 1 ograniczy¢ si¢ do zaprezentowania wszyst-
kich alternatywnych mozliwosci post¢powania, bez pozytywnego lub negatyw-
nego ustosunkowania si¢ do ktérejkolwiek z nich? Czy tez moze ma on obo-
wigzek zaprezentowania swojego pogladu moralnego? Czy mozna potwierdzic,
ze lista mozliwych post¢powan prezentuje ¢ at g prawde, ktérg lekarz moze
przedstawi€ nosicielom lub osobom, u ktérych wykryto chorobg¢?

Odpowiedzi na te pytania plyng z rozwazan nad normatywnoscig medycy-
ny. Medycyna przeciez uznaje samg siebie za profes)¢ polegajaca na niesieniu
pomocy 1 leczeniu, a wedlug takiej koncepc)i neutralnos¢ aksjologiczna nie jest
odpowiednig postawg. Lekarze trzyma)g si¢ norm etyki zawodowej, ktére wy-
kraczaja poza neutralno$¢ aksjologiczng. Norma niedyrektywnosci w genetyce
klinicznej jest wobec tego nieadekwatna takze z medycznego punktu widzenia,
normatywne podejscie genetg/kéw klinicznych powinno za$ przesungé akcent
z neutralnosci na wskazanie™. Jesli wiec istnieja jakie$ opcje, ktére nie odpo-
wiadajg kryteriom szacunku dla godnosci osoby, obowigzkiem doradcy jest
przyzna€ to, poniewaz cz¢scig prawdy — nie tylko naukowej — jest to, ze jest
on wezwany nies¢ Swiadectwo jako specjalista i1 jako osoba.

> Tamze, s. 71-73.

* Por.Ten Have,dz. cyt., s. 93.

O Por.J.Fletcher, D. Wertz Ethics and Applied Human Genetics: a Cross-Cultural
Perspective, Heidelberg 1988.
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Co wiecej, obserwacja praktyk obecnych w genetyce klinicznej wskazuje, ze
specjalisci, ktorzy oferujg badania skriningowe 1 ustugi genetyczne, w istocie
nie zawsze postepuja w zgodzie z teoretyczna wartoscia neutralnosci>.
A. Lippman i1 B. S. Wilfond wskazuja, ze nawet w przypadku podobnych za-
burzen specjalisci proponuja podejmowanie réznych dzialan w prenatalnym
okresie rozwoju dziecka i1 wskazuja na rézne formy roztaczania opieki postna-
talnej. Zauwazajg oni, ze w takiej sytuacji — przed urodzeniem dziecka — moze
istnie¢ tendencja, aby istniejacy stan rzeczy przedstawiaé w jego mozliwie naj-
gorszej formie, by¢é moze wspierajac nawet przestarzale wyobrazenia o choro-
bach wrodzonych. Natomiast po narodzinach dziecka dotkni¢tego chorobg
moze by¢ przekazywana informacja duzo bardziej pozytywna, oparta na ostat-
nich badaniach, w ktérych nowoczesne interwencje prowadza do pozytywnych
wynikéw™. Czy w takim przypadku nie chodzi jednak o to samo zaburzenie
genetyczne 1 czy w kazdej z przedstawionych sytuacji nie powinien by¢ zade-
monstrowany ten sam zréwnowazony obraz — jako prawda dotyczgca osoby,
ktora jest ta samg osobg przed narodzinami 1 po nich?

WYTYCZNE MIEDZYNARODOWE I STANOWISKO
MAGISTERIUM KOSCIOLA

Do tej pory odwolywaliSmy si¢ do wytycznych dotyczacych badan gene-
tycznych proponowanych przez organizacje narodowe 1 mi¢dzynarodowe. Za-
chodzacy w ostatnich latach postep w genetyce umozliwil uzyskanie wiekszej
wiedzy na temat ludzkiego genomu 1 natury zaburzen genetycznych oraz w za-
kresie rozpoznawania istniejacego ryzyka i1 korzysci ptynacych z uzycia tych
badan nie tylko dla jednostki, ale rowniez dla jej rodziny 1 dla populacji jako
calosci. W tej sytuacji wiele rzadow 1 organizacji narodowych 1 miedzynarodo-
wych zaczeto wydawaé wytyczne o charakterze zaré6wno etycznym, jak 1 poli-
tycznym, aby w ten sposéb przygotowaé uchwalenie odno$nych ustaw™°.

