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MICHAE WITT *

Czy jestesmy w Polsce
przygotowani na upowszechnienie
nowoczesnych testow genetycznych?

Problem dostepnosci i powszechno$ci testéw genetycznych narastat juz od dtuzsze-
go czasu, jednakze gwaltowny rozwdj technik badawczo-diagnostycznych w tym zakresie
spowodowal znaczne przyspieszenie tego procesu. Pelna definicja, czym jest test gene-
tyczny, nie jest ani latwa, ani prosta. Jednak sluszna jest powszechna intuicja, ze test
genetyczny to badanie informacji genetycznej zapisanej w kwasach nukleinowych (DNA
lub RNA), prowadzace do okreslenia dziedzicznych/uwarunkowanych genetycznie cech
fenotypowych. Uzyskane w te$cie dane genetyczne powinny zosta¢ poddane analizie
iinterpretacji, i dopiero w takiej formie przekazane zainteresowanym w ramach facho-
wej porady genetyczne;j.

Uzyskiwanie danych genetycznych

W praktyce medycznej pierwszym — 1 w wielu wypadkach ostatecznym - Zrédtem
danych genetycznych jest rodowdd, ktéry powinien zostaé¢ wykreslony na wstepnym
etapie porady genetycznej. Analizujac dane rodowodowo-kliniczne, w wiekszo$ci dzie-
dzicznych schorzeri o zdefiniowanych cechach dysmorficznych i ustalonych kryteriach
diagnostycznych mozna ustali¢ rozpoznanie, dalsza strategie diagnostyczna, sposéb
dziedziczenia, ryzyko genetyczne, prawdopodobienistwo zagrozenia dla czlonkéw rodzi-
ny, itp. (Bennett 2010). Sposréd laboratoryjnych genetycznych badar diagnostycznych
w Polsce najczesciej wykonywana jest analiza kariotypu, w prawie pelnym spektrum
modyfikacji technicznych, niestety z wylaczeniem metody aCGH. Ta ostatnia metoda,
powszechnie stosowana w krajach rozwinietych jako badanie pierwszego rzutu w wielu
zespotach chorobowych, w Polsce do standardu diagnostycznego ciagle nie weszta (Bal
et al.,, 2017).

W powszechnym rozumieniu za test genetyczny uwaza sie badanie informacji gene-
tycznej, czyli DNA (w uzasadnionych przypadkach - RNA, jak w przypadku tak niezwyk-
le istotnego obecnie koronawirusa). Zdobycie dostepu do no$nika osobniczej informacji

* Prof. dr hab. n. med. Michat Witt (michal.witt@igcz.poznan.pl), Instytut Genetyki Czlowieka
PAN, Poznari



40 M. Witt

genetycznej, czyli w przypadku czlowieka jego DNA, technicznie nie jest trudne. Ruty-
nowo stosowanym materiatem biologicznym do izolacji DNA jest krew obwodowa, po-
bierana w sposéb standardowy na EDTA dzialajacy jako antykoagulant (substancja
przeciwdzialajaca krzepnieciu krwi). Obecnie coraz czeéciej materiat biologiczny do izo-
lacji DNA dla celéw diagnostycznych pozyskuje sie w sposéb nieinwazyjny, poprzez
pocieranie wacikiem nablonka wewnetrznej strony policzka lub po zwyklym przeptuka-
niu jamy ustnej odpowiednim roztworem elektrolitowym. Uzyskana w ten sposéb zawie-
sina komérek nablonkowych jest catkowicie wystarczajaca do izolacji DNA we wilasciwej
ilo§ci. Techniczna latwo$c samego procesu izolacji DNA sprawia, ze jego Zrédlem moze
tez stac sie niestandardowy material, taki jak wszelkiego rodzaju slady biologiczne
(wlosy, Slady wydzielin lub wydalin, elementy ubioru, odciski palcéw na przedmiotach
codziennego uzytku, itp.). Bazuja na tym nowoczesne technologie analiz medyczno-sado-
wych, gdzie wyniki analizy wysoce zmiennych (polimorficznych) fragmentéw sekwencji
DNA genomowego lub znacznie trwalszego DNA mitochondrialnego w $ladach biolo-
gicznych maja czesto zasadnicze znaczenie w postepowaniu dowodowym.

W ciagu ostatnich 20 lat, analiza sekwencji DNA stala sie nieporéwnanie bardziej
przystepna, tak technicznie, jak finansowo. Obecna cena analizy calogenomowej wa-
ha sie w okolicach 1000 dolaréw US; méwi sie o mozliwosci obnizenia jej do poziomu
100 dolaréw.

