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Stanowisko Zarzadu
Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka (PTGC)
w sprawie testOw genetycznych
wykonywanych niezgodnie z obowiazujacymi standardami
oraz z naruszeniem zasad etycznych

Zarzad Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka (PTGC) z niepokojem odnotowuje fakt
oferowania réznego typu testow genetycznych przez osoby i firmy prywatne, a takze przez
placowki diagnostyczne panstwowej stuzby zdrowia oraz jednostki akademickie lub réznego
typu instytucje o profilu badawczym, bez odpowiednich ku temu uprawnien instytucjonalnych
lub kadrowych, z naruszeniem podstawowych niejednokrotnie standardow obowiazujacych
laboratoria diagnostyczne na mocy prawa, a takze ze zlamaniem zasad etycznych i zasad
zwyklej przyzwoitosci w relacjach spotecznych.

PTGC z ubolewaniem podkresla, ze tamanie regut jakie powinny obowigzywaé przy
wykonywaniu testow genetycznych, wynika z braku w Polsce kompleksowych rozwigzan
prawnych dotyczacych tego problemu. Brak jest w tym zakresie woli politycznej oSrodkow
wiladzy oraz inicjatyw legislacyjnych ze strony tej czg¢sci administracji panstwowej, do ktorej
taka inicjatywa powinna nalezeé. Srodowisko polskich genetykéw od lat bezskutecznie
zabiega o ratyfikacje Europejskiej Konwencji Biomedycznej. Opracowalo i zlozylo réwniez
projekty ustaw majacych na celu uregulowanie zasad wykonywania testow genetycznych oraz
bankowania materialu biologicznego. Jest wspierane przez zainteresowanych tymi
zagadnieniami prawnikow, etykow, a takze przez inne Srodowiska naukowe. Mimo naciskow
rowniez ze strony Rzecznika Paw Obywatelskich, Rzecznika Praw Pacjenta oraz czgsci
urzedow administracji centralnej, prace legislacyjne nie s3 nadal podejmowane, wbrew
interesowi spotecznemu w tym zakresie. Zarzad PTGC podejrzewa, ze wsrdd oséb i urzedow
odpowiedzialnych za taki stan rzeczy istnieje znikoma $wiadomo$¢ znaczenia testow
genetycznych we  wspolczesnych spoleczenstwach, a takze rozumienia zagrozen
wynikajgcych z nieodpowiedzialnego ich wykorzystywania.

Zarzad PTGC przypomina, Ze testy genetyczne wykonywane u czlowieka mozna bardzo
ogoblnie podzieli¢ na testy wykonywane dla celow zdrowotnych oraz testy genetyczne
wykonywane dla innych celow, w tym dla celéw identyfikacji osob.

Polskiemu spoteczenstwu przedstawiana jest coraz obszerniejsza oferta testow genetycznych
dla celéw zdrowotnych. Mozna sie¢ o tym przekona¢ chociazby na podstawie informacji
dostepnych przez Internet. Ograniczenia organizacyjne 1 finansowe (a tym samym



asortymentowe) $wiadczen gwarantowanych z zakresu kompleksowej opieki i diagnostyki
genetycznej stanowig dobre podloze do wyjscia z agresywna reklamg réznego typu testow
genetycznych, przeznaczong dla réznych grup oséb. Pacjenci i inni adresaci oferty testow
genetycznych kierowanej bezposrednio do nich (,direct to consumer”™), pobierajacy bardzo
czesto material do badan we wlasnym zakresie, przy pomocy zestawdéw zamawianych przez
Internet, nie sg zwykle $wiadomi swoich praw i zagrozen wynikajgcych z dysponowania
pochodzagcymi od nich probkami materialu biologicznego oraz nieprawidtowo
zabezpieczanymi danymi personalnymi, przez osoby do tego nieupowaznione. Probki takie i
dane osobowe moga znajdowac si¢ we wtdrnym obiegu handlowym, bez zadnego juz zwigzku
z pierwotnym celem przeprowadzenia testu genetycznego. Badane osoby nie majg zadnej
wiedzy o jakosci wykonywanych testow, ani systematycznych kontroli tej jakosci
przeprowadzanych przez upowaznionych do tego przedstawicieli lub instytucje. Testy
wykonywane sa bez jakiegokolwiek poradnictwa genetycznego przed i po badaniu —
z chwilg wydawania jego wyniku, wysylanego zwrotnie najczgsciej pocztg lub elektronicznie,
z razacymi bledami w interpretacji laboratoryjnej oraz klinicznej. Na stronach internetowych
reklamuje si¢ wiele laboratoridw, spotek lub osrodkéw nie majacych Zzadnego pojecia
o testach genetycznych, za czym mogg przemawia¢ nawet podstawowe bledy w tekstach
dotyczacych oferowanych badan. Z przykroscig nalezy stwierdzi¢, ze rdéwniez niektore
laboratoria o uznanej renomie wykraczaja poza dopuszczalne merytorycznie opinie dotyczace
zalet oferowanych testow genetycznych, niekiedy wrecz z potwierdzeniem nieprawdy.