Ponize) zaprezentujemy kilka bardziej istotnych wskazan, ktore zostaly
specjalnie wydane w zwigzku z rozwojem badan genetycznych lub ktére zostaly
umieszczone posrod bardziej ogdlnych zalecen dotyczacych dziedziny genety-
ki.

W 1992 roku swoje stanowisko wyrazit Komitet Ministrow przy Radzie
Europy. Rekomendacja®’ miala na celu zagwarantowanie poszanowania pew-
nych zasad na polu badan genetycznych 1 skriningu w celu ochrony zdrowia.

* Por.A.Lippman, B.S. Wilfond, Twice-Told Tales: Stories About Genetic Disorders,
,2American Journal of Human Genetics” 1992, nr 51, s. 936-937.

3% Por. Parliaments and Screening, red. W. Kennet, Paris 1995.

" Por. Rada Europy, Recommendation N° R(92) 3 [...] on Genetic Testing and Screening.
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Pomiedzy dyrektywami dotyczacymi wlasciwego postepowania Komitet Mi-
nistréw umiescit zasad¢ informowania opinii publiczne) o jakosci ustug gene-
tycznych oraz o poradnictwie 1 pomocy. Jeshh natomiast chodz1 o dostepnoscé
testow genetycznych, zaleca si¢ sprawiedliwe traktowanie obywateli, swobode¢
podejmowania decyzji 1 nieobowigzkowos¢ badan. Co wigcej, dokument ten
wyklucza prawo firm ubezpieczeniowych do wymagania od klientéw badan
genetycznych jako warunku wstepnego do zawarcia lub modyfikacj polisy.
Poczyniono réwniez zalecenia dotyczace ochrony danych 1 tajemnicy zawodo-
wej.

W roku 1991 Rada Miedzynarodowych Organizacji Medycznych wydata
deklaracj¢ na temat genetyki. Nawigzujgc do genetycznego skriningu 1 diagno-
zowania, deklaracja ta stwierdza, ze ich giéwnym celem ,,powinna zawsze po-
zosta€ ochrona débr osoby poddanej badaniom: wyniki testoOw muszg by¢ za-
bezpieczone przed nieuprawnionym ujawnieniem, przede wszystkim zapew-
niona musi by¢ poufnos¢ 1 zabezpieczone adekwatne poradnictwo. Lekarze
1 1nne osoby zajmujace si¢ poradnictwem powinny zabiegaé o to, aby wszystkie
osoby zainteresowane zrozumialy réznice miedzy nosicielstwem ulomnego ge-
nu a posiadaniem odpowiadajacej mu choroby genetycznej’™”.

Wydana niedawno Konwencja o Prawach Cztowieka i Biomedycynie® po-
swieca odrebny rozdzial problemom genetyki. W szczegdlnosci artykutl jede-
nasty zakazuje jakichkolwiek form dyskryminacji osoby z powodu jej genetycz-
nego uposazenia. Artykul dwunasty poswigcony jest genetycznym badaniom
diagnostycznym oraz badanion na nosicielstwo 1 podatnos¢ na okreslong cho-
rob¢. Wspomniana Konwencja stwierdza, ze testy takie mogg by¢ wykonywane
jedynie w celach zdrowotnych lub w potaczonych z nimi celach naukowych
1 powinny pozostawaé¢ w Scistym zwigzku z odpowiednim poradnictwem gene-
tycznym.

Odwolywalismy si¢ juz wczesniej do Powszechnej Deklaracji UNESCO
o Ludzkim Genomie. W szczegdlnosc artykul szésty Deklaracyi potwierdza,
ze nikt nie moze — z powodu swoich cech genetycznych — sta¢ si¢ przedmiotem
dyskryminacji umniejszajgce] jego ludzka godnosé. Cechy genetyczne nie moga
tez by¢ podstawg kwestionowania prawa do rownego traktowania ludzi.

