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FINANSOWANIE TESTOW GENETYCZNYCH
ZE ZRODEL PUBLICZNYCH

- Olga Dryla -

Abstrakt. Jednym z przejawéw gwaltownego rozwoju genetyki klinicznej jest stopniowy wzrost
liczby dostepnych testéw genetycznych. W literaturze przedmiotu poruszane i dyskutowane sa
rozmaite aspekty tego zjawiska, niemniej, jak do tej pory, stosunkowo niewiele powiedziano na
temat obowiazku zapewnienia réwnego - w kontekscie spotecznym - dostepu do wybranych te-
stow. Prezentowany artykul zostal poswiecony prébom zrekonstruowania tych nielicznych wska-
zo6wek dotyczacych zasad finansowania testéow genetycznych z funduszy publicznych, ktére
w literaturze przedmiotu mozna jednak odnalezé. Przeanalizowane zostaly kolejno mozliwosci
ustalenia kryteriéw doboru zastugujacych na refundacje testéow diagnostycznych i prewencyjnych
(w nieco zmodyfikowanych znaczeniach, jakie nadano tym kategoriom) oraz programéw przesie-
wowych.

Slowa kluczowe: genetyka, testy genetyczne, testy diagnostyczne, testy prewencyjne, testy
przesiewowe, refundacja testéw, D.C. Wertz, ]J.C. Fletcher, K. Berg, Muin J. Khoury, C.G. van El,
M.C. Cornel.

Nieustannie powiekszajacej si¢ ofercie dostepnych testéw genetycznych od
lat towarzyszy interdyscyplinarna i wielowatkowa dyskusjal. Analizowane sa
etyczne, prawne i spoleczne konsekwencje testow oraz specyfika uzyskiwanych
dzieki nim informacji; rozwaza sie ich mozliwe (i moralnie uzasadnione) zastoso-
wania oraz prawo do kontestowania stwarzanych przez nie mozliwosci. Watkom
tym poswiecono (przynajmniej w ostatnim ¢wier¢wieczu) sporo miejsca i uwagi,
stosunkowo niewiele powiedziano natomiast na temat obowiazku zapewnienia
rownego - w kontekscie spotecznym - dostepu do testow. Nie sposéb znalez¢ roz-
budowanej odpowiedzi na pytanie, ktore testy powinny by¢ dostepne w sposéb
gwarantowany, czyli niezalezny od statusu ekonomicznego os6b zainteresowa-

nych?. Bo to, ze niektdre rzeczywiScie powinny, nie budzi w zasadzie watpliwosci;

1 Artykul powstat w ramach finansowanego przez Narodowe Centrum Nauki projektu ,Sprawie-
dliwosé¢ w opiece zdrowotnej” (konkurs Maestro 4).

2 Aby zaznajomi¢ sie z problematyka racjonowania §wiadczert medycznych por. m.in. Szewczyk
[2009].
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pojawiaja sie glosy o obowigzku zapobiegania dyskryminacji czy zapewnienia
wsparcia jednostkom genetycznie obcigzonym, o respektowaniu zasady wolnego
wyboru (np. w kwestii (nie)posiadania obcigzonego genetycznie potomstwa), kto-
ra negowalby brak réwnego dostepu do odpowiednich ustug genetycznych3.
Podkresla sie rowniez, iz niebezpieczeristwo rozwarstwienia i nieréwnosci zwia-
zanych ze wzrostem wiedzy genetycznej powinno zosta¢ zazegnane przez system
publicznych ubezpieczen*. Z drugiej strony nalezy zauwazy¢, ze prawdopodobnie
nie ma takich systeméw opieki zdrowotnej, ktére bytyby w stanie w pelni zaspo-
koi¢ zapotrzebowanie na ustugi genetyczne, zachowujac zarazem zasade réwnego
dostepu. Bez watpienia gwarantowanie specjalistycznych ustug genetycznych
niewielkiej grupie pacjentéw za cene ograniczenia powszechnego dostepu do
podstawowych ustug medycznych nie byloby rzecza sprawiedliwa?.

Celem prezentowanego artykulu jest zebranie, przeanalizowanie, a tam,
gdzie to mozliwe, réwniez rozwiniecie dos¢ lapidarnych wskazéwek dotyczacych
finansowania testéw genetycznych z funduszy publicznych, ktére mozna znalez¢
w literaturze przedmiotu. Czeé¢ pierwsza tekstu zostala poswiecona stworzeniu
uzytecznej - dla wyznaczonego celu - systematyzacji testow genetycznych; czesci
druga i czwarta kryteriom refundacji odpowiednio testéw diagnostycznych i pre-
wencyjnych (w znaczeniu, jakie stowom , diagnostyczny” i, prewencyjny” zostato
przypisane w czeéci pierwszej); ze wzgledu na przejrzystos¢ wywodu, rzecza po-
zadang okazalo sie rozdzielenie ich uwagami na temat zasad doboru pacjentéw
(czes¢ trzecia). Natomiast czes¢ pigta artykutu dotyczy zasad wigczania wybra-

nych testoéw diagnostycznych do programéw badan przesiewowych.

1. Typologia

Rozpoczne od prezentacji tych nielicznych opinii na interesujacy mnie te-
mat, ktére mozna znalez¢ w literaturze przedmiotu. W Review of Ethical Issues in
Medical Genetics. Report of Consultants to WHO autorstwa D.C. Wertz, ].C. Fletchera
i K. Berga® wskazuje si¢ na obowiazek refundowania ze srodkéw publicznych tzw.
testobw na nosicielstwo oraz programoéw badan przesiewowych noworodkow;
w tym ostatnim przypadku poddawanie niemowlat testom diagnozujacym choro-
by uleczalne powinno by¢ obligatoryjne. Z kolei C.G. van El oraz M.C. Cornel
w swoim tekscie Genetic testing and common disorders in a public health framework.

3 Wertz, Fletcher, Berg [2003] s. 16.
4 van El, Cornel [2011].

5 Wertz, Fletcher, Berg [2003] s. 25.
6 Ibidem.
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Recommendations of the European Society of Human Genetics” twierdza, iz w krajach
rozwijajacych sie priorytetem powinna by¢ diagnostyka i opieka nad osobami
z wrodzonymi chorobami monogenowymi uwarunkowanymi przez anomalie ge-
netyczne o wysokiej penetracji, o ile istniejg procedury medyczne redukujace ich
ucigzliwos¢ lub $miertelnosé. Wreszcie M.J. Khoury, K. Jones i S.D. Grosse, auto-
rzy tekstu Quantifying the health benefits of genetic tests: The importance of a population
perspective® podkreslaja koniecznoé¢ wdrozenia szeroko zakrojonych programéw
badania podatnosci na powszechne, wieloczynnikowe choroby, co doprowadzito-
by do redukcji zachorowalnosci, $miertelnosci oraz wystepowania uposledzeni na
poziomie populacyjnym. Nalezy dodaé, ze wszyscy autorzy zaznaczaja, iz testy
zakwalifikowane do refundacji powinny sie charakteryzowac¢ wlasciwg efektyw-
noscig kosztowa.