Zarzad PTGC jest w posiadaniu wielu wynikow badan nieprawidlowo wykonanych,
bl¢dnie zinterpretowanych lub wynikéw Zle skonstruowanych, wbhrew obowigzujacym
w tym zakresie przepisom, od badan markeréw nowotworowych poczawszy, przez szereg
testOw genetycznych o charakterze przesiewowym, oferowanych czesto jako testy
diagnostyczne, bez odpowiednich ku temu podstaw naukowych, po badania o znaczeniu
predykcyjnym wykonywane pod katem chorob dziedzicznych lub nabytych o zasiegu
spotecznym. W ofercie handlowej znajdujg si¢ niejednokrotnie testy (mozliwe do wykonania
za sowitg oplata), ktérych znaczenie wrecz zanegowano na podstawie badan naukowych. Nie
moga one stanowi¢ podstawy do zadnych dalszych dziatan profilaktycznych,
diagnostycznych, a tym bardziej terapeutycznych. Zle zinterpretowane badania moga z kolei
prowadzi¢ do groznych dla pacjenta zaniechan w tych zakresach.

Zarzad PTGC zwraca si¢ zatem z apelem do potencjalnych ,,odbiorcow” testow
genetycznych o daleko idacy krytycyzm i ostrozno$s¢ w stosunku do zasad ich
wykonywania oraz interpretacjii. W roku 2016 bedzie doskonalony system
certyfikowania przez PTGC tych laboratoriow, ktére spelniaja wymogi opracowane
przez zespoly ekspertow naszego Towarzystwa. Zwracamy takzie uwage, ze wynik
kazdego testu genetycznego dla celow zdrowotnych, dotyczacego gemomu czlowieka,
powinien by¢ autoryzowany przez osobe¢ posiadajacg prawo wykonywania zawodu
diagnosty oraz specjalizacj¢ w dziedzinie laboratoryjnej genetyki medyczne;j.

Odrebnym problemem jest wykonywanie bez zadnych uprawnien, cho¢ niekiedy na
odpowiednim poziomie merytorycznym, réznego typu badan i testow genetycznych przez
jednostki akademickie lub inne osrodki o profilu naukowym. Organa administracji
panstwowej powinny dazy¢ podczas procesu legislacyjnego dotyczacego zasad wykonywania
testow genetycznych do uregulowania takze tego problemu. Testy takie wykonywane czesto
w przypadkach chor6b rzadkich lub ultrarzadkich, w ramach programéw badawczych, moga
mie¢ znaczenie diagnostyczne z mozliwym ich wykorzystaniem rowniez w ramach
poradnictwa genetycznego. Do Poradni Genetycznych trafiajg jednak osoby, ktorym wydano



na podstawie takich badan wyniki jesli nie bledne, to Zle zinterpretowane, wystawiane
i sygnowane przez osoby nie majace do tego jakichkolwiek uprawnien i kompetencji,
wystepujace jednak pod szyldem konkretnych instytucji, ponoszacych wdwczas
wspotodpowiedzialnos¢ za taki proceder.

Zarzad PTGC uczula kierownictwa takich jednostek oraz lokalne komisje bioetyczne do
zainteresowania si¢ losami wynikéw prowadzonych badan, z zaleceniem aby ich
wydawanie mialo miejsce wylacznie na podstawie Scislej wspolpracy i na mocy
podpisanych umoéw ze specjalistami w dziedzinie genetyki klinicznej, mogacymi oceni¢
sposob walidacji stosowanych metod badawczych oraz warto§¢ diagnostyczna lub
predykcyjna uzytego testu (badania, metody).