Stosowanie testéw genetycznych nie jest ograniczone wylacznie do celéw nauko-
wych, medycznych czy sadowych - takze rézne inne podmioty wykorzystuja dane uzys-
kiwane z analizy sekwencyjnej genomu dla swoich potrzeb. Najlepszym przykladem jest
Swiatowy potentat w zakresie badari biomedycznych, czyli wielki przemyst farmaceu-
tyczny, ktéry odpowiadajac na zapotrzebowanie w zakresie medycyny personalizowane;j,
musi opieraé swoje badania na analizie duzych kolekcji DNA o zasiegu populacyjnym.
Pamietac tez trzeba, ze tak ubezpieczyciele, jak i pracodawcy beda sie interesowac
danymi genetycznymi poszczegdlnych oséb, uzalezniajac swoje decyzje (o sformutowa-
niu polisy ubezpieczeniowej lub umowy o prace) od informacji, ktére w ten sposéb
uzyskaja. Olbrzymie zasoby danych genomowych znajduja sie w rekach policji i innych
stuzb, ktére pozyskuja je i wykorzystuja gléwnie w celach identyfikacyjnych we wszel-
kiego typu postepowaniach dochodzeniowych. Nie bez znaczenia jest réwniez fakt, ze
paredziesiat tysiecy kompletnych polskich genoméw znajduje sie w rekach wlascicieli
duzych firm biotechnologicznych ustugowo wykonujacych analize genomowa, gtéwnie
w Azji (Chiny, Tajwan, Korea Pid.).

Genetyczne testy medyczne

Genetyczne testy medyczne, wykonywane dla celéw zdrowotnych, moga stuzyé
wielorakim celom. Najczesciej stosowane testy diagnostyczne umozliwiaja lub ulatwiajg
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postawienie diagnozy choroby genetycznej. Testy predykcyjne daja wglad w prawdo-
podobny przyszly przebieg zjawiska chorobowego (np. w wypadku choréb pézno ujaw-
niajacych sie klinicznie, jak niektérych choréb neurodegeneracyjnych); moga réwniez
pozwoli¢ na ocene predyspozycji do zapadalnosci na okreslone choroby (np. nowo-
tworowe). Odrebna grupe stanowia testy pozwalajace na identyfikacje heterozygot
w populacji, czyli umozliwiajace identyfikacje bezobjawowych nosicieli mutacji powo-
dujacych choroby dziedziczace sie w sposéb recesywny (osoby, ktére maja jedna niepra-
widtowa kopie genu, nie choruja, ale moga przekazaé te nieprawidlowa kopie genu
potomstwu - choroba wystepuje u tych oséb, ktére posiadaja dwie nieprawidlowe kopie
genu). Testy takie moga zostac zastosowane w programach przesiewowych noworod-
koéw (test dotyczyc bedzie calej populacji) lub wybidérczo w odniesieniu do okreslonych
rodzin lub podgrup populacji ogélnej. Dos¢ powszechnie stosowane sa réwniez testy
farmakogenetyczne, ktére pozwalaja na ocene genetycznie determinowanej reakcji na
okreslone leki lub ich grupy i na identyfikacje oséb, ktére odpowiedza pozytywnie na
stosowane leczenie. W praktyce dotyczy to obecnie w szczegélno$ci lekéw stosowanych
w kardiologii, psychiatrii oraz onkologii.

W czasach, kiedy techniki wspomaganego rozrodu staly sie relatywnie powszechne
(abstrahujac od kwestii ich faktycznej dostepnosci w Polsce), wiele chordb genetycz-
nych moze by¢ diagnozowanych juz na etapie preimplantacyjnym, poprzez analize DNA
izolowanego z pojedynczych komdérek rozwijajacego sie zarodka, we wezesnych stadiach
podziatowych.

Tematem wielu akademickich debat jest pytanie o szczegdlny status badan gene-
tycznych na tle pelnego spektrum laboratoryjnych badari medycznych. Nie przesadzajac
o stanowisku w kwestii owego ekscepcjonalizmu genetycznego, trzeba podkreslié cechy
szczegolne badan genetycznych, w tym badan genomowych, ktére w istotny sposéb réz-
nig je od innych testéw medycznych. Przede wszystkim wynik pojedynczego badania
genetycznego, wykonywanego u chorego na chorobe genetyczna, w rzeczywistosci
dotyczy calej rodziny osoby badanej i potencjalnie pociagaé moze za soba daleko idace
skutki psycho-spoteczne i rodzinne, z dyskryminacja i stygmatyzacja wiacznie. Pamietaé
trzeba, ze badania genetyczne z reguly wykonywane sa tylko raz w zyciu (ich wyniki sa
stale i niezmienne), generujac wrazliwe dane osobowe, co warunkuje caly zaostrzony
rezim bezpieczenistwa w zakresie przetwarzania takich danych.

Podkreslic¢ trzeba réwniez, ze rozbudowane badania genetyczne, w szczegélno$ci
analizy calogenomowe, generuja znacznie wiecej szumu informacyjnego niz faktycznej
tredci, a uzyskiwane w kolosalnym nadmiarze dane czesto pozostaja nieinterpretowalne
na obecnym etapie wiedzy, otwierajac takg mozliwo$¢ dopiero w blizej niedefiniowalne;j
przysztosci (Witt, Witt 2016).



42 M. Witt

Ochrona prywatnosci i poufnosci danych genetycznych

W zakresie ochrony danych genetycznych jeszcze do niedawna w naszym kraju obo-
wigzywala bardzo nieprecyzyjna Ustawa o ochronie danych osobowych z 1997 roku,
ktéra tychze danych w zaden sposéb naprawde nie definiowata. Tamten akt prawny
moéwil m.in. o wrazliwosci informacji o kodzie genetycznym..., co przede wszystkim po-
zostawalo w zasadniczej sprzecznosci z prawidlowa terminologia naukowa - kod gene-
tyczny bowiem wszyscy mamy taki sam.