Réwniez dwa inne raporty narodowych komitetow do spraw etyki w sposob
szczegllny podjely zagadnienie skriningu genetycznego 1 medycyny diagnos-
tycznej ™.

8 Council of International Organisations of Medical Sciences (CIOMS), The Declaration of
Inuyama, ,Bulletin of Medical Ethics” 1991, nr 67, s. 8n.

3 Rada Europy, Convention for the Protection of Human Rights and Dignity of the Human
Being with Regard to the Application of Biology and Medicine, 19 X1 1996.

% Por. Comite Consultatif National D’Ethique, Génétigue et médecine: de la prédiction a la
prevention...; The Danish Council of Ethics, Ethics and Mapping of the Human Genome.
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Magisterium Kosciota katolickiego takze zajeto stanowisko — wprost lub
niewprost — w kwestii skriningu genetycznego 1 konsekwencji decyzji dotycza-
cych prokreacji podejmowanych po postawieniu diagnozy.

Papiez Pius XII*! wygtosil dwa wazne przeméwienia na temat choréb dzie-
dzicznych, chociaz wiele z obecnie dostepnych mozliwosci diagnostycznych
wowczas bylo niedostepnych. Zasady, do ktérych si¢ odwolywal, zachowuja
pelng wazno$¢ do dzisiaj. Pius XII zauwazyl, ze osoby mogg by¢ odwodzone od
wstepowania w zwigzek malzenski w przypadku, gdy istnieje mozliwos¢ prze-
niesienia choroby dziedzicznej, ale nie mozna im tego zabroni€. Co wigcej, jesh
informacja o genetycznym ryzyku zostaje uzyskana po zawarciu maizerstwa,
para moze zasadnie nie chcie¢ mie¢ potomstwa. Papiez potepial wielokrotnie
praktyke obowigzkowej sterylizacji lub segregacji z powodéw eugenicznych.

Roéwniez papiez Jan Pawel II przy wielu okazjach odnosit si¢ do tematu
genetyki*’. Zwracajac sie¢ do Papieskiej Akademii Nauk podczas sesji poswie-
conej prawnym 1 etycznym aspektom Projektu Poznania Genomu Ludzkiego,
Ojciec Swiety w sposéb szczegdlny ztozyt wyrazy szacunku dla licznych wysil-
kow naukowcéw, badaczy 1 lekarzy zaangazowanych w opis 1 badanie struktury
genomu ludzkiego w celu osiggnigcia lepsze) wiedzy na temat biologii moleku-
larnej 1 genetycznych podstaw licznych choréb.

Papiez zauwazyl jednak, ze ,,Stosowanie medycyny predyktywnej, ktorej
poczatki wigzg si¢ z badaniem sekwencji genomu ludzkiego, stwarza takze inne
delikatne problemy. Dotycza one w szczegdlnosci takich kwestii, jak koniecz-
nos¢ swiadomego przyzwolenia dorostej osoby, ktdéra zostaje poddana bada-
niom gentycznym, a takze zachowania w tajemnicy uzyskanych tg drogg infor-
macji 0 danej osobie 1 jej potomstwie. Nie nalezy tez lekcewazy¢ delikatne;j
kwestii powiadomienia 0os6b badanych o wynikach, ktore wskazujg na istnienie
ukrytych patologii genetycznych, stanowiacych zagrozenie dla ich zdrowia”*.

Wzrost popularnosci badan genetycznych, szczegdlnie w fazie prenatalnej,
taczy si¢, niestety, ze zwigkszong 1loscig aborcji. To z kolei wydaje si¢ promo-
wacé przekonanie, ze jednostki niepetnosprawne prezentujg mniejszg wartosé
wewnetrzng. Trzeba zauwazyé, ze wielu ludzi niepetnosprawnych prowadzi

Y Pius XII, Allocution to the Participants to the , First International Symposium on Medical
Genetics“ (7 1X 1953), AAS 44(1953) s. 596-607; t e n z e, Allocution to the Participants to the 7th
Congress of the International Society of Haemotransfusion (5 1X 1958): t € n z e, Allocution to the
Participnts to the 7th International Congress of Haematology (12 IX 1958).

