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Summary: Ethica! problems connected with genetic testing with the intention of the measurement of the susceptibility or
predisposition to malignant tumours are presented (infonned consent, confidentiality, privacy, the right to know, the right not
to know, infonnationa! seli - detennination, ~creening, research, scientific validity, cost/benefit ana!ysis, etc.). The main
guidelines proposed in the Convention for the protection of human rights and dignity of the human being with regard to the
application ofbiology and medicine (Council ofEurope, Oviedo 1997) dea!ing with this problem are quoted.
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Hranice vìdy, zabývající se genetikou, se den ode dne rozši- v dùsledku genetického "postižení" je nicménì provázeno
rojí. Genetické testování (= detekování pøítomnosti nebo absen- mnohými etickými problémy. Jelikož èetné studie v této oblas-
ce anebo alterace v jednotlivém genu, chromosomu nebo geno- tijsou také dosud pøedmìtem výzkumu a/nebo záležitostí scre-
vém produktu ve vztahu ke genetickému postižení) se stalo eningových programù, pokusím se v následujícím shrnout
skuteèností. I mnoho "biochemických" testù mùže dnes pou- všechny tyto aspekty dohromady a zdùraznit nejpodstatnìjší
kázat na osobu, která má pravdìpodobnì genetickou a/nebo etické otázky (I - 6).
familiární poruchu. A proto i s tìmito testy by mìlo být jed-
náno tak, jako s testy skuteènì "genetickými" (I). Informovaný souhlas
Problém, který je pøedmìtem tohoto sdìlení, se týká vníma- Má-li se jedinec rozhodnout, zda se nechá vyšetøít, a má-Ii mít

vosti a predispozice a proto od samého poèátku si musíme být jeho rozhodnutí hodnotu, pak musí být o všem øád~ì infor-.
vìdomi následujícího rozlišování. Presymptomatické gene- mován. Je povinností a odpovìdností lékaøe vysvìtlit každé-
tické testování monogenních nemocí detekuje postižení dlou- mu úèel a dùsledky vyšetøení pro nìho samotného a pro jeho
ho pøedtím, než se objeví symptomy choroby, a to v urèitých rodinu. Informace se musí týkat jak možného získaného dob-
pøípadech s pravdìpodobnJstí blížící se 100%. Napø. odhale- ra tak možných nevýhod, musí zahrnovat podrobné vysvìtle-
ní pøítomnosti genu Huntingtonovy choroby, autosomálního ní celé situace, možné výsledky, pravdìpodobnost poèátku
dominantního typu postižení, odhalí chorobu i desítky let pøed- zjevné choroby, možnosti prevence, léèby, atd. Informace má
tím, než se skuteènì projeví - a to témìø s jistotou. Prùkaz pre- být pravdivá, pøesná a úplná. Subjektùm výzkumu musí být
dispozice anebo vnímavosti ke vzniku urèité choroby pouze ponechán dostateèný èas, aby poskytnutou informaci vstøeba-
ukazuje na to, že je pravdìpodobné, že u dané osoby dojde li pøedtím, než dají souhlas k testování nebo také ke sdìlení
v prùbìhu života k urèité chorobì, a že tato pravdìpodobnost výsledku. Èas k pøemýšlení je nutný. Oblast genetického tes-
je vìtší než u ostatní populace (2). tování èasto zahrnuje celé komplexy citlivých problémù, kte-
V pøípadì zhoubných novotvarù není koneèný chorobný feno- ré vyžadují diskusi spíše než jen poskytnutí informací. Až po
typ jednoduše produktem genové mutace, je spíše výsledkem tom všem lze uvažovat o získání souhlasu, nejlépe v písemné
dlouhého øetìzce faktorù genetických a faktorù prostøedí. Jiný- formì.
mi slovy genetické abnormality pøispívají ke zvýšenému rizi- Lékaø si však rovnìž musí být vìdom toho, že existuje neje-
ku vzniku zhoubného novotvaru, nikoliv k jistotì, že zhoub- nom právo vìdìt ale i právo nevìdìt a že rovnìž každý má
nost skuteènì propukne. Pøípad od pøípadu pak zaleží na tom, možnost sám urèit, do jaké míry chce být informován ("infor-
jaká je relativní proporce genetických faktorù vzhledem k fak- mational - self determination"), pokud jde o formu a rozsah
torùm ostatním. V pøípadì urèitých dìdièných nádorových syn- poskytnutých informací.