Ten wielce niedoskonaly akt prawny zastapiony zostal w 2018 roku unijnym roz-
porzadzeniem o ochronie danych osobowych (RODO; Dziennik Urzedowy Unii Euro-
pejskiej L 119), ktére obok wszystkich przyniesionych ze soba utrudnien w Zyciu co-
dziennym wielu instytucji i oséb, jednocze$nie do$¢ precyzyjnie okreslito, czym dane
genetyczne sa w znaczeniu prawnym. Rozporzadzenie to stanowi, Ze dane genetyczne
maja status danych osobowych, ktére dotycza cech genetycznych czlowieka, ujawniaja
niepowtarzalne informacje o fizjologii lub zdrowiu i wynikaja z analizy prébki biolo-
gicznej danej osoby. Przytoczona definicja w znacznym stopniu pokrywa sie z definicja
ogolnych danych zdrowotnych, rézni ja jednak informacja o niepowtarzalno$ci infor-
macji, ktéra traktowana jest jako szczegdlny i wylaczny atrybut tylko danych gene-
tycznych. Cho¢ sam dokument nie stwierdza tego wprost, mozna wywies¢, ze dotyczy
réwniez ochrony danych oséb nienarodzonych (danych uzyskanych np. w wyniku diag-
nostyki prenatalnej), co wydaje sie tu oczywista intencja ustawodawcy.

Skoro prawnie dane genetyczne traktowane sa jako wrazliwe dane osobowe, przyjaé
trzeba, ze pacjent (rodzina) ma prawo do zachowania pelnej poufnosci tych danych za-
réwno w trakcie podejmowanych procedur medycznych, jak i po ich zakoriczeniu, analo-
gicznie do poufnos$ci wszelkich innych danych medycznych. Jesli pacjent nie bedzie miat
do lekarza-genetyka zaufania co do zachowania w tajemnicy wszystkich danych gene-
tycznych uzyskanych w procesie diagnostycznym, to jego che¢ do udzielania informacji
na tematy wlasne i rodzinne bedzie ograniczona. Dla lekarza-genetyka oznacza to wytra-
cenie niezwykle istotnego narzedzia diagnostyki genetycznej, jakim jest mozliwo$é
zebrania pelnego wywiadu zdrowotno-rodzinnego. Oczywistym jest réwniez, ze lekarz
niegwarantujacy zachowania tajemnicy lekarskiej nie moze liczy¢ na to, ze pacjencibeda
sie w ogdle do niego zglaszali.

Tyle teoria, gdyz w praktyce naruszenia poufno$ci danych genetycznych jednak
maja miejsce. Zwiazane jest to gléwnie z problemem informowania o danych uzyska-
nych w trakcie postepowania diagnostycznego, majacych znaczenie dla zdrowia czy
zycia czlonkéw rodziny osoby diagnozowanej. Jest oczywiste, ze nie wszystkie dane
genetyczne majg jednakowa wage, rowniez w kontek$cie informowania oséb trzecich.
Wplywaja na to rézne czynniki, przede wszystkim waga problemu zdrowotnego - trudno
na przyktad wyobrazié¢ sobie brak poinformowania w przypadku zdiagnozowania ro-
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dzinnego zespolu nowotworowego czy zespotu wydtuzonego QT (long QT syndrome,
LQTS; schorzenie charakteryzujace sie powaznymi zaburzeniami rytmu, zagrazajace
naglym zgonem sercowym), ktére moga stanowié bezpo$rednie zagrozenie zycia tak
pacjenta, jak i cztonkéw jego rodziny. Nie bez znaczenia sa réwniez takie czynniki, jak
wielko$¢ ryzyka genetycznego, mozliwosc¢ jego zmniejszenia, czy dostepno$c interwen-
cji medycznej. Inaczej traktowane sa przypadki o ryzyku genetycznym niewielkim,
ainaczej o ryzyku 50% lub wiekszym; zmniejszenie ryzyka genetycznego moze nastapié
w wyniku podjecia racjonalnych decyzji dotyczacych sposobu zycia, prokreacji, zasto-
sowania technik wspomaganego rozrodu czy tez przeprowadzenia diagnostyki pre-
natalnej. W nielicznych przypadkach zastosowanie maja dzialania interwencyjne, moga-
ce dawac trwale pozytywne skutki zdrowotne, jak np. dieta eliminacyjna w fenylo-
ketonurii czy kolektomia w rodzinnej polipowatosci gruczolakowatej jelita grubego.
Szczegdlna trudnosé problemu poufnos$ci danych genetycznych polega na tym, ze zaden
z tych czynnikéw nie moze byc traktowany jako niezalezna jako$c, gdyz zaden z nich nie
dziala w prézni — wszystkie musza by¢ oceniane razem i jednoczesnie, co czyni problem
szczegdblnie zlozonym.

