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Ceny na geny

Rynek prywatnych ustug
genetycznych podkopuje
zaufanie do medycyny.
Coraz aktywniejsi na nim
sg specjalisci od promogji.

PAWEL WALEWSKI
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zy genetyka w Polsce rozwija

sie czy zwija? Patrzac na agre-

sywne reklamy firm naktania-

jacych do badan genetycznych

- od wykluczajgcych ojcostwo,
poprzez ustalajgce genodiete, a skonczyw-
szy na jakze atrakcyjnych testach zdrady
— mozna odnie$¢ wrazenie, ze powazna
nauka trafita wreszcie pod strzechy. Ale
to pozory. W metnej wodzie z powodze-
niem plywajg spotki, ktére bez odpowied-
nich uprawnien i tamiac zasady etyki,
wprowadzaja klientéw w btad. A co gorsza,
zte praktyki zaczety réwniez stosowac labo-
ratoria publiczne, wychodzac z zalozenia,
ze skoro paristwo nie chce pelni¢ nadzoru
nad badaniami genetycznymiiich nalezy-
cie nie finansuje, to wolno zarabiac na pa-
cjentach, ktorzy za kazda ustuge zaptaca
z wlasnej kieszeni.

,Do poradni genetycznych trafiajg oso-
by, ktérym wydano wyniki jesli nie btedne,
to zle zinterpretowane, wystawiane przez
osoby niemajace do tego uprawnien, wy-
stepujace jednak pod szyldem konkret-
nych instytucji” — ostrzega zarzad Pol-
skiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka.
I jeszcze: ,Niektore laboratoria o uznanej
renomie wykraczaja poza dopuszczalne
merytorycznie opinie dotyczace zalet te-
stow genetycznych, niekiedy wrecz z po-
twierdzeniem nieprawdy”.

Tej wolnoamerykance sprzyjaja luki
w prawie (polskie regulacje w kwestii ba-
dan genetycznych sa fragmentaryczne
i nieaktualne, rozsiane beztadnie w o$miu
réznych ustawach), ale tez stuzy jej opie-
szato$¢ decydentow. Prof. Maria M. Sg-
siadek, krajowa konsultant w dziedzinie
genetyki, juz dawno przygotowata pakiet
zmian urealniajacych wyceny Swiadczen
w tej dziedzinie. Mialy ja zracjonalizowac,
a przy okazji tez szerzej udostepnic¢ — aby
lekarze nie bali sie kierowac pacjentow
na rzetelne badania i*wiedzieli, co z nich

mozna dla chorych uzyskaé. Profesor
miata nadzieje, ze jej specjalnosc¢ zostanie
wreszcie doceniona, co przyczynitoby sie
do podwyzszenia standardow.

Jeszcze na poczatku roku Konstanty
Radziwilt i jego zastepca Jarostaw Pinkas
podczas Forum Medycyny Personalizowa-
nej, ktéra bez genetyki nie ma przysztosci,
deklarowali swoja pomoc. - W grudniu
2015 . ztozyltam program naprawy genety-
ki i dopiero w potowie czerwca skierowano
go do akceptacji w Agencji Oceny Techno-
logii Medycznych i Taryfikacji—relacjonuje
rozczarowana, cho¢ wciaz pelna nadziei,
prof. Sasiadek. Jesli jednak urzednicy po-
trzebujg pdt roku na przylozenie pieczat-
ki, to wyglada to bardziej na farse niz real-
ne wsparcie.

W tym czasie laboratoria genetyczne,
oplacane w Polsce w Zatosny spos6b, wolg
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wysytaé materiat do badan za granice,
gdyz NFZ ma tak skonstruowany budzet,
ze krajowym plac6wkom nie optaca sig ich
wykonywagé, a zagranicznym trzeba zapta-
cié tyle, ile Zadaja. To ma swoje praktycz-
ne implikacje: dyrektorzy szpitali nie chcg
utrzymywacé deficytowych poradni gene-
tycznych, mtodzi lekarze nie majg gdzie si¢
specjalizowac, a pacjentom coraz trudniej
otrzymac profesjonalng porade w opusto-
szatych gabinetach.

Miejsce znikajacych poradni zajmu-
ja firmy oferujace podejrzane testy
komercyjne typu: sprawdz swoj genom,
by wybraé najodpowiedniejszg dla sie-
bie dyscypline sportu, dopasowac krem
do cery albo diete, z ktéra dozyjesz stu lat.

Czy mozna sie wiec dziwi¢, Ze prof. Jan
Lubiniski ze Szczecina, utytutowany badacz
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nowotworéw dziedzicznych, w swojej pry-
watnej spotce Read-Gene oferuje Polkom
badania korespondencyjne? Na stronie in-
ternetowej rekomendowane sg wprawdzie
konsultacje osobiste z profesorem i innymi
genetykami klinicznymi z jego zespotu, ale
mozna tez probke krwi przestac do osrod-
ka poczta i opinie o wyniku uzyskac tele-
fonicznie lub mailowo.