Na powyzsze propozycje warto najpierw spojrze¢ przez pryzmat standar-
dowej systematyzacji testow genetycznych. Najczesciej wymienia sie cztery naste-

pujace kategorie testow:

(1) testy diagnostyczne, przeprowadzane na pacjentach, u ktérych rozwine-
ly sie symptomy choroby,

(2) testy prognozujace (niekiedy nazywane presymptomatycznymi), prze-
prowadzane na pacjentach asymptomatycznych, w stosunku do ktoérych
istnieje uzasadnione przypuszczenie, iz posiadaja oni anomalie genetyczng
mogaca doprowadzi¢ do wystapienia objawoéw klinicznych,

(3) testy predyspozycyjne, ktérych zadaniem jest wykrycie u pacjenta kon-
kretnych wariantéw genetycznych podnoszacych prawdopodobienistwo
zapadniecia na jedng z choréb wieloczynnikowych,

(4) testy na nosicielstwo, ktore maja zidentyfikowac¢ zdrowe heterozygoty -

nosicieli recesywnych anomalii genetycznych.

O ile zalozymy, ze wszystkie wymienione rodzaje testow sa przeprowadzane na
jednostkach, w stosunku do ktérych istnieje uzasadnione podejrzenie - oparte np.
na wywiadzie rodzinnym - iz posiadaja one wariant genetyczny, o ktérego wy-
krycie chodzi w teScie, systematyzacje nalezy uzupetni¢ o kategorie programéw
przesiewowych. Zgodnie z definicjg podang przez R. Chadwick w tekscie Genetic
Screening, badania przesiewowe maja na celu ,[u]stalenie powszechnosci wyste-
powania pewnego genu w asymptomatycznej populacji lub grupie populacyjnej,
w sytuacji, gdy nie ma [szczeg6lnych] powodéw by przypuszczaé, ze ktérykol-

7van El, Cornel [2011].
8 Khoury, Jones, Grosse [2006].
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wiek z jej cztonkéw poszukiwany gen posiada”®. O doborze pacjentéw decyduje
zatem wylacznie przynaleznosé do wybranej populacji (grupy populacyjnej).
Autorzy przytoczonych tekstow proponuja przeznaczenie Srodkéw
publicznych na niektére testy diagnostyczne i prognozujace (testy identyfikujace
geny odpowiedzialne za choroby monogenowe), niektére testy predyspozycyjne
(wykrywajace geny zwiekszajace podatnos¢ na popularne choroby wieloczynni-
kowe), niektére programy przesiewowe (programy badarn przesiewowych nowo-
rodkoéw) oraz testy na nosicielstwo. Natychmiast nasuwa sie pytanie, w jaki
spos6b wyselekcjonowac testy, ktérych powszechna dostepnos¢ powinno gwaran-
towaé panstwo; nie mozna przeciez twierdzi¢, ze refundowane powinny by¢
wszystkie testy z wymienionych kategorii dopuszczone do uzytku klinicznego,
bylaby to bowiem powinnoé¢ nierealizowalna, wiec bezprzedmiotowa. Poszuki-
wanie wzglednie sensownego kryterium selekcji proponuje rozpoczaé od zaweze-
nia typologii testow ,aspirujacych” do refundacji; wszystkie przytoczone wtasnie
propozycje mozna przyporzadkowaé do jednej z dwoch grup testow: diagno-
stycznych i prewencyjnych. Przy czym znaczenie, jakie nadaje okresleniu , dia-
gnostyczny”, odbiega nieco od znaczenia, jakie nadaje mu sie¢ w przywotanej wia-
$nie czteropunktowej typologii. Grupa testow diagnostycznych bedzie obejmowac
testy diagnostyczne i prognozujace, badajace obecnos¢ genetycznych wariantow
odpowiedzialnych za tzw. choroby monogenowe; czyli test na obecnos¢ mutacji
genu BRCAI nie bedzie testem diagnostycznym w obecnym rozumieniu, nawet
jesli poddaje sie mu pacjentke, u ktérej juz wystapily objawy choroby nowotwo-
rowej. Z kolei do grupy testow prewencyjnych zostang zaliczone testy predyspo-
zycyjne i na nosicielstwo (zgodnie z nomenklaturg klasycznej czteropunktowej
typologii); najkrocej rzecz ujmujac: wszelkie testy badajace obecnos¢ genetycznych
wariantow, ktére moga wspélwarunkowac¢ wystapienie choréb wieloczynniko-
wych oraz obecnoé¢ anomalii recesywnych. Oczywiscie zdaje sobie sprawe, ze
diagnostyka moze odgrywac role prewencyjna - np. przeciwdziatajac ciezkiemu
przebiegowi choroby czy nawet zapobiegajac wystgpieniu objawéw dzigki odpo-
wiednio szybko wdrozonym terapiom - mnie jednak chodzi o zapobieganie cho-
robom polegajagce albo na ograniczeniu ekspozycji jednostek ze zwiekszong
podatnoscia genetyczna na patogenne czynniki srodowiskowe (dzigki testom pre-
dyspozycyjnym) albo na podejmowaniu $wiadomych decyzji reprodukcyjnych
przez zdrowych nosicieli recesywnych anomalii genetycznych (dzieki testom na

?, The determination of the prevalence of a gene in an asymptomatic population or population
group, where for any given individual there is no reason to believe that he or she has the gene in
question”, Chadwick [1998] s. 445.
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nosicielstwo). Zatem poprzedzona przeprowadzeniem testu aktywnos¢ prewen-
cyjna niekoniecznie bedzie dotyczy¢ stanu jednostki testowanej; jej celem moze
by¢ wplyw na poprawe stanu zdrowia na poziomie ponadindywidualnym (rodzi-
na, spotecznos¢, populacja).

Osobnego rozwazenia wymaga kwestia finansowania programéw przesie-
wowych; powréce do niej pod koniec artykulu. W pierwszej kolejnosci zajme sie

proba ustalenia kryteriow refundacji testéw diagnostycznych i prewencyjnych.

2. Testy diagnostyczne

Zgodnie z przywolanymi juz rekomendacjami Europejskiego Towarzystwa
Genetyki Czlowieka rzady krajow rozwijajacych sie maja specjalny obowigzek
uniezaleznienia dostepnosci testu genetycznego od réznic spoleczno-
ekonomicznych, jesli wykazano jego kliniczng uzytecznos¢ i efektywnos¢ koszto-
walo,

