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Weronika Chanska napisala bardzo wazna i potrzebna ksigzke zatytulo-
wang ,,(Nie)Poradnos¢ Systemowa. Praktyka poradnictwa genetycznego
towarzyszacego diagnostyce prenatalnej”.! Autorka podkresla, ze w pol-
skiej literaturze fachowej i popularnej brakuje wspoélczesnie tego typu
kompleksowych opracowan dotyczacych poradnictwa genetycznego,
badan przedurodzeniowych, ich organizacji oraz zwigzanych z nimi pro-
blemoéw etycznych i prawnych. Cytowane przez nig opracowania polsko-
jezyczne maja charakter w pewnym sensie historyczny, archiwalny, gdyz
pochodza sprzed 25-40 lat. W tym czasie nastgpowal niezwykle szybko
postep w dziedzinie biologii molekularnej i genetyki medycznej. Na swie-
cie préobowano za nim nadazy¢, nie zawsze skutecznie i w odpowiednim
czasie, w postanowieniach zawartych w migdzynarodowych konwencjach
oraz innych dokumentach o charakterze deklaratywnym, odnoszacych si¢
do zagadnien zwiazanych z rozwojem nauk biomedycznych. Administra-
cja panstwowa w Polsce podchodzi do tych postanowien niechetnie, nie-
zaleznie od rodowodu politycznego zmieniajacych si¢ jak w kalejdosko-
pie rzadéw i skladu personalnego parlamentéw kolejnych kadencji. Od
ponad 20 lat nie podejmuje si¢ urzedowych wysitkéw na rzecz ratyfikacji
Europejskiej Konwencji Biomedycznej (nazywanej rowniez Konwencja,
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Bioetyczng) z Oviedo. Lekcewazone sa proby poszukiwania rozwiazan
prawnych 1 systemowych pozwalajacych na uporzadkowanie $wiadczen
zdrowotnych dla pacjentéw z chorobami uwarunkowanymi genetycznie,
dla czlonkéw rodzin ryzyka wystapienia tego typu choréb i wad rozwo-
jowych, zapewnienia w takich przypadkach odpowiedniej diagnostyki.
Doprowadza to po dzis§ dzien do nieprawidlowosci w realizacji tego typu
swiadczen, w zwigzku z brakiem nadzoru fachowego nad dzialalnoscia
wielu oferentéw, zwlaszcza tych dzialajacych poza systemem finansowa-
nia ze srodkéw publicznych. Piszac o (,,Nie)poradnosci systemowe;j...”
Chanska w bardzo ograniczonym stopniu prébuje odnies¢ si¢ do zto-
zonych przyczyn takiego stanu rzeczy, splycajac wnioski, jak system ten
mozna lub nalezaloby poprawic.

Autorka traktuje swoje dzieto jako ksiazke o profilu filozoficz-
nym, dedykowang i adresowang przede wszystkim do ,,Polskich kobiet,
ktére sobie radza” 1ich partneréw, ale takze do lekarzy opiekujacych sie
kobietami w cigzy. Sposréd lekarzy we wstepie do ksigzki wymienieni sg
jednak jedynie genetycy kliniczni, gdyz poradnictwo genetyczne to glow-
nie ich domena. Ksiazka w zalozeniach ma by¢ dla nich swoistego rodzaju
lustrem, w ktoérym ujrza siebie i swoja praktyke lekarska. Wsréd adresa-
tow o dziwo nie sa wymienieni expressis verbis ginekolodzy i potoznicy,
cho¢ wiele uwagi poswigcono prenatalnym nieinwazyjnym badaniom
przesiewowym, znajdujacym si¢ w zakresie kompetencji przede wszyst-
kim tych wlasnie specjalistow. Wielokrotnie nawigzuje si¢ w ksigzce do
wspolnych stanowisk i rekomendacji opracowanych przez Towarzystwa
Naukowe reprezentujace te dwa srodowiska. Mowa jest jednak rowniez