Testy genetyczne DTC

Latwos¢ pozyskiwania danych genetycznych wiaze sie nie tylko z czysto techniczna
prostota izolacji DNA. Wynika ona réwniez z rosnacej dostepnosci réznorakich testow
genetycznych, oferowanych nie tylko przez licencjonowane laboratoria czy profesjo-
nalne poradnie genetyczne, ale przez wszelkiego autoramentu firmy prowadzace dziatal-
no$¢ diagnostyczng na zasadach wolnorynkowych. Oferty takie kierowane s do szero-
kiego grona odbiorcéw gtéwnie droga internetowsa, a olbrzymia ich wiekszos¢ zalicza
sie do kategorii testéw DTC (direct-to-consumer, wprost do uzytkownika). Taka oferta
internetowa z zasady skladana jest bez jakiegokolwiek nadzoru medycznego, bez pro-
fesjonalnego (w sensie medycznym) posrednictwa. Zamieszczane w Internecie oglosze-
nia, postugujace sie typowo medialnymi chwytami reklamowymi majacymi za zadanie
napedzenie reklamodawcy jak najliczniejszej klienteli, na og6t zawieraja treéci nie-
adekwatne do faktycznego stanu wiedzy, skladajac nierealistyczne obietnice nieznajdu-
jace pokrycia w stanie faktycznym. Testy takie czesto wykorzystuja nieweryfikowane
informacje uzyskane w jednostkowych badaniach lub sg oparte na danych, ktére nie sa
dopasowane do profilu etnicznego i genetycznego danej populacji czy grupy badane;.
Ponadto testom DTC z reguly nie towarzyszy zadne poradnictwo genetyczne; oznacza
to, ze uzyskane wyniki, cokolwiek warte, nie podlegaja fachowej interpretacji czytelnej
dla osoby badanej. O przestrzeganiu absolutnie podstawowej w diagnostyce genetycznej
zasady udzielenia faktycznej $wiadomej (u§wiadomionej) zgody nie ma tu w ogéle mo-
wy. Podobnie, zapewnienie badanemu poufnosci uzyskanych danych genetycznych, jak
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inadzor nad bezpieczenstwem i rzeczywistym wykorzystaniem jego materiatu biologicz-
nego s3a tu czysto anegdotyczne, o nadzorze merytorycznym w ogéle nie méwiac.
Szczegdlnie groznym skutkiem tak wykonywanych, niefachowych i mato wiarygodnych
genetycznych testéw medycznych, jest wprowadzanie os6b badanych w btedne prze-
konanie o ich stanie zdrowia, co moze pociagac za soba podjecie nieracjonalnych decyzji
zdrowotnych w zakresie np. stosowanych terapii czy sposobu zycia. Dodatkowo, nie-
ktére wyniki (np. brak wykrycia mutacji jakiego$ genu wynikajacy z nieweryfikowalne;j
jako$ci zastosowanego testu) moga utwierdzac osoby badane, faktycznie narazone na
uzasadnione ryzyko, w nieuzasadnionym, falszywym poczuciu pewno$ci co do ich zdro-
wia. Dobrze, jezeli oferowany wynik sugeruje zachowania zdroworozsadkowe, niemoga-
ce nikomu zaszkodzi¢ typu: nie pal, jedz wiecej jarzyn i owoc6w, dbaj o zachowanie sto-
sownej wagi ciala, ¢wicz regularnie. Gorzej, jesli, jak w przypadku testéw w kierunku
mutacji genéw BRCA1/2, waza sie losy profilaktycznej mastektomii/adneksektomii
(Berliner 2015).

Oddzielne pole stanowia testy niemedyczne, oferowane z nie mniejszym zapaltem,
ktére po angielsku nazywane sa recreational genetic tests (po polsku chyba najbardziej
adekwatnym ttumaczeniem byloby rozrywkowe testy genetyczne). Spektrum ofert jest
tu bardzo szerokie: od najliczniejszych, domorostych testéw na ojcostwo, przez testy
na udowodnienie zdrady, genetyczne uwarunkowania skladu woskowiny ucha, typu
muskulatury, rumienia alkoholowego, po testy w dziedzinie nutrigenomiki. Ta ostatnia
dziedzina, obok pewnych niezaprzeczalnych podstaw naukowych, jest polem chyba naj-
wiekszych naduzyc, do zaleceni dobierania wina zgodnego z genotypem osoby badane;j
wlacznie (oczywiscie firma z checia przysle — odplatnie - calg skrzynke tak wybranego
trunku).

Do tej kategorii rozrywkowej genetyki, ktéra powinna by¢ traktowana z pewnym
przymruzeniem oka, nalezg réwniez wszelkiego rodzaju testy genealogiczne, dajace
wglad w historie rodzinng czy pochodzenie etniczne. Takie testy swa ogélno§wiatowa
kariere rozpoczely w Stanach Zjednoczonych, na fali modnego tam od dawna ,,poszuki-
wania rodzinnych korzeni”. Oferuja je najwieksi gracze na rynku testéw genetycznych,
tacy jak Family Tree DNA, 23andMe, AncestryDNA czy MyHeritage; w zwiazku z tym
wiarygodnos¢ takich badan wydaje sie wzglednie dobra, cho¢ znowu wnioskowanie na
podstawie uzyskanych danych jest tu czesto ryzykownie daleko idace. Cecha charakte-
rystyczna portali genealogicznych tych firm jest specyficzna technologia przeprowadza-
nych analiz. Dobrowolnie uzyskane od os6b badanych fragmenty sekwencji genomo-
wych ich DNA autosomalnego, chromosomu Y (u mezczyzn) lub DNA mitochondrial-
nego (u kobiet), sa poréwnywane z istniejacymi zasobami baz danych, zawierajacymi
zdeponowane wczesniej sekwencje innych oséb, celem wyszukania mozliwych pokre-
wienstw wérod sprofilowanych genetycznie klientéw. W praktyce firmy badaja infor-
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macje genetyczng do szesciu pokolen wstecz, dokonuja réwniez przyblizonej analizy
migracyjnej i etnicznej. Zasada jest, ze wszystkie takie dane genomowe zostaja zdepo-
nowane w firmowych biobankach, gdzie sa dostepne dla wszystkich zarejestrowanych
uczestnikéw, czyli de facto staja sie publiczne.