Uzyteczno$¢ kliniczna, to jeden z czterech parametréw stosowanych przy
ocenie wiarygodnosci testu genetycznego - decydujacej o wprowadzeniu go do
uzytku klinicznego - w tzw. modelu ACCE (pozostale trzy to wiarygodnos¢ anali-
tyczna, wiarygodnoé¢ kliniczna oraz ELSI)!l. *Okreélal? ona prawdopodobien-
stwo, z jakim informacje uzyskane dzieki testowi moga doprowadzi¢ do poprawy
stanu zdrowia pacjental. Kontrowersje pojawiaja sie przy probach okreslenia,
ktére doktadnie korzysci bedace nastepstwem testow buduja ich kliniczng uzy-
tecznos¢. Z treSci toczonej na ten temat dyskusji wylaniajg sie trzy stanowiskal4.
(1) Zgodnie z najwezsza i najmocniejsza interpretacja uzytecznosci klinicznej po-
jawia sie ona wtedy i tylko wtedy, gdy istniejg interwencje medyczne wymierzone
niejako wprost - czy to jako dziatania zapobiegawcze, czy lagodzace - w uwarun-
kowane genetycznie choroby. (2) Szerzej rozumiana uzytecznos¢ kliniczna obej-
muje kazde wykorzystanie informacji ptynacych z testu przy podejmowaniu

swiadomych decyzji klinicznych. Istotne sa wiec takze wieksze korzysci, jakie da-

10 van El, Cornel [2011]

11 Skrét utworzony z pierwszych liter nazw wszystkich czterech parametréw: analitical validity,
clinical validity, clinical utility, ethical, legal, and social implications of genetic testing - ELSI (wia-
rygodnos¢ analityczna, wiarygodnos¢ kliniczna, uzytecznosé kliniczna oraz etyczne, prawne i spo-
teczne nastepstwa).

12 Fragment tekstu - 3 160 znakéw bez spacji - oznaczony w sposéb nastepujacy: *...* stanowi
skrécong i nieznacznie zmieniong wersje referatu dyskusji dotyczacej znaczenia ,uzytecznosci
klinicznej”, ktéry zostal zamieszczony w moim artykule Informacyjny aspekt testow genetycznych -
przeglad zagadniern (Dryla [2014]).

13 Burke et al. [2002]; Kroese et al. [2007].

14 Grosse, Kohury [2006].
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na jednostka - dzieki dostepnej wiedzy genetycznej na jej temat - czerpie z inter-
wencji medycznych skierowanych do ogétu pacjentéw czy to ze wzgledéw biolo-
gicznych, czy psychologicznych, czy wreszcie ze wzgledu na mozliwoé¢ dostoso-
wania intensywnosci szeroko stosowanych zabiegéw prewencyjnych do wiedzy
o indywidualnym, uwarunkowanym réwniez genetycznie, poziomie ryzyka'®.
(3) Wreszcie przy najszerszej interpretacji uzytecznos¢ kliniczna obejmuje kazde
wykorzystanie informacji ptynacych z testu uznawane za istotne przez jednostke
lub rodzine. Kliniczna uzytecznos$¢ pojawialaby sie wiec dzieki mozliwoéci two-
rzenia planéw reprodukcyjnych czy ewentualnemu wsparciu psychospotecznemu
nawet przy braku jakichkolwiek efektéw klinicznych.

Uzytecznos¢ kliniczng mozna zatem interpretowac na trzy rézne sposoby,
za$ najbardziej watpliwa jest interpretacja trzecia. Latwo to zauwazy¢ wskazujac
na ostatni sposréd tworzacych model ACCE parametréw - ELSI. Na ELSI skladaja
sie liczne ,, pozamedyczne” okolicznoéci niezbedne do oceny testu, m.in. jego do-
stepnos¢, kosztochtonnosél®, a takze wszelkiego rodzaju psychologiczne (plany
zyciowe, samoocena, styl zycia) i spoteczne (ewentualny ostracyzm czy dyskry-
minacja, kwestie prywatnosci i poufnosci w przypadku zobowigzarh wobec rodzi-
ny itp.) nastepstwa informacji genetycznych. Ostatnia, najszersza interpretacja
uzytecznosci klinicznej praktycznie wchiania ELSI; ELSI staje sie rownorzednym
elementem tego kompleksu cech, ktére decyduja o przypisaniu danemu testowi
waloru klinicznej uzytecznosci; co wiecej, obecnoé¢ elementu ELSI - przy jedno-
czesnej nieobecno$ci nastepstw klinicznych - stanowi warunek wystarczajacy, by
test uzna¢ za klinicznie uzyteczny. W powyzszym kontekscie zasadny wydaje sie
postulat ograniczenia rozwazan do dwoéch pozostatych interpretacjil’, ktére decy-
dujace znaczenie w procesie identyfikowania uzytecznosci klinicznej przypisuja
mozliwym nastepstwom klinicznym informacji uzyskanych dzieki przeprowa-
dzanym testom: interpretacja najwezsza uwzglednia wylacznie dostepnos¢ inter-
wencji wymierzonych bezposrednio w zdiagnozowana lub prognozowana choro-
be, szersza uwzglednia natomiast takze korzysci posrednie zwigzane z wiekszym
pozytkiem, jaki z interwencji medycznych skierowanych do ogétu pacjentéw mo-
ga odnies¢ osoby dysponujace wiedza uzyskana dzieki testom genetycznym.*

Nalezy powréci¢ do pytania o zasady wyboru testow diagnostycznych
- w zakre$lonym powyzej znaczeniu - ktérych powszechna dostepno$¢ powinna

by¢ gwarantowana przez parnstwo, a zatem niezalezna od réznic ekonomicznych.

15 Scheuner, Rotter [2006].
16 Burke et al. [2002].
17 Grosse, Kohury [2006]1 Burke et al. [2002].
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Wiadomo juz, ze pierwsza cecha zwiekszajacq prawdopodobieristwo obowigzku
finansowania testu z pieniedzy publicznych jest jego uzytecznoéc¢ kliniczna; w kra-
jach rozwijajacych sie priorytetem powinna by¢ diagnostyka ukierunkowana na
anomalie genetyczne o wysokiej penetracji odpowiedzialne za choroby monoge-
nowe, dla ktérych istniejg skuteczne srodki redukujace ich ucigzliwoé¢ lub powo-
dowang przez nie Smiertelnos¢1s.

Pozornie prowadzi to do wniosku, ze przeprowadzanie wszystkich testow
rekomendowanych do uzycia klinicznego (czyli charakteryzujacych sie uzytecz-
noécig kliniczng) powinno by¢ finansowane ze $rodkéw publicznych, poniewaz
nalezy finansowac¢ wszystkie testy charakteryzujace sie uzytecznoscig kliniczna.
Pozornie, poniewaz - o czym byla mowa powyzej - uzytecznosé¢ kliniczng mozna
interpretowac na trzy rézne sposoby, przy czym dokladniejszy namyst doprowa-
dzit do wykluczenia interpretacji najszerszej. Pozostaja zatem dwa rozumienia
interesujacej nas kategorii: (1) uzytecznoscia kliniczng charakteryzuja sie testy,
ktérych pozytywne wyniki umozliwiaja podjecie skutecznych dziatani prewencyj-
nych (w tradycyjnym rozumieniu tego stowa) lub tagodzacych przebieg uwarun-
kowanej genetycznie choroby; (2) uzytecznoscia kliniczng charakteryzuja sie
rowniez testy dostarczajace informacji, ktére moga znalez¢é zastosowanie przy po-
dejmowaniu $wiadomych decyzji klinicznych, niezaleznie od tego, czy istnieja
interwencje wymierzone , wprost” w uwarunkowana genetycznie chorobe. O ile
w przypadku decyzji o wprowadzeniu testow do praktyki klinicznej mozna kie-
rowac sie szerzej rozumiang uzytecznoscia kliniczng, o tyle w przypadku decyzji
dotyczacych publicznego finansowania testu nalezy ja rozumie¢ wasko. A zatem
jedynie dostepnoé¢ dzialan prewencyjnych lub tagodzacych, wymierzonych
wprost w uwarunkowana genetycznie chorobe monogenowsa, zwiekszalaby
prawdopodobienstwo obowiazku refundacji kosztéw.