— To nie do przyjecia — grzmi prof. Ja-
nusz Limon kierujacy Katedra Genetyki
i Biologii Akademii Medycznej w Gdarnisku,
ktéremu wtéruja inni specjalisci: — Nieraz
wiele czasu potrzeba, aby wyttumaczy¢
pacjenice z rakiem piersi, co oznaczajq
niuanse badania genetycznego. Trzeba wy-
pytac jq o historie rodziny, poznac wszyst-
kie uwarunkowania.

Prof. Lubiriski broni sie jednak, ze wspét-
czesny Swiat idzie w kierunku telemedy-
cyny i nie mozna rezygnowac ze zdalnych
mozliwosci kontaktu z chorym: - Skoro
w wielu miastach nie ma dostepu do gene-
tykow, to chyba lepiej, aby pacjentka po-
znata swoj wynik mailowo, niz catkowicie
zrezygnowata z naszego badania.

Prof. Marii Sgsiadek zupelnie nie prze-
konuje ten tok rozumowania: — Genetykéw
rzeczywiscie mamy niewielu, bo w catej Pol-
sce raptem 85. Ale jesli przymkniemy oko
i poradnictwo genetyczne przeniesiemy
do internetu, kryzys sie bedzie pogltebiat.
Dyrektorzy przychodni i szpitali nie otwo-
rzq juz ani jednej poradni genetycznej.
Bo po co, skoro diagnoza moze sig opierac
na papierowej informacji z drugiego kori-
ca Polski?

Jesli kogos nie przekonuje ten argument,
warto przytoczy¢ historie 46-letniej Mag-
daleny S. z woj. lubuskiego, ktorg przy-
tomny lekarz po rozpoznaniu raka piersi
skierowal na badanie genetyczne. Pobrano
krew i kurierem wystano na badanie ewen-
tualnych mutacji w genie BRCA1 - wynik
konsultacji genetycznej mial wrécic pocz-
ta. I przyszed! — na formularzu, na ktérym
wypisano wszystkie opcje dalszego poste-
powania, wlacznie z zachetg do profilak-
tycznego usuniecia jajnikow, jajowoddéw
izdrowej piersi. Tyle ze postawione rozpo-
znanie nie dawato nikomu prawa, by su-
gerowac pani Magdzie tak radykalne roz-
wigzanie (wbadaniu wykryto polimorfizm
jednego z genéw o tzw. niskiej penetracji).
- Zdziwito to mojego lekarza, ktéremu
wydawato sig, ze przy znalezionej wadzie
genu obustronna mastektomia i usunie-
cie jajnikow nie sq konieczne — opowiada
pacjentka. — A ja bytam zdezorientowana,
bo komu wierzyc¢?

Zdaniem prof. Sasiadek i prof. Limona
bezposrednia rozmowa wyeliminowataby
takie watpliwosci. Konsultacje w gabine-
cie z profesjonalnym genetykiem trwajg
nieraz godzine. Wynik przestany listem

lub mailem, gdyby sekretarka zapomniata
na firmowym arkuszu co$ odznaczy¢ lub
dopisa¢ — moze u odbiorcy wywotac szok.

Prof. Tadeusz Piefikowski, dyrektor me-
dyczny Radomskiego Centrum Onkolo-
gii, przyznaje, ze wiele kobiet bedacych
nosicielkami mutacji w genie BRCA ma
poczucie stygmatyzacji i boi sie o swoja
przysztos$¢. — Nie ma réznicy miedzy nimi
a Angeling Jolie, ktdorg dotknat ten sam
problem — méwi. Jolie rozpropagowata
na calym Swiecie badania genetyczne
i trafila z tym przestaniem do wielu ko-
biet. Niestety, wciaz nie do wszystkich le-
karzy, bo —jak dziwig sie genetycy —nadal
wielu ginekologéw zapomina, by u ko-
biety z rakiem piersi lub jajnika, nieza-
leznie od ich wieku, sprawdzi¢ zmiany
w genach BRCAL i 2. — Nie jestem jednak
zwolenniczkq wykonywania tego badania
u wszystkich, zwtaszcza zdrowych kobiet
— zastrzega prof. Maria Sgsiadek, stajac
troche w opozycji do pogladéw zespotu
prof. Lubinskiego, ktéry niedawno zasu-
gerowal, by kazda Polka w 18. urodziny
zafundowata sobie tego typu test gene-
tyczny. — Przeciez to bytby ekonomiczny
absurd - mowi krajowa konsultant. — Szu-
kalibysmy igiet w stogu siana. Kobiety bez
mutacji sqdzityby, ze sq wolne od ryzyka,
co bytoby nieprawdq. Niewykrycie jakiejs
mutacji nie oznacza bowiem braku ryzyka
zachorowania na raka piersi czy jajnika,
nie mowigc o innych nowotworach.