Czy dane genetyczne mozna zabezpieczy¢?

Tu wla$nie pojawia sie najwiekszy problem dotyczacy poufnosci danych genomo-
wych, czyli podstawy zaufania na linii pacjent — lekarz-genetyk. Pierwszy cios w te
podstawe zadany zostal juz w 2005 roku, kiedy to pewien amerykariski nastolatek,
wychowywany przez samodzielna matke, ktéra urodzita go w wyniku zaptodnienia nasie-
niem anonimowego dawcy, postanowit doj$c, kto jest jego biologicznym ojcem. Wystat
wymaz z jamy ustnej do firmy oferujacej komercyjng analize sekwencji genomu. Uzyska-
ne dane poréwnane zostaly z zasobami sekwencyjnymi dostepnych biobankéw genea-
logicznych, wskazujac na dwéch mezczyzn, obu o nazwisku podobnym do nazwiska nas-
tolatka (pamietac tu trzeba, ze w wiekszosci kultur nazwisko przekazywane jest w linii
ojcowskiej). Nastolatek, bardzo dobrze obeznany z technikami komputerowymi, uzyskaw-
szy od swej matki informacje o dacie i miejscu urodzenia anonimowego dawcy nasienia,
przeczesal publicznie dostepne administracyjne bazy danych, w wyniku czego uzyskat
informacje o wszystkich mezczyznach urodzonych w danym miejscu w danym dniu. Tu
juz otwarla sie prosta droga do ostatecznego zidentyfikowania mezczyzny jako pewnego
dawcy nasienia. Przypadek ten pokazal, ze w dobie upowszechnienia technik geno-
micznych, anonimizacja dawcéw wszelkiego materiatu biologicznego jest iluzoryczna.

Naukowych podstaw do powyzszego twierdzenia dostarczyly badania przeprowa-
dzone w pracowni bioinformatycznej Yaniva Erlicha z bostoriskiego Whitehead Institute.
W badaniach tych dokonano przeszukania publicznie dostepnych genealogicznych baz
danych, kolekcjonujacych tzw. haplogrupy polimorficznych sekwencji powtarzalnych
(STR) chromosomu Y itaczacych je z nazwiskami dawcéw DNA; nastepnie, przeszukano
pod tym katem publiczne bazy danych zawierajace wiek i miejsce urodzenia, a czasem
wrecz cale drzewa genealogiczne réznych oséb. Okazalo sie, ze wylacznie postugujac
sie publicznie dostepnymi mechanizmami internetowymi, bostoniscy badacze byli w sta-
nie zidentyfikowac 50 dawcéw materiatu genetycznego, uzytego w miedzynarodowym
1000 Genomes Project. Do tego momentu wszyscy ci dawcy byli przekonani o catkowi-
tej anonimowosci swoich danych, o czym solennie zapewniat kazdego z nich formu-
larz §wiadomej zgody, ktérego podpisanie bylo warunkiem udzialu w projekcie.

Opracowana przez Erlicha technologia analityczna okazala sie mieé znakomite
zastosowanie praktyczne — w roku 2018 przy jej uzyciu udato sie zidentyfikowac seryj-
nego wlamywacza, gwalciciela i morderce, nazwanego Golden State Killer, ktéry popel-
niat swoje zbrodnie w Kalifornii wlatach 1974-1986. Wieloletnie nieefektywne sledztwo
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w tej sprawie zostalo wlasciwie ukierunkowane dopiero po ponad 30 latach, kiedy to
profil DNA sprawcy, okreslony na podstawie §ladéw pozostawionych wiele lat temu na
miejscu zbrodni, zostal przeanalizowany przez poréwnanie z genomowa baza danych
0s6b skazanych. Dodac tu trzeba, ze dostepny w Kalifornii bank danych genomowych
od wszystkich oséb skazanych sadowo w tym stanie jest drugi (po banku stanu Virginia)
co do skutecznosci identyfikacyjnej sprawcow przestepstw w Stanach Zjednoczonych
(sam fakt konstrukcji takich bankéw danych stanowi ciekawe zagadnienie z etycznego
punktu widzenia). W wyniku analizy rodowodowej poczatkowo zidentyfikowano 10 do
20 dalekich krewnych sprawcy (majacych wspdlnego pra-pra-pradziadka); po przeanali-
zowaniu skonstruowanego drzewa genealogicznego wskazano wéréd tych oséb dwdch
podejrzanych, z ktérych jednego wyeliminowano na podstawie analizy genomowej jego
bliskiego krewnego. DNA ostatniego podejrzanego wyizolowano ze Sladéw potajemnie
pobranych z klamki samochodowej, p6Zniej dodatkowo z chusteczki do nosa znalezionej
w kuble na $mieci stojacym przed jego domem. W ten sposéb zidentyfikowano osta-
tecznie sprawce, ktérym okazal sie emerytowany policjant, poczciwie wygladajacy maz
i ojciec 3 corek, ktérego aresztowano i postawiono w stan oskarzenia. Akty gwaltéw
i wlamari ulegly wprawdzie przedawnieniu, jednak Golden State Killer zostat oskarzony
o dokonanie 13 morderstw i 13 aktéw kidnapingu, za co zgodnie z prawodawstwem sta-
nu Kalifornia grozi mu wyrok kary $mierci.