Drugim z wymienianych czynnikéw, ktérych obecno$¢ uprawdopodabnia
obowiazek objecia pewnych testow refundacjg jest ich efektywnos¢ kosztowal?,
cho¢ nalezaloby tu raczej méwié o efektywnosci kosztowej calego procesu, w kto-
rym sam test pelni jedynie role inicjujaca. Klade tu nacisk na stowo ,uprawdopo-
dabnia”; jak zauwazaja autorzy przywolywanego juz Review of Ethical Issues in
Medical Genetics. Report of Consultants to WHO?, etektywnos¢ kosztowa nie po-
winna definitywnie okreéla¢ granic serwisu genetycznego, nalezy bra¢ pod uwage

takze inne, niemonetarne korzysci i obcigzenia (np. emocjonalne). Warto poza tym

18 van El, Cornel [2011].
1 Ibidem.

20 Wertz, Fletcher, Berg [2003].
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zauwazy¢, ze uznanie efektywnosci kosztowej za konieczny warunek refundacji
testow diagnostycznych stanowiloby doéc¢ jednoznaczna deklaracje dotyczaca zo-
bowigzan panistwa wobec 0s6b cierpiacych na tzw. choroby rzadkie; ich terapia
z reguly nie spelnia kryterium efektywnosci kosztowej, z czego nie wynika, ze
nigdy nie powinna by¢ refundowana. Dlatego brak ewidentnej efektywnosci kosz-
towej nie powinien wyklucza¢ mozliwosci publicznego finansowania testu. Nato-
miast tam, gdzie efektywnos¢ kosztowa oraz wasko interpretowana uzytecznosé
kliniczna testu zostaly dowiedzione, pojawia sie specjalny obowigzek unikania
réznicowania jego dostepnosci ze wzgledu na zasobnoé¢ portfela potencjalnych

pacjentow?l.

3. Dobér pacjentow

Skoro istnieje wzgledna jasnos¢ co do tego, ktdre testy diagnostyczne po-
winny by¢ refundowane, pozostato jedynie odpowiedzie¢ na pytanie, komu nalezy
je refundowag; trudno przeciez twierdzi¢, iz powinny to by¢ ustugi dostepne ,na
zadanie”. Odpowiedz na to pytanie jest stosunkowo oczywista i dotyczy nie tylko
testow diagnostycznych, ale wszelkich testéw niezwigzanych z programami prze-
siewowymi. Podstawa selekcji powinna by¢ ocena ryzyka sporzadzona dzieki
wywiadowi rodzinnemu, czy tez raczej analizie ,rodzinnej historii chorobowej”
uwzgledniajacej: (a) liczbe cztonkéw rodziny dotknietych choroba, (b) stopieni po-
krewienstwa chorych, (c) wiek, w jakim choroba sie¢ u nich ujawnita. M.]. Khoury
w artykule Genetics and genomics in practice: The continuum from genetic disease to
genetic information in health and disease?? twierdzi, iz analiza ryzyka przeprowadzo-
na w oparciu o wymienione grupy danych pozwala podzieli¢ populacje na trzy
grupy:

- do pierwszej beda naleze¢ jednostki, u ktérych ryzyko zachorowania nie

przekracza ryzyka, jakiemu podlega przecietny przedstawiciel danej popu-

lacji,

- do drugiej zalicza si¢ osoby posiadajace jednego krewnego pierwszego

stopnia, u ktérego choroba ujawnila si¢ w p6Znym wieku,

- do trzeciej (grupa wysokiego ryzyka) naleza osoby posiadajace przy-

najmniej dwoch krewnych pierwszego stopnia, u ktérych choroba ujawnita

sie¢ w dowolnym wieku lub przynajmniej jednego krewnego pierwszego
stopnia, u ktérego choroba ujawnita sie¢ wczeénie.

21 yan El, Cornel [2011].
22 Khoury [2003].
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Czlonkom grupy pierwszej nalezy prezentowac standardowe rekomendacje zapo-
biegawcze; rekomendacje zapobiegawcze dla czlonkéw grupy drugiej powinny
zostac spersonalizowane; natomiast w przypadku cztonkéw ostatniej grupy sper-
sonalizowane rekomendacje powinny obejmowaé przeprowadzenie testow dia-
gnostycznych.

Reasumujac: jesli chodzi o publiczne finansowanie testoéw diagnostycznych
(przypominam, ze zgodnie z przyjeta konwencja chodzi o testy na obecnos¢ wa-
riantow genetycznych odpowiedzialnych za choroby monogenowe zaréwno
wczeénie- jak i péZzno ujawniajace sie), to (1) o ile charakteryzuja sie one $cisle ro-
zumiang uzytecznoscia kliniczng, (2) nalezy je zapewni¢ osobom przypisanym -
na podstawie wywiadu rodzinnego - do grupy wysokiego ryzyka. Efektywnos¢
kosztowa takiej procedury nie moze by¢ traktowana jako warunek konieczny
refundacji, cho¢ moze mie¢ znaczenie, jesli ze wzgledu na iloé¢ srodkéw finanso-
wych rzeczywiscie nie mozna zrefundowac ich we wszystkich sytuacjach miesz-

czacych sie w powyzszym dwupunktowym opisie.

4. Testy prewencyjne

Potencjal informacyjny testow genetycznych zazwyczaj wzrasta, jesli taczy
sie je z wywiadem rodzinnym; efektywnos¢ procedury - terapeutycznej, prewen-
cyjnej - ktorej elementem sg testy genetyczne, rowniez wzrasta, jesli zostang one
skierowane do odpowiednio wyselekcjonowanej grupy pacjentéw?23. Dlatego przy-
toczone wtasnie wskazoéwki dotyczace doboru pacjentéw zapewne znajda zasto-
sowanie nie tylko w odniesieniu do testow diagnostycznych, ale takze prewencyj-
nych. Nie jest natomiast jasne, czy kryteria pozwalajace zakwalifikowa¢ do
publicznego finansowania wybrane testy diagnostyczne, pozostana w mocy
w przypadku testow prewencyjnych. Przypomne, ze dyskusja nad réwnym do-
stepem do testow diagnostycznych wylonita dwa kryteria identyfikowania testéw
zastugujacych na finansowanie ze Zrdédet publicznych: uzytecznoé¢ kliniczng
i efektywnos$¢ kosztowa. Juz na pierwszy rzut oka wida¢, iz w przypadku testow
prewencyjnych rola kryterium uzytecznosci klinicznej musi zosta¢ ograniczona.
Pozostaje ona co prawda jednym z kryteriéw dopuszczenia testow do uzytku kli-
nicznego, nie bedzie jednak pomocna przy selekcji testow wymagajacych publicz-
nego finansowania. Uzyteczno$¢ kliniczna zwigzana z testami prewencyjnymi
bedzie bowiem oznacza¢ zazwyczaj szanse na wieksze korzysci, jakie dana jed-
nostka - dzieki dostepnej wiedzy genetycznej na jej temat - moze czerpac z inter-
wencji medycznych skierowanych do ogétu pacjentéw ze wzgledu na mozliwosc¢

23 Ensenauer, Michels, Reinke [2005].
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dostosowania intensywnoséci szeroko stosowanych zabiegéw prewencyjnych do
wiedzy o indywidualnym, uwarunkowanym réwniez genetycznie, poziomie ry-
zyka?. O rownym dostepie do testow diagnostycznych miata natomiast decydo-
wac wasko rozumiana uzytecznos¢ kliniczna, ktéra - na obecnym etapie rozwoju
medycyny - trudno przypisac testom prewencyjnym.