dromù mùže být pravdìpodobnost vzniku nádoru u èlena posti-
žené rodiny i mnohokrát vyšší než u ostatních. Kdo má mít pøístup k výsledkùm
Preventivní lékaøství se snaží pøedpovídat projevení se choro- Pochopitelnì testovaná osoba poté, co získalajiž uvedené infor-
by s cílem zabránítjejímu vypuknutí anebo alespoò oddálitjejí mace. V urèitých pøípadech však pøedpovìï vzniku onemoc-
rozvoj. Cíl, zamìøený jak k dobru jedince tak i populace, je nìní mùže mít na osobu i škodlivé následky, spoèívající v závaž-
nepochybnì chvályhodný. Pøedpovídání vzniku zhoubnosti ných emoèních reakcích a/nebo v trvalém poškození pohledu
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na sebe sama. Je tomu právì v pøípadech, kdy žádná jasná pre- samozøejmostí. Lékaøi (vìdeètí pracovníci) musí rovnìž dbát
vence anebo terapie není schopna na daném stavu nic zmìnit. na to, aby rodiny se zvýšeným rizikem choroby nebyly pøíliš
Otázky, na které si každý badatel musí sám odpovìdìt døíve zatìžovány výzkumnými projekty.
než zapoène s testováním, jsou evidentní: Jaké jsou možnosti Pokud jde o screeningové a poradenské programy samotné,
zabránit rozvoji té které choroby? Je možnost peèlivì osobu pakje vhodné zamyslit se i nadjejich vìdeckou hodnotou a nad
sledovat a podchytit nemoc v èasném stadiu? Je skuteènì tato rozborem pomìru výdajù k získanému dobru. Než se program
choroba v èasném stadiu léèitelná? Jaký je vztah v každém jed- zahájí je tøeba zvážit
notlivém pøípadì mezi "dobøeèinìním" (možná prevence roz- - èastost a tíži sledované choroby
voje anebo úèinná léèba v èasném stadiu, poskytnutí informa- - dostupnost urèité možnosti prevence anebo úèinnost léèby
ce, která pøispìje k uèinìní závažného životního rozhodnutí - rozsah, do jaké miry zjištìní pomocí screeningu vede ke
a pod.) a "škodìním" (úzkost, strach, psychologické rozlady zlepšení prùbìhu choroby
a/nebo pøinejmenším medicinalizace zdravé osoby)? - validitu a bezpeènost screeningových vyšetøení
Èlenové rodiny? Informace o pozitivitì výsledku jedince by - pøimìøenost nákladù k zajištìní efektivity screeningu
mohla být cenná pro jiné èleny rodiny. Pozitivita testu mùže a následného sledování dotyèného
znamenat, že zdraví sourozenci, dìti anebo i rodièe mohou být - náklady celého programu
ve zvýšeném riziku. Je nutné si uvìdomovat, že tito lidé si mož- - pøijetí programu jak lékaøi tak i veøejností.
ná vùbec nepøejí vìdìt nìco o výzkumu, který odhalil nepøíz- Respekt k autonomii jedincù vyžaduje, aby jakékoliv progra-
nivý výsledek u jejich pøíbuzného s implikací i pro nì samot- my byly dobrovolné a aby veškeré zásady, týkající se infor-
né. Právo nevìdìt mùže být pro nìkoho zrovna tak význmamné movaného souhlasu (viz výše), byly dodrženy. Je nutno ovì-
jako pro jiného právo vìdìt. Otázka, zda je vhodné jiné èleny øit pochopení celé záležitosti. Je nutná i jasná domluva, co se
rodiny informovat, musí vždy stát na delikátní rovnováze mezi bude dít s výsledkem vyšetøení a i s odebraným vzorkem.
výše zminìnými konfliktními pohledy. První povinností léka-
øe je "primum non nocere". Poskytnutí informace bez jasného Je tøeba dodržovat rovnìž etické zásady výzkumu za použití
benefitu mùže vést k emoèní i k sociální škodì. lidských subjektù. Vše, co již bylo øeèeno, zde samozøejmì
Je tøeba vnímat rovnìž otázku zachování dùvìrnosti vùèi prv- platí rovnìž (oblasti se vzájemnì prolínají). Zde lze pøipome-
nímu testovanému a respekt k soukromí všech úèastnìných. nout ještì i otázku, jak bude zajištìno, že identita tìch, kteøí se
Dùvìrnost nabádá k tomu, aby výsledky nebyly nikomu sdì- výzkumu úèastní, bude zachována v dùvìrnosti? Je možné,
leny bez souhlasu testovaného. A tak, jak patrno, mùže dochá- aby studie byla provedena na úplnì anonymních vzorcích?
zet i k tìžce øešitelným etickým dilematùm v rámci rodin, ke V nìkterých epidemiologických studiích by tomu tak být moh-
konfliktùm mezi právy a zájmy jednotlivých èlenù. 10. Èastìji však, obzvláštì ve studiích prospektivních, by bylo
Pro zamìstnavatele by znalost predispozice jedince ke zhoub- vhodné urèitou informaci o jedincích zachovat, ale tak, aby
nému onemocnìní mohla mít svùj význam. Nicménì budoucí jejich identitu nebylo možno pøímo pøiøadit k urèitému vzor-
zamìstnanci mají výše zmínìné právo nevìdìt a i když už vìdí, ku. To by bylo možné až po urèitém dekodování.