Ze wszystkich dotychczasowych powyzszych rozwazan wynika jednoznacznie, ze nie
ma bardziej specyficznego i w praktyce nieomylnego identyfikatora, niz informacja
zawarta w naszym wlasnym genomie. W rzeczywisto$ci nasz genom to wtasnie infor-
macja. Jak pokazujg zaré6wno dowody naukowe, jak i praktyka dnia codziennego, anoni-
mizacja danych genomowych jest w praktyce niemozliwa. Dlatego tez, wszelkie zawarte
w formularzach §wiadomej zgody zapewnienia o ,[...] dalszym wykorzystaniu danych
pod warunkiem uprzedniego pozbawienia ich wszelkich znacznikéw identyfikacji perso-
nalnej [...]” nalezy traktowac z wielka ostrozno$cia, czy raczej z w pelni uzasadnionym
niedowierzaniem. Skuteczna deanonimizacja prébek i danych genomowych, uprzednio
anonimizowanych np. dla celéw dalszego wykorzystania w badaniach naukowych, jest
w pelni wykonalna i deklaracje o jej nieodwracalnosci sa najzwyklej w §wiecie niepraw-
dziwe.

Préby regulacji prawnych dotyczacych genetyki

Jak w takim razie, w obliczu rosnacego w sposéb niekontrolowany rynku testéw
genetycznych, wyobrazi¢ sobie poufno$¢ danych genetycznych. Testy DTC oferowane
sa w Internecie i nie podlegaja zadnej kontroli — ani merytorycznej, ani administracyj-
nej. A w Rzeczypospolitej Polskiej testy genetyczne moze wykonywac kazdy. Warunek
konieczny i wystarczajacy do podjecia takiej aktywnosci rynkowej to... zgloszenie dzia-
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talnosci gospodarczej! Przy tym polskie prawodawstwo nie zapewnia zadnych ram praw-
nych gwarantujacych bezpieczeristwo w tym zakresie. W Europie juz 19 krajéw ma
swoje ,ustawy genetyczne”, w takim czy innym zakresie normujace kwestie dotyczace
badan diagnostycznych i/lub naukowych w obszarze zwiazanym z genetyka. Znakomitym
wzorcem moze by¢ tu niemiecka Gendiagnosikgesetz-GenDG, uchwalona przez Bun-
destag w 2009 roku, wprowadzajaca bardzo $ciste normy wykonywania takich badar na
terenie Republiki Federalnej Niemiec. Amerykanie maja swoj Genetic Information Non-
discrimination Act (GINA) z 2008 roku, akt prawny zakazujacy dyskryminacji ze wzgle-
du na informacje genetyczne w odniesieniu do ubezpieczenia zdrowotnego i zatrud-
nienia. Tymczasem polskie prawo wspomina o réznych, na ogét wielce marginalnych
i niepelnych, aspektach genetyki w wielu réznych aktach normatywnych: ustawie o za-
wodach lekarza i lekarza dentysty, ustawie o ochronie zdrowia psychicznego, ustawie
o pobieraniu tkanek i przeszczepianiu komérek, tkanek i narzadéw, ustawie o publicznej
stuzbie krwi, ustawie o diagnostyce laboratoryjnej, ustawie o prawach pacjenta i Rzecz-
niku Praw Pacjenta, w ustawie prawo farmaceutyczne, w Kodeksie Etyki Lekarskiej, itd.
Problem w tym, ze ilo§¢ w zadnym wypadku nie przechodzi tu w jako$¢ — mnogo$é
aktéw normatywnych tylko rozmywa problem, nie tworzac zadnego spdjnego i jasnego
systemu norm prawnych, ktérymi mdégliby sie kierowac zainteresowany pacjent, a tym
bardziej praktykujacy lekarz.