Chociaz kwestia przydatnosci uzytecznosci klinicznej w rozwazaniach nad
refundacja testow prewencyjnych zostala wtasciwie rozstrzygnieta, warto zauwa-
zy¢, ze para kryteriow uzytecznos¢ kliniczna/ efektywnos¢ kosztowa wskazuje na
dwie mozliwe plaszczyzny oceny szeroko rozumianej przydatnosci testow. Uzy-
tecznos¢ kliniczna - zwlaszcza najsciSlej interpretowana, a o taka interpretacje
przeciez chodzitlo w przypadku testéw diagnostycznych - symbolizuje zyski po
stronie poddawanej testowi jednostki. To pacjent moze odnieé¢ korzysc¢ kliniczna,
to jego stan zdrowia moze ulec poprawie itp. Mozna naturalnie wskaza¢ takze
ewentualne zyski na plaszczyznie ponadindywidualnej - np. swiadome decyzje
reprodukcyjne, udzial w opracowaniu ,rodzinnej historii chorobowej” - niemniej
sa to zyski wtdérne, nie maja bowiem znaczenia dla (nie)obecnosci uzytecznosci
klinicznej. Mamy tu wiec do czynienia z korzyscig realizowana na plaszczyznie
jednostkowej. Nalezy wyraznie zaznaczy¢, ze nie chodzi tu o zaspokajanie subiek-
tywnych preferencji poszczegolnych jednostek; mechanizm doboru pacjentéw,
ktérym nalezy zapewnié¢ dostep do testow genetycznych, gwarantuje zwigzek po-
dejmowanych dziatan z realizacjg rzeczywistych potrzeb zdrowotnych. Natomiast
efektywnos¢ kosztowa odzwierciedla rachunek zyskéw i strat prowadzony
na plaszczyznie spolecznej: chodzi o wlasciwa, zadowalajaca lub najbardziej za-
dowalajgca relacje korzysci zdrowotnych - w skali spotecznej - do poniesionych
nakladéw finansowych. O ile w przypadku testéw diagnostycznych znaczenie
perspektywy spolecznej, czy tez populacyjnej, jest w zasadzie marginalne (vide
rekomendacje Europejskiego Stowarzyszenia Genetyki Czlowieka?), o tyle zdecy-
dowanie wzrasta ono w kontekscie testow prewencyjnych. Publiczne zasoby fi-
nansowe s3 lokowane w programach prewencyjnych przynoszacych mozliwie
duza korzyé¢ populacyjna, ktore maja zazwyczaj bardzo ograniczone znaczenie
z punktu widzenia dobra poszczegolnych jednostek (paradoks prewencji)2°.

Poniewaz czynniki ryzyka istotne z populacyjnego punktu widzenia r6znia
si¢ od czynnikéw ryzyka istotnych w indywidualnych przypadkach, nawet bar-
dzo powazny skladnik indywidualnego ryzyka nie musi by¢ priorytetem z punk-

2 Scheuner, Rotter [2006].
2 van El, Cornel [2011].
26 Rose [2007]; Grosse, Kohury [2006].

10



Olga Dryla - Finansowanie testow genetycznych ze zZrodet publicznych

tu widzenia finansowanych przez panistwo programéw prewencyjnych. Gwaran-
towany dostep do testow prewencyjnych nie bedzie wart nakladow ze srodkéw
publicznych, jesli poszukiwany wariant genetyczny wystepuje rzadko lub rzadko
- w stosunku do ogélnej liczby zachorowan - wspélwarunkuje wystapienie cho-
roby wieloczynnikowej, badz tez brak efektywnej kosztowo procedury, ktora
mozna by wdrozy¢ w razie uzyskania pozytywnego wyniku testu. Dobrym przy-
kladem testu genetycznego mogacego przynieé¢ korzysci na pltaszczyznie jednost-
kowej, ale juz niekoniecznie populacyjnej jest test na obecno$¢ mutacji genu
BRCAI: nawet jesli udaloby sie zapobiec rakowi piersi u wszystkich kobiet z ta
mutacjg, rak piersi pozostanie réwnie powaznym problemem populacyjnym, po-
niewaz wiekszo$¢ zachorowarn nie ma zwigzku z dajacymi sie zidentyfikowac
predyspozycjami genetycznymi (w kazdym razie zgodnie z obecnym stanem wie-
dzy)?.

4.1. TESTY PREDYSPOZYCYJNE

Autorzy przywolanego juz tekstu Quantifying the health benefits of genetic
tests: The importance of a population perspective?® dostrzegaja koniecznosé rozwiniecia
programow testow skoncentrowanych na przysztej podatnosci na choroby. Miaty-
by one potwierdza¢ lub wykluczaé obecnosé¢ kilku genetycznych polimorfizmoéw,
ktére moga mie¢ znaczenie dla biologicznego rozwoju choroby lub metabolizo-
wana pewnych srodkéw farmakologicznych. Zasadnicze znaczenie ma oczywiscie
sposob selekgji testow, ktére moglyby zosta¢ wiaczone do takich programoéw.
W odréznieniu od catkiem konkretnych ustalert dotyczacych publicznego finan-
sowania testow diagnostycznych, dyskusja na temat testow prewencyjnych
przebiega na wyzszym poziomie ogdélnosci i dotyczy raczej analiz, ktérych prze-
prowadzenie mialoby umozliwi¢ wylonienie testow predyspozycyjnych zastugu-
jacych na refundacje (jesli chodzi o testy na nosicielstwo, to wzmiance w Review of
Ethical Issues in Medical Genetics. Report of Consultants to WHO? nie towarzyszy
zadna dyskusja). R6znica ta wynika zapewne stad, iz refundacja testéw predyspo-
zycyjnych jest traktowana - zapewne stusznie - jako swego rodzaju luksus, na
ktory sta¢ wylacznie kraje najbogatsze® i to dopiero wtedy, gdy z powodzeniem
uporano si¢ z problemem dostepnosci testow diagnostycznych.