pak mají právo na dùvìrnost a na zachování svého soukromí. V laboratorní praxije vhodné všude, kde je to jen možné, oddì-
Nemohou být pro tento svùj handicap nespravedlivým zpùso- lovatnajedné stranì odebrané vzorky pro úèely diagnózy, léèe-
bem diskriminováni. Právo na práci jim nemùže být odnímáno ní a péèe a na stranì druhé vzorky pro výzkum.
jen na základì pøedpovìdi rizika. Pokud by se genetické testo- Pokud jde o použití již uskladnìných vzorkù pro další výzkum,
vání (vnímavosti vùèi jakýmkoliv zhoubným chorobám, které pøedchozí souhlas má být získán pro každé vyšetøení.
jS?U èasté ajeji~hž léèe~je mi~oøádnì n~adné) stalo povin- Bylo,by jistì žádoucí z~ý~let se r~v~ìž nad vyt~oøenímjed-
nym a rozšíøenym screemngovym vyšetøemm, pak by to mohlo notnych zásad pro genetlcke testovanl v onkologii v celé Èes-
vést k tomu, že by se mnozí lidé stali nezamìstnavatelnými. ké republice.
Na druhé stranì, pokud by jejich zdraví bylo ve speciálním
riziku v urèitém pracovním prostøedí a pokud by testování mìlo V souèasné dobì se øada celosvìtových organizací snaží jas-
za cíl redukovat u nich pravdìpodobnost propuknutí choroby nì formulovat zásady, týkající se uvedeného. Je tøeba pøipo-
a možnost èasnìjší smrti, pak by to bylo k jejich dobru. Mno- menout alespoò "Úmluvu na ochranu lidských práva dùstoj-
ho lidí by se rozhodlo radìji pracovat jinde. V tomto pøípadì nosti lidské bytosti v souvislosti s aplikací biologie a medicíny"
by se témìø všechno mohlo vyøešit dobrovolnými screeningo- Rady Evropy (Oviedo, 1997), kterou Èeská republika pode-
vými programy. psala v r. 1998 a v souèasnosti ji pøipravuje k ratifikaci. Celá
Totéž platí i pro pojiš•ovací spoleènosti. Ty argumentují, že kapitola (IV) je vìnována lidskému genómu ajejí èlánek 12 se
slušnost a spravedlnost velí, aby každá osoba platila podle své- týká prediktivního genetického vyšetøení:
ho rizika vzniku onemocnìní. Nicménì s ohledem na testová- "Vyšetøení, která pøedpovídají geneticky podmínìné nemoci,
ní predispozice vùèi chorobám zhoubným, možnost diskrimi- nebo která slouží k urèení nositele genu zpùsobujícího nemoc,
nace je znaèná. Právo nepodstoupit testy nebo neodhalit nebo k odhalení genetické predispozice nebo náchylnosti
výsledek by mìlo i zde pøevážit nad zájmy pojiš•ovatelù. k nemoci, lze provést pouze pro zdravotní úèely nebo pro

vìdecký výzkum spojený se zdravotními úèely a v návaznos-
Nejèastìjší formou screeningových programù u dospìlých ti na odpovídající genetické poradenství."
jsou v souèasnosti selektivní screeningy predispozice vùèi urèi- V èlánku 11 téže kapitoly je øeèeno, že ,jakákoliv forma dis-
tému typu nádoru v urèitých rodinách. Testování samotného kriminace osoby z dùvodu jej ího genetického dìdictví je zaká-
genu je dnes možné napø. u dìdièné formy kolorektálních kar- zána".
cinomù. Je rovnìž možné v urèitých rodinách vytypovat ženy V jiných kapitolách je prostor vìnován obecným ustanovením,
ve velkém riziku karcinomu prsu (nebo i vajeèníku) zjištìním souhlasu, ochranì soukromí a právu na informace, vìdecké-
pøesnì definované mutace. Cílem je èasná detekce nádoru mu výzkumu, atd. Úvahy a doporuèení zmiòovaná výše, jsou
a èasná léèba. I v tìchto pøípadech si je však nutno uvìdomit, v soulasdu s touto Úmluvou, v níž je mimo jiné i zakotveno
že zdraví lidé by mìli být testováni jedinì tehdy, je-li to sku- (Kap. I, èI. 2): "Zájmy a blaho lidské bytosti budou nadøaze-
teènì nutné pro jejich dobro. U mnohých odborníkù je totiž ny zájmùm spoleènosti nebo vìdy".
tendence dívat se na "zdravé" èleny rodiny jako na nemocné
a je zde potom velké riziko medicinalizace tìchto jedincù. Je- Pøedneseno v angliètinì (" Ethical aspects ofthe measurement
li zdravý èlovìk zahrnut do studie, pak musí být jasný plán pøe- of genetic susceptibility to malignant tumours") 7. listopadu
dem, co se bude dít, nalezne-li se u nìj daná abnormalita. Nut- 2000 na konferenci MEFA 2000, v rámci satelitního sympozia
nost návaznosti na genetické poradenství by mìlo být "Souèasná toxikologie a genetika v onkologické prevenci".
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