Tymczasem trzeba pamietaé, ze w roku 1999 Polska podpisata powstala 2 lata
wczesniej Konwencje o Ochronie Praw Cziowieka i Godnosci Istoty Ludzkiej wobec Zas-
tosowari Biologii i Medycyny, zwana potocznie Konwencjz z Oviedo, czy inaczej Euro-
pejska Konwencjg Bioetyczng (lub Biomedyczng), w skrécie EKB. Dwa lata temu ob-
chodzili$my juz niechlubne dwudziestolecie jej nieratyfikowania, gdyz mimo podpisania,
Sejm RP do tej pory ratyfikacja tego bardzo waznego dokumentu europejskiego sie nie
zajal. EKB jest jedynym miedzynarodowym aktem prawnym kompleksowo odnoszacym
sie do zasadniczych probleméw wspéliczesnej biomedycyny. Konwencja nalezy do kate-
gorii instrumentéw prawnych stanowiacych tzw. twarde prawo (w przeciwieristwie do
niezobowiazujacego ,miekkiego prawa” - rezolucji, kodeks6w postepowania, reko-
mendacji, itp.), ktérych ratyfikacja tworzy okreslone obowigzki prawne dla ustawodawcy
krajowego, stajac sie od razu jednym z elementéw obowiazujacego porzadku prawnego
kraju ratyfikujacego. Metodologia Konwencji zaklada rozwdj regulacji szczegétowych
w poszczegdlnych dziedzinach przez protokoly dodatkowe. W hierarchii Zrédet prawa
EKB stanowi wyzszy szczebel niz regulacje ustawowe, bedac fundamentem systemu
prawnego zawierajacym jedynie aksjologiczne minimum, nie ograniczajac legislatora
krajowego w dowolnym zwiekszaniu ochrony prawnej na drodze ustawowej powyzej
definiowanego w EKB standardu minimalnego. Jak stwierdzit wybitny polski prawnik,
byly prezes Trybunatu Konstytucyjnego RP, obecnie sedzia Trybunatu Sprawiedliwosci
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Unii Europejskiej (TSUE), prof. Marek Safjan: Konwencja przy catej swej ramowosci
(...) wyznacza kierunki koniecznych zmian dostosowawczych w dziedzinie prawa pol-
skiego. Moze stanowic punkt wyjscia dla rzeczywistej, a nie pozorowanej debaty publicz-
nej nad tymi fundamentalnymi problemami, Przeprowadzenie tej debaty staje sie coraz
bardziej naglzce... (Bal 2017). Konieczno$¢ takich dziatan legislacyjnych potwierdzali
réwniez wielokrotnie kolejni rzecznicy praw obywatelskich, kolejni konsultanci krajowi
ds. genetyki, zarzady gtéwne Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka oraz Polskie-
go Towarzystwa Genetycznego, Komitet Genetyki Czlowieka i Patologii Molekularnej
PAN, Rada Naukowa Instytutu Genetyki Czlowieka PAN (Mazurczak 2004).

Mimo nieratyfikowania EKB wladze paristwowe nie moga podejmowaé dzialan
sprzecznych z przedmiotem i celem Konwencji. Posréd wielu istotnych ustaleni Euro-
pejskiej Konwencji Bioetycznej trzeba wspomniec o takich, jak: ochrona godnosci ludz-
kiej jako kategorii wrodzonej i niezbywalnej, supremacja dobra czlowieka wobec dobra
spoteczenstwa, ochrona prawa tozsamos$ci genetycznej, zapewnienie prawa do infor-
macji, wyrazenia zgody na interwencje medyczne, poszanowanie zycia prywatnego,
godnosci i intymnosci itp. Ratyfikowanie EKB byloby sygnalem dla Swiata, ze w kwes-
tiach biomedycznych chcemy nalezec do jego cywilizowanej cze$ci. Zrobily to dotad 23
inne kraje europejskie. Polska do tej pory z szansy tej nie skorzystata, a majacy ttuma-
czy¢ ten fakt argument o nieratyfikowaniu EKB przez kraje takie, jak Wielka Brytania
czy Republika Federalna Niemiec jest catkowicie chybiony - istniejacy w tych krajach
system regulacji prawnych dotyczacych genetyki moze dla polskiego legislatora pozosta-
wac tylko niedosciglym wzorem... Wszystko wskazuje na to, ze bezzasadne spory ideolo-
giczno-§wiatopogladowe, obawa o potencjalne grozby odszkodowawcze, niecheé wia-
zania sie przez paristwo aktami miedzynarodowymi dotyczacymi praw czlowieka i brak
woli politycznej wszystkich kolejnych ekip rzadzacych staly sie przyczyna impasu
w kwestii ratyfikacji EKB, pociagajacego za sobg dalekosiezne skutki prawne dla pol-
skiej genetyki. A czy przypadkiem nie nazywa sie to ignorancja?

Taka sytuacje prawng Srodowisko polskich genetykéw od wielu lat odbierato bardzo
krytycznie, wielokrotnie ponawiajac apele o ratyfikacje EKB oraz o podjecie stosownych
dzialani legislacyjnych w zakresie dotyczacym genetyki. Ustalony katalog probleméw
prawnych, po czesci wyszczegolniony w EKB, po czesci zglaszany przez srodowisko
zawodowe, zostat ustalony, stajac sie podstawg do aktywnych dziatan polskich genety-
kéw. Do katalogu tego zaliczono pytania takie, jak: jakie podmioty uprawnione sa do
zlecania medycznych testéw genetycznych, kto sprawuje nadzér jako$ciowy takich dzia-
tan i w jakiej formie, jak egzekwowac proces udzielania swiadomej zgody celem zabez-
pieczenia autonomii pacjenta, jak zabezpieczy¢ pobrany material biologiczny, jak
zagwarantowac bezpieczenstwo i poufno$é uzyskanych danych genetycznych, jak poste-
powac z osobami o ograniczonej zdolnosci wyrazenia zgody, jak podej$é do badan przed-