Schemat postepowania, ktory nalezy stosowaé przy projektowaniu pro-

gramow prewencyjnych mozna zrekonstruowaé w oparciu o teksty autorstwa

27 Burris, Gostin [2007].

28 Khoury, Jones, Grosse [2006].
2 Wertz, Fletcher, Berg [2003].
30 yvan El, Cornel [2011].
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M.]J. Khoury’ego i zmiennego grona jego wspotpracownikéw3l. Etap wstepny

wymaga przeprowadzenia trzech typéw analiz:

(1) znaczenia czynnika genetycznego oraz interakcji miedzy czynnikiem
genetycznym a srodowiskiem dla zdrowia publicznego,

(2) ekonomicznych, spotecznych, etycznych i psychologicznych nastepstw
testow wobec informacyjnych i komunikacyjnych potrzeb spotecznosci,

(3) czynnikéw, ktére wplywaja na zapewnienie i wykorzystanie odpowied-

niej jakosci testow i ustug genetycznych32.

Przy zalozeniu, ze istnieje odpowiednia infrastruktura gwarantujaca wysoka ja-
kos¢ i wlasciwe wykorzystanie testow (ad 3) oraz wiarygodne dane $wiadczace
o tym, iz projektowany program wpisuje sie w informacyjne potrzeby populacji
(ad 2), nalezy ustali¢, w jaki sposéb wykrywanie czynnika genetycznego wspoél-
warunkujacego wystapienie choroby wplynie na zdrowie populacji. Informacje
uzyskiwane dzieki testom moga by¢ wykorzystywane w dziataniach prewencyj-

nych:

(a) pierwszego stopnia, obejmujacych wykorzystywanie genetycznych pro-
fili ryzyka do manipulowania czynnikami srodowiskowymi,

(b) drugiego stopnia, obejmujacych przeprowadzanie regularnych badan
profilaktycznych umozliwiajacych wczesne zdiagnozowanie niektoérych
choréb wieloczynnikowych,

(c) trzeciego stopnia, obejmujacych wykorzystanie testéw farmakogene-
tycznych w celu dobrania wlasciwego leczenia farmakologicznego lub usta-

lenia wtasciwych dawek lekéw.

Na poziomie populacyjnym korzysci zdrowotne ptynace z wymienionych inter-
wencji powinny by¢ okreslane w odniesieniu do danych na temat redukcji ryzyka
zachorowania badZ zgonu uzyskanej dzieki ich wdrozeniu, w stosunku do reduk-
qji ryzyka uzyskanej dzieki wdrozeniu interwencji ogdlnych, genetycznie niespro-
filowanych. Wartoé¢, o ktéra chodzi, to réznica pomiedzy poziomem ryzyka
stanowigcym efekt interwencji ogélnych, a poziomem ryzyka stanowigcym efekt
interwencji dostosowanych do wynikéw testow. Nalezy oczywiScie pamietaé, iz
elementem niezbywalnym bedzie tu analiza kosztéw, jakie nalezatoby zaangazo-
wad, aby wartoé¢ ta byla wartoscia dodatnig. Krétko rzecz ujmujac, spoteczng
przydatnos¢ testow prewencyjnych - w sprzyjajacych ekonomicznie warunkach

31 Por. zwlaszcza: Khoury et al. [2002] oraz Khoury, Jones, Grosse [2006].
32 Khoury et al. [2002].
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uprawdopodabniajacych mozliwoé¢ ich finansowania ze Zrédel publicznych
- nalezy ustala¢ w oparciu o (1) informacje na temat ucigzliwoéci zdrowotnych,
ktérym zapobiezono (jednostka: QALY) oraz (2) danych na temat efektywnosci
kosztowej wdrozonych procedur (jednostka: koszt 1. QUALY)3.

4.2. TESTY NA NOSICIELSTWO

Dyskusje nad mozliwoscia publicznego finansowania wybranych testéw
predyspozycyjnych zatrzymuja sie na etapie wskazania danych, ktérych analiza
mialaby stanowi¢ punkt wyjscia dla dalszych rozwazan spolecznej przydatnosci
poszczegdlnych testow tego typu. Jeéli chodzi o testy na nosicielstwo - zakwalifi-
kowane przeze mnie jako odmiana testow prewencyjnych - brak nawet tak ogdl-
nych wskazoéwek. Warto przypomnie¢, ze podstawowym celem przeprowadzania
testow na nosicielstwo jest mozliwos¢ podejmowania §wiadomych decyzji repro-
dukcyjnych; w szczegolnosci: decyzji o (nie)posiadaniu biologicznego potomstwa,
doborze odpowiedniego pod wzgledem genetycznym partnera, wykorzystaniu
technik wspomagajacych reprodukcje (w przypadku IVF obejmujacych selekcje
preimplantacyjng), przeprowadzaniu prenatalnych testéw diagnostycznych daja-
cych mozliwoé¢ usuwania pltodéw bedacych chorymi homozygotami. Jak juz
wspominalam, postulat zagwarantowania réwnego dostepu do tego typu proce-
dur zawarty w Review of Ethical Issues in Medical Genetics. Report of Consultants to
WHO?3 nie zostal poparty praktycznie zadnymi argumentami. Autorzy przegladu
wspominaja co prawda o obowiazku respektowania zasady wolnego wyboru np.
w kwestii (nie)posiadania obcigzonego genetycznie potomstwa, trudno to jednak
uznac za argument rozstrzygajacy, zwlaszcza kiedy pytamy o mozliwoé¢ przezna-
czania §rodkéw publicznych na tego typu testy. Nie negujac prawa do swobody
reprodukcyjnej, nalezy zauwazy¢, ze jakiekolwiek decyzje dotyczace ich refunda-
ji - w tym préby zastosowania procedur rekomendowanych w przypadku testow
predyspozycyjnych - musialyby zosta¢ poprzedzone rozstrzygnieciem kilku za-
sadniczych watpliwosci. Poniewaz ich systematyczna analiza wymagataby osob-
nego artykutu (by¢ moze nie jednego), ogranicze sie do wyliczenia tych najbar-

dziej oczywistych:

- czy istnieja granice autonomii reprodukcyjnej?

- czy zapobieganie urodzeniom 0s6b (potencjalnie) chorych/uposledzonych,
wzglednie bardziej podatnych na choroby/uposledzenia miesci sie w ak-
ceptowalnym zakresie dziatani prewencyjnych?

33 Khoury, Jones, Grosse [2006].
34 Wertz, Fletcher, Berg [2003].
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- czy wladciwe bedzie szacowanie spodziewanej redukcji ryzyka w odnie-

sieniu do liczby przeprowadzonych aborc;ji?

Zaznaczam, iz nie podwazam tu zasadnosci wprowadzania testow na nosiciel-
stwo do uzytku klinicznego; twierdze jedynie, ze prezentacja odpowiednio uar-
gumentowanego stanowiska dotyczacego ich ewentualnej refundacji wymaga
osobnej, obszernej analizy. W tym miejscu mozna jedynie stwierdzi¢, iz w tych
systemach publicznej opieki zdrowotnej, w ktérych zaklada sie refundacje za-
plodnienia pozaustrojowego, testy na nosicielstwo - traktowane jako etap przygo-

towawczy IVF - réwniez powinny by¢ refundowane.