2 Por.Jan Pawelll, Eksperyment w biologii, Przeméwienie do uczestnikéw Tygodnia
Studiéw zorganizowanego przez Papieska Akadmi¢ Nauk, 23 X 1982, w: Jan Pawetl II, Na-
uczanie papieskie, t. V, 2, Poznan 1996, s. 585-588; t € n z e, Podstawy deontologii lekarskiej,
Przeméwienie do uczestnikéw Zjazdu Swiatowego Towarzystwa Lekarskiego, 29 X 1983,
,L'Osservatore Romano” wyd. pol. 5(1984) nr 10, s. 22.

¥ Jan Pawetll, Etyczne problemy genetyki, Przeméwienie do uczestnikéw sympozjum
zorgamzowanego przez Papieskg Akademi¢ Nauk, 20 XI 1993 r., ,,L’Osservatore Romano”™ wyd.
pol. 15(1994) nr 2, s. 38.
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pelne 1 produktywne zycie 1 to, iz spoleczenstwo posiada negatywny obraz
niepelnosprawnosci, czyni im niejednokrotnie wi¢cej szkody niz sama niepel-
nosprawnosc.

W tym wzgledzie Stolica Apostolska oswiadczyta w zwigzku z Miedzynaro-
dowym Rokiem Oséb Uposledzonych, ze ,,osoba uposledzona, z wpisanymi
w jej cialo 1 wladze ograniczeniami oraz cierpieniem, bardziej uwydatnia ta-
jemnice osoby ludzkiej, z calg jej godnoscig 1 wielkoscia. [...] Jakos¢ spoteczen-
stwa 1 cywilizacji mierzy si¢ szacunkiem, jaki okazuje ono najstabszym ze swo-
ich cztonkéw. Spoteczenstwo technokratycznie doskonale, do ktérego dopusz-
czeni byliby wylacznie czlonkowie pelnosprawni, a w ktérym ci, ktorzy nie
odpowiadaja temu modelowi lub niezdolni sg do spelniania swe)j roli, byliby
odepchnigci, uwigzieni lub co gorsza — wyeliminowani, uwazac by nalezalo za
spoleczenstwo catkowicie niegodne czlowieka, nawet gdyby okazywalo si¢ eko-
nomicznie korzystne. [...] W tej perspektywie trzeba bedzie pamietac o decydu-
jacym znaczeniu pomocy, ktorej nalezy udzieli¢ w chwili, gdy rodzice dokonuja
bolesnego odkrycia, 1z dziecko ich jest uposledzone. Powstajacy wtedy uraz
moze by¢ tak gleboki 1 wywolaé tak ostry kryzys, ze moze wstrzagsnaé catym
systemem wartosci. Brak natychmiastowej opieki 1 odpowiedniego wsparcia
w tej fazie moze mie€ fatalne nastepstwa, tak dla rodzicéw, jak 1 dla osoby
uposledzone). Nie nalezy wigc zadowala¢ si¢ wylgcznie badaniem diagnostycz-
nym, pozostawiajac rodzicéw samym sobie”**.

Na koniec przypomniymy ostatni dokument wydany przez Konferencj¢
Episkopatu Francji na temat genetyki i szacunku dla godnosci ludzkiej*. Kon-
ferencja stwierdza, ze stusznie mozna wiele oczekiwaé od mozliwosci wspot-
czesne) genetyki w stuzbie ludziom chorym lub uposledzonym, ale zastosowa-
nie nowej wiedzy moze rowniez prowadzi¢ do nowych zagrozen dla czlowieka.
Zdobycie tej wiedzy jest prawdziwym podbojem dla ducha ludzkiego, ale moze
ona by¢ wykorzystywana do réznych celéow, z powodu réznych motywac)i
1 w bardzie) lub mniej uzasadniony sposob.