o ich ,trudnej przyjazni”, gdy dochodzi do rozméw o rozdziale kom-
petencji dotyczacych diagnostyki przedurodzeniowej lub o stawianiu
wymogow zwiazanych z poradnictwem genetycznym w przypadkach
wad rozwojowych 1 zaburzen uwarunkowanych genetycznie diagnozo-
wanych w czasie cigzy. Omawiana szeroko naczelna zasada poradnictwa
genetycznego pod katem badan prenatalnych — jego ,,niedyrektywnos¢”
- niekiedy w wigckszym stopniu dotyczy ginekologéw i poloznikow, niz
genetykéw klinicznych. Lustro powinno by¢ wigc przynajmniej ,,0 dwoch
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skrzydtach”. Ale czy tylko? Sam fragment tytutu ksigzki sugeruje bledy w
systemie organizacji badan prenatalnych, za ktére zwykle w najmniejszym
stopniu odpowiadaja lekarze, obijajacy si¢ ze swoimi postulatami zmian
,,W systemie” o mur tworzony przez organizatorow ochrony zdrowia. Ist-
nienie takiego muru ma wiele przyczyn i nie o wszystkich dobitnie pisze
autorka, cho¢ pewne sugestie przewijaja si¢ w tekscie ksigzki. Kolejnymi
jej adresatami moga by¢ etycy, filozofowie, prawnicy, wszyscy zwolennicy
1 krytycy badan prenatalnych, chcacy zrozumieé ich istote oraz specy-
fike zwigzanego z nimi poradnictwa genetycznego. Taka che¢ mogliby
wykaza¢ takze hierarchowie i szeregowi ksi¢za Kosciota Katolickiego
oraz przedstawiciele zwiazanych z nim §rodowisk konserwatywnych, a
nawet fundamentalistycznych, ktorzy tak dlugo beda probowali wply-
wac na porzadek prawny w naszym kraju. dopoki nie dopracujemy sig
wyraznego rozdzialu ,tronu i oltarza” w panstwie w pelni neutralnym
swiatopogladowo. To nie jest postulat Autorki, ale pisze Ona, ze funda-
mentalizm religijny nie pozostaje bez wplywu na koniunkture polityczna,
co w efekcie doprowadzilo do wydania przez [pseudo — przyp. autora
opinii] Trybunal Konstytucyjny {[p]TK} wyroku z dnia 22 pazdziernika
2020 negujacego zgodnos¢ z Konstytucja RP ustawowego zapisu 0 moz-
liwosci przerywania ciazy w przypadkach wystapienia przestanek moga-
cych przemawiaé za ci¢zkim, nieodwracalnym uposledzeniem [rozwoju]
ptodu, albo nieuleczalnej choroby zagrazajacej jego zyciu w czasie ciazy
lub po urodzeniu si¢ dziecka. Wplywa to na postawy lekarzy zwiazane
z badaniami prenatalnymi i mozliwosciq przerwania ciazy na podstawie
uzyskanych wynikéw, gdy taka wole wyraza kobieta cigzarna.

Starajac si¢ dotrze¢ do istoty poje, przekonan i przyjetych stan-
dardow zwiazanych z badaniami prenatalnymi Chanska podkresla, ze Jej
ksigzka nie ma profilu stricte naukowego. Podejmuje jednak w tym zakre-
sie wlasne badania finansowane czg$ciowo w ramach projektu naukowego
zaakceptowanego przez Narodowe Centrum Nauki. Dociera z odpo-
wiednio zredagowang ankieta do cze¢sci genetykow klinicznych, a takze
przeprowadza szereg rozmow z kobietami cigzarnymi korzystajacymi z
konsultacji genetycznych przed podjeciem decyzji o przeprowadzeniu
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badan prenatalnych, jak i po ich wykonaniu. Autorka obszernie omawia
wyniki tak poczynionych obserwacji. Badaniami nie objeto niestety gine-
kologéw i potoznikow.