5. Programy przesiewowe

Zgodnie ze sformulowana przez R. Chadwick definicja badania przesie-
wowe maja na celu ,[u]stalenie powszechnosci wystepowania pewnego genu
w asymptomatycznej populacji lub grupie populacyjnej, w sytuacji, gdy nie ma
[szczegblnych] powodéw by przypuszczaé, ze ktérykolwiek z jej cztonkow
poszukiwany gen posiada”3>. Jest rzeczg oczywistg, iz koszt udziatlu w tego typu
badaniach nie moze obcigza¢ uczestnikéw, musi by¢ ponoszony przez , projekto-
dawcoéw”. W niejednokrotnie przywolywanym tekscie Review of Ethical Issues in
Medical Genetics. Report of Consultants to WHQO?3¢ zaleca si¢ wdrazanie programow
badan przesiewowych obejmujacych poddawanie noworodkéw obligatoryjnym
testom diagnozujacym choroby uleczalne. Szczegétowe rekomendacje WHO mo-
wig o obowigzku wprowadzania tego typu badann w nastepujacych okoliczno-

$ciach:

1. Choroba stanowi powazny problem zdrowotny dla jednostki, rodziny i spote-
czenstwa.

2. Znany jest naturalny przebieg choroby.

3. W poczatkowym przebiegu choroby wystepuje okres bezobjawowy.

4. Dostepny jest odpowiedni, powszechnie akceptowany test przesiewowy.

5. Dostepne sa testy umozliwiajace weryfikacje rozpoznania oraz zasady postepo-
wania z chorymi.

6. Opracowane sa odpowiednie zasady postepowania leczniczego, pozytywnie

modyfikujacego naturalny przebieg choroby’.

35 Chadwick [1998] s. 445.
36 Wertz, Fletcher, Berg [2003].
37 MZ-DPZ [2009] s. 6.
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Innymi stowy, programy badani przesiewowych noworodkéw sa uzasadnione,
jesli uwarunkowana genetycznie choroba jest stosunkowo rozpowszechniona,
trudno ja zdiagnozowac¢ w oparciu o objawy, istnieje skuteczna terapia zapobiega-
jaca wystapieniu objaw6éw klinicznych, a jej powodzenie zalezy od niemal
natychmiastowego wdrozenia3. Tak sformulowane rekomendacje nie tylko wska-
zujq kryteria doboru tekstow, ktére moga zosta¢ wlaczone do programéw przesie-
wowych, ale calkiem konkretnie okredlaja rowniez charakter owych testow.
Niejednokrotnie programy przesiewowe utozsamia si¢ z programami prewencyj-
nymi, co w zasadzie jest stwierdzeniem prawdziwym, cho¢ nie dos¢ precyzyjnym,
poniewaz nie zawiera informacji o charakterze przeprowadzanych testoéw. Nazwa
,badanie przesiewowe” okresla wylacznie mechanizm doboru pacjentéw (przyna-
lezno$¢ populacyjna); programy przesiewowe moga dotyczyé zaréwno testow
diagnostycznych, jak i prewencyjnych. Rekomendacje WHO wskazuja jedno-
znacznie na obowigzek wdrazania programéw przesiewowych obejmujacych wy-
brane testy diagnostyczne. Pierwszym kryterium wyboru jest Sciéle rozumiana
uzyteczno$¢ kliniczna; jednak w odréznieniu od pozostatych testéw diagnostycz-
nych, uzytecznos¢ kliniczna testow przeprowadzanych w ramach badan przesie-
wowych zostala opatrzona dwoma zastrzezeniami: po pierwsze, skutecznosé
terapii zalezy od niemal natychmiastowego jej wdrozenia, obecnosci genu choro-
bowego nie mozna wiarygodnie ustali¢ na podstawie objawéw klinicznych,
a bledne objecie zabiegami noworodkéw nieposiadajacych genu chorobowego ma
dewastujacy wplyw na ich zdrowie. Po drugie za$, choroba stanowi , powazny
problem zdrowotny dla jednostki, rodziny i spofeczeristwa”; programy testow prze-
siewowych powinny zatem dotyczy¢ choréb genetycznych stanowigcych problem
w wymiarze spolecznym. Uzytecznos¢ kliniczna testow diagnostycznych identy-
fikujacych rzadkie choroby genetyczne nie bedzie wiec stanowi¢ wystarczajacej
racji przemawiajacej za wigczeniem owych testéw do programéw przesiewowych
(nawet, jesli skutecznos¢ terapii zalezy od niemal natychmiastowego jej wdroze-
nia), choroby rzadkie nie stanowia bowiem problemu zdrowotnego na poziomie
spolecznym (mam tu na mysli oczywiscie poszczegélne jednostki chorobowe,
a nie kwestie , finansowania terapii chor6éb rzadkich”, ktéra niewatpliwie jest pro-
blemem spotecznym).

Zastrzezenie dotyczace spolecznego wymiaru problemu zdrowotnego
zwigzanego z konkretng chorobg genetyczng pozwala na ptynne przejscie do dru-
giego kryterium wyboru programoéw przesiewowych - efektywnosci kosztowe;.
Pojawiata sie ona juz w przypadku dyskusji nad refundacja testow diagnostycz-

38 Za: MZ-DPZ [2009] s. 6; por. réwniez: Burke et al. [2002]; Burris, Gostin [2007].
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nych, jednak z zastrzezeniem, iz jej (nie)obecnos$¢ nie moze definitywnie wyzna-
cza¢ zakresu refundacji. W przypadku testéw diagnostycznych przeprowadza-
nych w ramach programoéw przesiewowych, jej status nie tylko zréwnuje sie ze
statusem uzytecznosci klinicznej, jej (nie)obecnos¢ staje sie bowiem de facto racja
rozstrzygajaca, jesli chodzi o (nie)finansowanie poszczegélnych badan przesie-
wowych¥. Znaczenie przypisywane efektywnosci kosztowej przy projektowaniu
badan przesiewowych doskonale wida¢ w opracowanym przez Ministerstwo
Zdrowia - Departament Polityki Zdrowotnej dokumencie Program badan przesie-
wowych noworodkéw w Polsce na lata 2009-2014%0, gdzie wéréd (trzech) celéw ogol-
nych prowadzenia tego typu badat wymienia sie ,[o]bnizenie kosztow leczenia
i opieki nad dzie¢mi z chorobami wrodzonymi”4l. W Polsce 100% noworodkow
jest objetych badaniami przesiewowymi na obecnoé¢ genéw odpowiedzialnych za
fenyloketonurie oraz wrodzona niedoczynnosé¢ tarczycy. Autorzy dokumentu

formutuja nastepujaca opinie na temat ich powodzenia:

Efekt spoteczny i korzys¢ ekonomiczna przeprowadzonych badan jest niekwestio-
nowana. Koszt wykrycia jednego dziecka chorego w badaniu przesiewowym od-
powiada kosztom utrzymania osoby z niepelnosprawnoscia intelektualna w za-

ktadzie opieki przez okres 2-3 lat42.