Czy jestesmy przygotowani na upowszechnienie testow genetycznych? 49

urodzeniowych i przesiewowych, na jakich warunkach zabezpiecza¢ dane genetyczne
przed dostepem ubezpieczycieli i pracodawcéw, kiedy i na jakich zasadach dopuscié
badania genetyczne materialu oséb zmarlych, jak zorganizowaé sekwencjonowanie
Kkliniczne, itp. W roku 2010 minister nauki i szkolnictwa wyzszego prof. Barbara Kud-
rycka, powolala 18-osobowy zespét ekspertow, sktadajacy sie z genetykéw, prawnikéw,
etykow, biologéw. Zespolowi mial zaszczyt przewodniczy¢ piszacy te stowa. Po roku
intensywnej pracy (grudzien 2012) Zespo6t przedstawil ministrowi nauki i szkolnictwa
wyzszego Zalozenia do projektu ustawy o testach genetycznych wykonywanych dia
celow zdrowotnych, ktére w kwietniu 2013 roku zostaly przekazane ministrowi zdrowia
jako raport. Od tego czasu wszelki stuch o tym dokumencie zaginatl. Co dziwniejsze, ko-
lejny minister zdrowia powotal w roku 2016 zespdt, sktadajacy sie wyltacznie z urzedni-
kéw (1), majacy za zadanie regulowanie wykonywania testow genetycznych. Ekspercki
glos genetykéw zostat wystuchany dopiero pézniej, w wyniku naciskéw ze strony tych
ostatnich.

W maju 2018 sprawa zainteresowala sie Najwyzsza Izba Kontroli, przeprowadzajac
kontrole w kilku podmiotach diagnostycznych. Jak méwi oficjalna strona NIK: ,, Dziki
Zachod” - to jedno z najdelikatniejszych okreslen, jakiego uzywajg eksperci w debacie
dotyczacej badan genetycznych wnaszym kraju. W Polsce, mimo dynamicznego rozwoju
genetyki, nie ma regulacji prawnych, ktore okresilalyby kompleksowo zasady wykony-
wania poradnictwa genetycznego, bankowania materiatu oraz bezpieczenstwa danych
genetycznych. Minister Zdrowia nie zorganizowat systemu opieki genetycznej i nie
stworzyl stosownych rozwigzai prawnych w tym zakresie. Raport NIK wskazuje, ze kon-
trolowane jednostki nie zapewnity adekwatnych do zagrozer rozwigzan techniczno-orga-
nizacyjnych, gwarantujacych pelne bezpieczeristwo danych genetycznych na kazdym
etapie wykonywania badania. W zwigzku z brakiem kompleksowych regulacji oraz
brakiem nadzoru nad obszarem genetyki, istnieje wysokie ryzyko pomylek oraz blednej
Interpretacji wynikow, a takze niewystarczajacej ochrony danych genetycznych osob
badanych. (NIK)

Konkluzja

Warto przypomnied, ze powyzsza opinie wyrazong przez Najwyzsza Izbe Kontroli
genetycy polscy formulowali juz od dawna, bezskutecznie usitujac przebic sie z tym
przekazem do wiadz. A od czasu kontroli NIK, na polu regulacji prawnej badari gene-
tycznych znowu zapadla cisza. Uzywajac znanego kolokwializmu, polska genetyka nadal
traktowana jest jak goracy kartofel, a najwyrazniej strach przed poparzeniem prowadzi
do zastoju w podejmowaniu strategicznych decyzjii naleznych odgérnych dziatan orga-
nizacyjnych. Genetyka jest jedna z najbardziej zaniedbanych specjalno$ci medycznych,
podobnie jak psychiatria dziecieca czy zakaZnictwo. Pechem genetyki jest to, ze bardzo
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fatwo mozna wykorzystac ja jako narzedzie polityczne, Swietnie nadajace sie do roz-
grywek §wiatopogladowych i to dla kazdej z opcji. Wyglada na to, ze liczy¢ mozna tylko
na odwieczny mechanizm: dopiero gdy rodzina ktérego$ z decydentéw bedzie miata
problem genetyczny, okaze sie, ze genetyka to wazna dziedzina i wymaga natychmias-
towego dofinansowania. Czy naprawde musimy czeka¢ na naszego ,genetycznego
koronawirusa”?

Autor dziekuje prof. Marii Sasiadek i prof. Ewie Zietkiewicz za krytyczne przeczytanie niniej-
szego tekstu.
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Are we prepared in Poland to promote genetic testing?

The extremely rapid development of modern techniques for analyzing the human
genome, both in the field of scientific research and diagnostic applications, en-
tails a variety of problems whose solution lags far behind our current technolo-
gical capabilities. These problems appear in the ethical, social, legal or religious
spheres and include such detailed issues as e.g. examination of children for di-
seases manifested in adulthood, accidental (secondary) results being a side effect
of the analysis of the whole genome, the growing offer of tests directed directly
to the recipient, patenting of genetic information, confidentiality of genetic data
and their availability to third parties, availability of genetic counselling, etc. The
legal regulation of these problems, the list of which is growing at an alarming
rate, still remains in the sphere of declarations, and its shift to the sphere of real
actions seems to be lagging further and further back in time. Do patients, labo-
ratory diagnoses, doctors still have to be held hostage by the legislative impoten-
ce?

Key words: genetic tests, confidentiality of genetic data, legal regulation of gene-
tic procedures