Pierwszy rozdzial ksiazki W. Chanska poswigca omoéwieniu histo-
rii rozwoju poradnictwa genetycznego i jego ewolucji, a takze zastoso-
wania jego modeli w réznych okresach i czesciach §wiata. W rozdziale
drugim odnosi si¢ szeroko do zasady niedyrektywnosci i rzeczywistych
mozliwosci jej zachowania, takze z punktu widzenia przyjetego modelu
poradnictwa. W kolejnym rozdziale Autorka podejmuje probe syntetycz-
nego uporzgdkowania poje¢ dotyczacych choréb i wad wrodzonych o
podlozu genetycznym, aby w rozdziale czwartym przej$¢ do omowie-
nia zasad prowadzenia badan prenatalnych, wskazan do nich oraz sto-
sowanych metod. Rozdzial piaty ma z kolei na celu szersze omodwienie
problematyki nieinwazyjnych badan przesiewowych, z ich odniesieniem
w rozdziale 6 do polskich regulacji prawnych i1 standardéw profesjo-
nalnych w tym zakresie. Szkoda, ze rozdzialy 3-6 chyba nie byly sko-
rygowane przez specjalistow w dziedzinie genetyki klinicznej. Chanska
przedstawia nastepnie w wielkim skrécie rys historyczny rozwoju osrod-
kow genetyki medycznej w Polsce oraz poczatkéw badan prenatalnych,
poczawszy od tzw. ,,programu warszawskiego”, wspolorganizowanego
1 wspotfinansowanego w ramach polsko-amerykanskiego funduszu im.
Marii Sktodowskiej-Curie, po powstanie funkcjonujacego do dnia dzisiej-
szego Programu Badan Prenatalnych (PBP), finansowanego ze srodkow
publicznych. Autorka zwraca uwage na narastajace nieprawidlowosci
zwigzane z brakiem w programie zmian merytorycznych nastgpujacych
réwnolegle z postepem w zakresie biologii molekularnej oraz genetyki
medycznej, a takze sposobem finansowania §wiadczen 1 nieréwnym
dostgpem do badan w réznych regionach kraju. Przytacza w tym miej-
scu opinie kolejnych konsultantéw krajowych w dziedzinie genetyki kli-
nicznej oraz raport NIK dotyczacy badan prenatalnych. Rozdzialy 8, 9
1 10 poswigcone sa omoéwieniu standardow poradnictwa genetycznego
w Polsce w §wietle polskiego pismiennictwa fachowego, zapisow pro-
gramu specjalizacji w dziedzinie genetyki klinicznej oraz wynikéw ankiety
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wypelnionej przez cz¢$¢ genetykéw klinicznych praktykujacych w Pol-
sce, zawierajacej szereg pytan dotyczacych poradnictwa genetycznego i
zasady jego niedyrektywnosci w kontekscie diagnostyki przedurodzenio-
wej. Chanska szuka odpowiedzi, jak to poradnictwo wyglada w praktyce
obserwujac prace genetykéw klinicznych podczas konsultacji udzielanych
kobietom cigzarnym. Zastanawia si¢, na ile codzienna praktyka odbiega
od deklaracji sktadanych przez genetykéw w badaniach ankietowych i
w zalozeniach teoretycznych. Konfrontuje to w rozdziale 11 z licznymi
wypowiedziami kobiet ci¢zarnych, ktére decydowaly si¢ na wykonanie
nieinwazyjnych i/lub inwazyjnych badani prenatalnych, z ich odbiorem
sposobu przeprowadzania konsultacji lekarskich, interpretacji wynikow i
oczekiwaniami w tym zakresie, z uwzglednieniem indywidualnej sytuacji
osobistej i rodzinnej kazdej z rozméwezyn. Pyta o wplyw decyzji o wyko-
naniu badan prenatalnych na stosunek do ciazy i ewentualng mozliwos¢
jej przerwania z chwila otrzymania wyniku wskazujacego na powazne
zaburzenia rozwojowe plodu. W finale w rozdziale 12 Autorka usiluje
wyciagna¢ wnioski na temat organizacji poradnictwa genetycznego towa-
rzyszacego diagnostyce prenatalnej. W Postscriptum odnosi si¢ do wspo-
mnianego wyzej wyroku [p]TK.