Na koniec Zarzad PTGC uznaje za niegodne i naruszajgce zasady etyczne wykonywanie
testow genetycznych dla innych celéw niz zdrowotne, w tym przede wszystkim mogacych
mie¢ zwigzek z identyfikacjg os6b np. w celu dochodzenia lub wykluczenia ojcostwa,
przeprowadzania ,testow zdrady” w ramach dziatan detektywistycznych itp., bez zgody
w tym zakresie wszystkich zainteresowanych stron oraz bez nadzoru sadowego nad
przebiegiem takich badan i ich wynikami. Zarzad Towarzystwa ma $wiadomosé
ograniczonych mozliwosci prawnych przeciwdziatania takim praktykom, ale zwraca uwage
wszystkim wykonawcom, zleceniodawcom 1 uczestnikom tego typu badan, a takze
instytucjom, ktoére powinny czu¢ si¢ wspotodpowiedzialne za istniejgcy stan rzeczy, ze wyniki
takich testdw moga by¢ niejednokrotnie podstawg naduzy¢, szantazu, wymuszen, grozb
karalnych i innych dzialan niezgodnych z prawem. Zarzad PTGC jest oburzony takimi
dziatlaniami w sposob szczegdlny w przypadkach jednostek i osrodkow, ktore powstaty,
zostaly wyposazone i1 sg na biezaco finansowane ze $rodkéw publicznych, a tym samym
moglyby podlega¢ dzialaniom kontrolnym i restrykcyjnym w przypadku wykonywania badan
niezgodnych jesli nie z prawem obowigzujagcym w naszym kraju, to przynajmniej w kolizji
z Konwencjami lub Deklaracjami o zasieggu miedzynarodowym, 2z naruszeniem
podstawowych zasad etyki zawodowe;.

Zarzad PTGC ma rowniez $wiadomo$¢, ze tak jak w kazdej innej dziedzinie zycia nawet
najdoskonalsze rozwigzania prawne nie wyeliminujg naduzy¢, oszustw lub braku kompetenc;ji
w zakresie badan genetycznych. Konsekwentnie nalezy jednak wskazywac co jest dozwolone,
a co niedozwolone, jakie powinny by¢ standardy i jak musi wyglada¢ nadzor oraz czynnosci
kontrolne dotyczace zarowno loséw probek materiatu biologicznego, danych osobowych, jak
i stosowanych wzorcow wynikow badan. Musi powsta¢ rowniez system sankcji za naruszanie
przyjetych norm prawnych.

Zwracamy si¢ do wszystkich zainteresowanych stron — pacjentéw, ich rodzin, oséb
poszkodowanych w zwigzku z naduzyciami w zwigzku z przeprowadzaniem testow
genetycznych, laboratoriéw i innych instytucji, o zglaszanie wszelkich nieprawidlowosci w
tym zakresie, w tym takze przykladéw blednie lub Zle skonstruowanych wynikéw badan.
Mamy $wiadomos¢ faktu, ze rowniez Srodowisko genetykow nie jest calkowicie wolne od
pokus zwigzanych z powszechna komercjalizacjg testow genetycznych. Zarzad PTGC
bedzie przeciwdziata¢ takim nieprawidlowosciom.

Powyzsze stanowisko bedziemy chcieli rozpowszechni¢ wsrdd pacjentéw, ktdrych dobro jest
naszym podstawowym celem, a takze wsrod lekarzy i diagnostow. Ponownie zwrocimy sie do
Naczelnej Rady Lekarskiej oraz Krajowej Rady Diagnostéw Laboratoryjnych
o wspdtdziatanie w tym zakresie, ze stosowaniem kar dyscyplinarnych wiacznie w stosunku



do osob, ktore podlegaja tym samorzadom zawodowym, majg wydawane przez nie prawa
wykonywania zawodu, podlegaja w nich rejestracji, podobnie zresztg jak rejestrowana jest
czg$¢ laboratoridow. Bedziemy pietnowaé dziatania osrodkow funkcjonujacych poza tym
systemem, posiadajacych jednak swoje organa zalozycielskie. Bedziemy stuzy¢ opiniami
w sprawach z postgpowania cywilnego osob pokrzywdzonych.