Aby zrozumiec niuanse badania ge-
netycznego, potrzebna jest kadra
dobrze przygotowanych do zawodu
specjalistéw, potrafigcych z pacjentami
rozmawiac (a nie pisa¢ maile lub rozsytac
pocztg koperty z wynikami). Moze to jest
konserwatywna medycyna, jednak mimo
wszystko lepsza od korespondencyjne;j.
Prof. Claus Bartram, dyrektor Institute
of Human Genetics w Heidelbergu, po-
wiedziat przed 6 laty, ze ,najwiekszym
problemem diagnostyki genetycznej
sq szarlatani. Juz dzi§ mamy na rynku
za duzo analiz DNA, ktére sg komplet-
nym nonsensem”. Wiekszosci polskich
genetykéw do szarlatanéw na pewno nie
mozna zaliczy¢, ale to wtasnie zdaniem
tej grupy zwiekszenie finansowania ba-
dan genetycznych w Polsce (by optacato
sie je wykonywac za publiczne pienigdze)
pozwolitoby szybciej zapanowac nad
wolnym rynkiem. A ten lewituje na razie
w niewiadomym kierunku. Prof. Limon
kompletuje na slajdach przyktady reklam
znalezione w sieci, ktérymi prywatne
spoiki biotechnologiczne starajg sie na-
ciggnaCnarozmaite testy genetyczne. Ma
onichjednoznaczne zdanie: — Albo to jest
szarlatanstwo, przed ktérym ostrzegat
Bartram, albo zwykta pazernosc!
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»Zbadamy twoje predyspozycje dzie-
dziczne”, ,profilaktyczne badania marke-
réw nowotworowych” lub , badanie kodu
genetycznego w kierunku predyspozycji
do dziedzicznej gluchoty” — to ulubione
sformutowania profesora. Znalazt réw-
niez na jednym z foréw internetowych py-.
tanie zatroskanej internautki: , Wykonatam
ostatnio badanie BRCALI jako test ze $liny.
Oczekiwatam skomplikowanego opisu,
atymczasem jedyna informacja na wyniku
brzmiata »ujemny«. Czy oznacza to, Ze nie
jestem zagrozona rakiem jajnika ani pier-
si? Czy takie badanie powtarza sie w ciggu
catego zycia czy wykonuje jednorazowo?”.
Obok odpowiedz lekarza... endokrynologa
i seksuologa. — Ujemny wynik przy obcig-
zZonym wywiadzie rodzinnym nie wyklu-
cza tej pani z grupy zwiekszonego ryzyka
zachorowania na nowotwdr — komentuje
prof. Limon, ale pytajaca akurat tej infor-
macji od moderatora nie dostata.

Prof. Maria Sasiadek ma swojg wizje
genetyki w Polsce, cho¢ bez obiecanego
wsparcia ze strony Ministerstwa Zdrowia
i NFZ - na razie udzielonego tylko teore-
tycznie — trudno bedzie jg urzeczywistnic.
Chodzi o stworzenie w ciggu najblizszych
trzech lat kilkunastu regionalnych osrod-
kéw opieki genetyczno-onkologicznej,
w ktoérych znajdzie sie pracownia badan
molekularnych oraz poradnia o profilu
genetyczno-onkologicznym. Pracownia
badan molekularnych wykonywac be-
dzie badania genetyczne ukierunkowane
naidentyfikacje nowotworéw (np. BRCA1),
ale tez bylyby tu badane markery obecne
na wykrytych u chorych komérkach rako-
wych, pozwalajace przewidzie¢ przebieg
choroby i ustali¢ celowane leczenie. To jest
wlasnie ta medycyna spersonalizowana,
jaka zachwycajg sie ministrowie, pozwa-
lajgca obnizy¢ koszty wielu kuracji onko-
logicznych - podaje sie chorym tylko takie
leki, ktére podawac warto, bo dzieki bada-
niom genetycznym wiadomo, Ze przyniosg
dobry skutek i z powodu dziatan niepoza-
danych nie bedzie konieczne przerwa-
nie terapii.

— Chciatabym rowniez, aby wszystkie pla-
cowki genetyczne przestrzegatly wysokich
standardow - zapowiada prof. Sgsiadek.
— Aby pacjenci w catej Polsce uzyskiwali
te same porady, a nie tak jak dzis, kiedy
kazdy sobie rzepke skrobie.

Musi powstac prawo, ktore laborato-
ria genetyczne zepnie w jeden sys-
tem, powigzany z innymi dziedzinami
medycznymi. Na pewno z onkologia, ale
przeciez w wielu innych specjalnosciach
klinicznych - pediatrii, neurologii, choro-
bachrzadkich - genetyka ma coraz wiecej
do powiedzenia. I najwyzszy czas, aby ko-
rzySc¢ z tego odnosili wreszcie pacjenci. B
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