Powyzsze skrétowe omowienie tresci ksigzki autorstwa Chanskiej
jest niezbedne dla podkreslenia, jak trudne moze by¢ wydanie jednoznacz-
nej opinii o tym opracowaniu, biorac pod uwage niezwykle szeroki zakres
poruszanej w nim tematyki. Czy zgodnie z zalozeniami Autorki moze by¢
to ksigzka adresowana do szerszego kregu odbiorcéw? Mimo deklaraci,
ze ma by¢ to pozycja przystepna ,,dla kazdego”, nie czyta si¢ jej tatwo.
Kazdego moze niewatpliwie zainteresowac historia rozwoju poradnictwa
genetycznego oraz badan prenatalnych w Polsce i na $wiecie. Kobiety
cigzarne by¢ moze wylowia wazne dla nich detale dotyczace badan niein-
wazyjnych i inwazyjnych. Z pewnoscia bezcenny moze by¢ dla nich roz-
dzial 11 zawierajacy zapis rozmoéw z innymi cigzarnymi decydujacymi sie
na diagnostyke przedurodzeniowa. Kazda z tych kobiet moze si¢ wow-
czas zorientowaé, ze nie ona jedna stangla przed réznymi dylematami,
na ktére szuka racjonalnej odpowiedzi, niezaleznie od tego czy uzyskala
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w jej opinii odpowiednie wsparcie ze strony specjalistow. Trudniejsza w
odbiorze moze by¢ natomiast filozoficzna miejscami dyskusja na temat
ewoluujacych w perspektywie historycznej modeli poradnictwa genetycz-
nego oraz rozumienia zasady ,,niedyrektownosci” konsultacji genetycz-
nych. Lektury nie ulatwiaja liczne przypisy o materiatach Zrédtowych, w
czgdci fragmentarycznie cytowanych, a w czesci ograniczajace si¢ jedynie
do danych bibliograficznych. Cytowanie w innych rozdziatach obszernej,
pozostawianej bez zadnej odpowiedzi korespondencji konsultantéw kra-
jowych adresowanej do instytucji odpowiedzialnych za zla organizacje 1
finansowanie diagnostyki prenatalnej, moze stanowi¢ podstawe do pesy-
mistycznej oceny stanu oraz perspektyw rozwoju tych badan w Polsce.
Kazda z kobiet cigzarnych moze sobie za to powiedzie¢ ,,a co mnie to
wlasciwie obchodzi, jesli zgodnie ze wskazaniami powinnam mie¢ prawo
do takich badan”? Czy zmieniajacy si¢ jak w kalejdoskopie ministrowie
zdrowia (22 osoby na tym stanowisku w latach 1989-20221!) lub prezesi
NFZ przeczytaja ksigzke Chanskiej 1 czy mozna mie¢ wowczas nadzieje,
ze wplynie to po latach na zmiany systemowe? Kto 1 za co ma si¢ czué
odpowiedzialny przy takiej rotacji kadr i zmiennosci koncepcji funkcjo-
nowania ochrony zdrowia? Czy sama Autorka odpowiada na pytanie,
jakie sa gtowne przyczyny tytulowej ,,(Nie)poradnosci systemowej..”?