Poza moralnym wymaganiem szacunku dla zycia oséb narodzonych 1 nie
narodzonych, biskupi francuscy zauwazaja réwniez inne istotne kwestie, ktore
pojawiajq si¢ w zwigzku z badaniem struktury ludzkiego genomu. Badania te
wymagaja wielkich nakladéw finansowych ze strony przemystu, ktory je po-
piera. Ten z kolei pragnie odzyskaé¢ cz¢$¢ poniesionych kosztéw uzyskujac
patenty na poddawane badaniom geny. Biskupi zapytujg wigc, czy przywia-
szczenie sobie wiedzy na temat zasadniczych elementow ciala ludzkiego jest
zgodne z respektem dla godnosci osoby. Co wiecej, pytaja oni, czy moralnie
akceptowalne jest zezwolenie panistwom bardzie) zaawansowanym w rozwoju

% Dokument Stolicy Apostolskiej na Miedzynarodowy Rok Oséb Uposledzonych, 4 111 1981,
»L’Osservatore Romano” wyd. pol. 2(1981) nr 3, s. 21n.
% Por. Conférence Episcopal Frangaise, Essor de la génétique et dignité humanine.
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technologicznym na czerpanie korzysci z badan genetycznych, gdy faktycznie
chodzi w nich o zdrowie ludzkie.

Uznaja oni, ze chociaz obecnie niewiele jest mozliwosci wykorzystania
wiedzy z zakresu genetyki, wiele poczyniono na obszarze genetycznej diagno-
zy, ktora pozwala na wykrycie uposledzonych genéw lub chromosomoéw. Ta
dysproporcja mi¢dzy srodkami diagnostycznymi 1 terapeutycznymi cz¢sto sta-
wia zainteresowane osoby w trudnej lub tragicznej sytuacji 1 prowokuje deli-
katne kwestie etyczne.

Biskupi podkreslaja, ze informacja na temat genéw nadaje genetyce site
predyktywna, ktorg cechuje jednak niepewnos¢ dotyczaca samego wystapienia
choroby, czasu je) pojawienia si¢, jej zaawansowania i konsekwencji dla osoby.
W niektorych przypadkach ta uprzednia wiedza pozwala na podj¢cie Srodkéw
zapobiegawczych, ktére moga byé nawet okaleczajace*®. Moze to réwniez pro-
wadzi¢ do niepokoju, szczegdlnie gdy nie ma nadziei na Srodki prewencyjne,
ktére bylyby tolerowane lub wystarczajgco skuteczne.

Skoro przekazywanie cech jest dziedziczne, wymiar rodzinny testéw gene-
tycznych czesto wymaga uczestnictwa w badamach licznych czlonkéw tej samej
rodziny. Moze to prowadzi¢ do wykrycia w rodzinie zaburzen nieznanych
wczesnie) lub celowo ukrytych, co moze zakiécié w niej relacje miedzyosobowe.
Dlatego — konkludujg biskupi — kazde dzialanie praktyczne wynikajace z roz-
woju wiedzy genetyczne) musi by¢ poddane dokladnej analizie etyczne). Ana-
liza taka powinna by¢ przeprowadzona w dobrej wierze, bez obawy podawania
w watpliwos¢ praktyk, ktore staly si¢ zjawiskiem powszednim.

Podsumowujac mozemy powiedzieé, ze badania 1 poradnictwo genetyczne
powinny zawsze pozostawaé w stuzbie osoby 1 nigdy nie powinny staé si¢ wy-
rokiem, ktéry pietnuje osobe, dyskryminuje ja, lub — co gorsza — eliminuje.

Thum. z j¢z. angielskiego Dorota Chabrajska

% Przykladem tego jest genetyczna predyspozycja do raka piersi: jesli predyspozycja taka
zostata wykryta, krokiem nast¢pnym powinno by¢ wykonanie podwdjnej mastektomii, aby zapo-
biec nowotworowi! Czy rozwigzanie to jest akceptowalne w sensie ludzkim? (Por. B. B. Biesecker
i in., Genetic Counselling for Families with Inherited Susceptibility to Breast and Ovarian Cancer,
w,<Journal of the American Medical Association’ 1993, nr 269, s. 1970-1974; M.-C. Kin g 1 in,,
Inherited Breast and Ovarian Cancer. What Are the Risks? What Are the Choices?, ,,Journal of the
American Medical Association” 1993, nr 269, s. 1975-1980).