Zarzad PTGC bedzie rowniez dazy¢ do wznowienia rozméw w sprawie inicjatyw
legislacyjnych dotyczacych badan genetycznych, w ktérych uczestniczyli przedstawiciele
naszego Srodowiska, wspdlnie z Rzecznikiem Praw Obywatelskich, Rzecznikiem Praw
Pacjenta, Pelnomocnikiem Rzadu ds. Spoteczenstwa Obywatelskiego i Rownego
Traktowania, Generalnym Inspektorem Ochrony Danych Osobowych (GIODO),
przedstawicielami Ministerstwa Sprawiedliwosci, Ministerstwa Zdrowia, Ministerstwa Spraw
Wewnetrznych 1 Administracji, Ministerstwa Obrony Narodowej oraz innych urzedow
administracji panstwowej, a takze $rodowisk naukowych. Nalezy podkresli¢, ze inspiratorem
tych dyskusji bylo przede wszystkim Ministerstwo Nauki i Szkolnictwa Wyzszego.
Z przykro$ciag mozna stwierdzi¢, ze kilkuletnie wysitki, mimo powstania szeregu
warto$ciowych dokumentéw i projektow ustaw, spelzly na niczym. Tymczasem problem
dramatycznie nabrzmiewa w zwigzku z lawinowym postepem nowoczesnych technik
badawczych i diagnostycznych z zakresu testow genetycznych, wkraczajacych do kazdej
dziedziny naszego zycia. Jest to zagadnienie juz nie tylko w sferze ksztaltowania zdrowia
publicznego lecz takze o istotnym znaczeniu ekonomicznym, a poprzez niekontrolowany
wyciek danych osobowych i genomowych duzych populacji, moggce mie¢ wrecz
znaczenie dla bezpieczenstwa narodowego.

Stanowisko przyjeto na posiedzeniu Zarzadu PTGC w dniu 11 lutego 2016 w Warszawie.
Zostalo zaaprobowane rowniez przez prof. dr hab. n. med. Mari¢ Sgsiadek, konsultanta
krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej.

Sygnatariusze stanowiska, obecni na posiedzeniu:

Przewodniczacy PTGC — dr hab. n. med., prof. nadzw. Lucjusz Jakubowski; zastepczyni
przewodniczacego PTGC oraz przewodniczaca Sekcji Cytogenetyki Hematoonkologicznej
PTGC — prof. dr hab. n. med. Olga Haus; sekretarz Zarzadu PTGC — dr hab. n. med., prof.
nadzw. Maciej Borowiec; skarbnik Zarzadu PTGC — dr hab. n. med. Mariola Iliszko;
Czlonkowie Zarzadu PTGC obecni na w/w posiedzeniu: - prof. dr hab. n. med. Krystyna
Chrzanowska; dr hab. n. med. Agata Filip; prof. dr hab. n. med. Maciej Krawczynski; prof. dr
hab. n. med. Anna Latos-Bielenska; dr n. med. Ewa Obersztyn; przewodniczacy Komisji
Rewizyjnej PTGC — prof. dr hab. Jerzy Bal; przewodniczacy Sekcji Genetyki Klinicznej
Nowotworéw PTGC — prof. dr hab. n. med. Jan Lubinski, przewodniczacy Sekcji
Dysmorfologicznej PTGC — dr hab. n. med., prof. nadzw. Robert Smigiel; przewodniczacy
Sekeji Diagnostyki Prenatalnej PTGC — dr hab. n. med. Piotr Wegrzyn; przewodniczacy
Sekcji Hematologii Molekularnej PTGC — dr hab. n. med. Tomasz Sacha.

Z upowaznienia Zarzadu PTGC oraz Konsultanta Krajowego w dziedzinie genetyki klinicznej
prof. dr hab. n. med. Marii Sasiadek
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Stanowisko Zarzadu Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka (PTGC) w sprawie testow
genetycznych wykonywanych niezgodnie z obowigzujacymi standardami, przyjete na
posiedzeniu w dniu 11.02.2016 w Warszawie
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