Reasumujac: patrzac realistycznie, z publicznych funduszy moga by¢ finansowane
wylacznie badania przesiewowe noworodkéw obejmujace testy diagnostyczne.
Sposréd testow diagnostycznych do programéw przesiewowych powinny zostacd
zakwalifikowane te, ktore charakteryzuja sie Sciéle rozumiana uzytecznoscia kli-
niczng opatrzong dwoma zastrzezeniami (warunek natychmiastowego wdrozenia
terapii oraz warunek ,spolecznego problemu zdrowotnego”), o ile przeprowa-
dzanie owych testéw ,w trybie przesiewowym” rzeczywiscie obnizy koszty tera-
pii i opieki nad osobami z chorobami monogenowymi.

Na zakoriczenie chcialam zaznaczy¢, iz ustalenia dotyczace finansowania
testow diagnostycznych (czy to w ramach indywidualnych rekomendagji, czy tez
w ramach projektéow przesiewowych) ze sSrodkéw publicznych nie dotycza badan
prenatalnych. Powo6d jest dos¢ oczywisty: w przypadku testéw diagnostycznych
szczegoOlng role odgrywa uzyteczno$¢ kliniczna, a wlasciwie jedyng interwencja,

jaka mozna podja¢ wobec pozytywnego wyniku testu prenatalnego jest aborcja.

39 Ibidem.

40 MZ-DPZ [2009].
41 Tbidem, s. 8.

42 Tbidem, s. 2.
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Relacja aborcji do uzytecznosci klinicznej to kolejna kwestia ,,do rozwazenia”, kto-
ra nalezy dotaczy¢ do zagadniert wymienionych w czesci poswieconej badaniom
na nosicielstwo. Niepelng odpowiedz na pytanie, czy nalezy refundowac¢ wybrane
diagnostyczne testy prenatalne mozna sformulowa¢ w odniesieniu do konkret-
nych regulacji prawnych: skoro prawo zezwala na usuniecie ptodu, jesli , badania
prenatalne lub inne przestanki medyczne wskazuja na duze prawdopodobieristwo
ciezkiego i nieodwracalnego uposledzenia ptodu albo nieuleczalnej choroby za-
grazajacej jego zyciu”43, refundowane powinny by¢ testy diagnozujace anomalie
genetyczne wywolujace ,ciezkie i nieodwracalne uposledzenie ptodu” lub nieule-
czalne choroby zagrazajace jego zyciu (oczywiscie nalezaloby wczesniej zdefinio-
wac zjawisko ciezkiego uposledzenia oraz choroby zagrazajacej zyciu). To, czy
testy te powinny stanowic¢ element programéw przesiewowych jest kwestig dalsza

i bardziej kontrowersyjna*4.

6. Wnioski

W paragrafie pierwszym, zaproponowalam ograniczenie systematyzacji te-
stow aspirujacych do refundacji, do dwéch grup: diagnostycznych i prewencyj-
nych. Rozwazania dotyczace testow diagnostycznych, doprowadzity do wniosku,
iz kryteriami decydujacymi o ich refundacji sa wasko interpretowana uzytecznosé

kliniczna oraz efektywnos¢ kosztowa, ktérej znaczenie okazato sie w tym przy-

4 Ustawa o planowaniu rodziny, ochronie ptodu ludzkiego i warunkach dopuszczalnosci przery-
wania cigzy.

# Por np. Clarke [1998]. Nie widzac mozliwosci rzetelnego przeanalizowania tego zagadnienia
w biezacym tekscie, chcialam jedynie na marginesie zwréci¢ uwage, iz w dokumencie Program
badan przesiewowych noworodkéw w Polsce na lata 2009-2014 Departament Polityki Zdrowotnej Mini-
sterstwa Zdrowia blednie przyznaje sie do finansowania prenatalnych badan przesiewowych:

Przesiewowe badania prenatalne
Diagnostyka prenatalna mukowiscydozy dotyczy rodzin, w ktérych choroba ta wystapita.
Badanie polega na oznaczaniu dwu mutacji CFTR w komérkach ptodu (amniocenteza) lub
kosméwki (biopsja) albo na poréwnawczej analizie DNA komorek ptodu i chorego cztonka
rodziny. Badanie przeprowadza sie:
* U rodzicéw, ktérzy majg juz dziecko chore na CF
* Jezeli podczas rutynowego badania ultrasonograficznego u ptodu stwierdzono
hiperechogenicznos¢ jelita i wysunieto podejrzenie niedroznosci smétkowe;.
* Jezeli u obojga rodzicéw wykryto nosicielstwo mutacji CFTR.
Latwo zauwazy¢, ze opisane powyzej testy niewatpliwie sg testami diagnostycznymi, natomiast na
pewno nie sa elementem badan przesiewowych; kryterium doboru testowanych ptodéw nie jest

przynalezno$¢ populacyjna (matek), ale rezultaty wywiadu rodzinnego i analizy rodzinne historii
chorobowej (por. MZ-DPZ [2009] s. 87).

17



Olga Dryla - Finansowanie testow genetycznych ze zZrodet publicznych

padku dos¢ ograniczone (brak ewidentnej efektywnosci kosztowej nie powinien
wykluczaé¢ mozliwosci publicznego finansowania testu). Nalezy pamieta¢, iz usta-
lenia te dotycza wylacznie testow diagnostycznych przeprowadzanych w ramach
zindywidualizowanych rekomendacji skierowanych do pacjentéw wyselekcjono-
wanych na podstawie wywiadu rodzinnego i analizy rodzinnej historii chorobo-
wej. W przypadku testow diagnostycznych stanowiacych element programow
badan przesiewowych efektywnos¢ kosztowa staje sie przynajmniej réwnorzed-
nym kryterium decydujacym o zasadnosci ich wdrazania, a cile rozumiana uzy-
tecznos¢ kliniczna testu zostaje obudowana dodatkowymi zastrzezeniami (ko-
nieczno$¢ natychmiastowego wdrozenia terapii i spoleczny wymiar obcigzen
zwigzanych z choroba genetyczng). Ustalenia dotyczace zasad refundacji testow
prewencyjnych nie byly tak konkretne; jesli chodzi o testy na nosicielstwo, to
wszelkie proby ustalenia zasad ich refundacji musialyby zosta¢ poprzedzone od-
rebng analiza rozstrzygajaca kilka zasadniczych, wskazanych w tekscie, watpli-
wosci etycznych. Natomiast w przypadku testow predyspozycyjnych udalo sie nie
tyle wytoni¢ kryteria refundacji, co raczej wskaza¢ na analizy, ktérych przepro-
wadzenie stanowiloby warunek ich wytonienia (analiza obcigzers zdrowotnych -
w skali spotecznej - ktérym mozna by zapobiec oraz analiza efektywnosci kosz-
towej wdrozonych procedur). Nie ulega watpliwosci, iz kwestia zapewnienia
rownego dostepu do wybranych testéw genetycznych zastuguje na obszerniejsza
dyskusje, a zwlaszcza na wnikliwe rozwazenie wymaganych, dopuszczalnych

i niedopuszczalnych celéw, ktérych realizacji moze stuzy¢ genetyka kliniczna.
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