Podczas lektury ksiazki nasuwa si¢ kilka refleksji ogélnych. Mozna
si¢ zastanawiaé, czy zasada ,,niedyrektywnosci” nie kldci si¢ z pojeciem
»poradnictwa”, ,,doradztwa”. Piszac o modelach poradnictwa genetycz-
nego na $wiecie Autorka ksiazki przywoluje wytyczne American Board of

3 9

Genetic Counseling, tlumaczac to jako wytyczne Amerykanskiej Rady ds
Poradnictwa Genetycznego oraz National Society of Genetic Counselors
jako wytyczne Narodowego Towarzystwa Konsultantow Genetycznych
(a zatem nie ,,doradcéw’’?). Nie uznajac tego co napisane po angielsku
za Swigte, nie widzialbym nic niewlasciwego w zmianie takich nazw na
,»..Genetic Consulting” oraz ,,....Genetic Consultants”, oczywiscie przez
samych zainteresowanych, gdyby zauwazyli taka sprzecznosé. W ksigzce
czytamy zreszta w wielu miejscach o konsultacjach genetycznych i tak
byloby najlepiej, skoro ,,niedyrektywne” (nie naklaniajace) ,,poradnictwo
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genetyczne” jest niekiedy definiowane jako proces () wymiany szeroko
pojetych informacji miedzy konsultantem a osoba korzystajaca z kon-
sultacji. Pozostajac przy pojeciach angielskojezycznych zaznacze, ze nie-
fortunnie w odniesieniu do takiej osoby brzmi réwniez stowo , klient”,
kojarzace si¢ w praktyce zycia spolecznego zupelnie inaczej (takze jako
petent) nawet wowczas, gdy korzystamy z konsultacji lub opieki medycz-
nej na warunkach komercyjnych. Osoba korzystajaca z konsultacji nie
zawsze musi by¢ tez ,,pacjentem” w rozumieniu chorego, cho¢ pojecie
to jest w czg¢sci stownikow opisywane jako ,,0soba korzystajaca ze $wiad-
czen opieki zdrowotnej”, a takim §wiadczeniem jest bez watpienia kon-
sultacja medyczna (w tym — genetyczna).

Niezaleznie od historycznej ewolucji modeli poradnictwa gene-
tycznego niezmiennie i bezskutecznie apeluje do réznych $rodowisk o
podjecie dyskusji majacej na celu zredefiniowanie pojecia ,,cugenika”. Jest
ono w sposob przewrotny wykorzystywane przez przeciwnikow porad-
nictwa genetycznego i diagnostyki przedurodzeniowej. By¢ moze pewne
sformulowania uzyte w ksiazce sa wyrazem bezstronnego ich cytowania
przez Autorke na podstawie opracowan dotyczacych genetyki medycznej
1 poradnictwa genetycznego. Moga one jednak utrwala¢ w §wiadomosci
spolecznej pewne idee majace znaczenie wylacznie historyczne. Nigdy
nie napisalbym, Ze ,model eugeniczny [poradnictwa genetycznego]
pomyslany [byl] jako szlachetne przedsiewzigcie udoskonalenia rodzaju
ludzkiego...”, nawet jesli takie bylo pierwotne zalozenie propagatoréw
eugeniki. Uzylbym raczej sformulowania ,,... pomyslany niefortunnie
jako proba udoskonalenia rodzaju ludzkiego”, gdyz retrospektywnie tak
to nalezy oceni¢. Do tego kilka wierszy dalej Autorka pisze o nazistow-
skich modelach i teoriach tego ,,doskonalenia”, ktore trudno ocenic¢ jako
szlachetne. Nalezaloby réwniez opatrzy¢ zdaniem komentarza wpraw-
dzie tylko cytat, ale dotyczacy ,,....zapobiegania ,,chorobom spolecznym”
takim jak ubdstwo, przestepczosé, choroby psychiczne i uposledzenie
umystowe”, poniewaz do chwili obecnej istniejq takie ,,oficjalne zrédla
encyklopedyczne” (w tym encyklopedie PWN), w ktérych bezkrytycz-
nie dodawane jest do tego jeszcze <zwalczanie choréb wenerycznych,
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dzialania zapobiegawcze higieny pracy, poradnictwo genetyczne, zwal-
czanie alkoholizmu, propagowanie zachowan prozdrowotnych, dzialania
w zakresie higieny psychicznej i §$wiadome rodzicielstwo>. Nieprawdo-
podobne wprost pomieszanie w jednym worku pojec z zakresu ,,higieny
spolecznej”, ksztaltowania cech psychicznych oraz moralnosci (1), ktore
w historii eugeniki wymieniane sg ,,jednym tchem”, ale nie przystaje to juz
do obecnych czasow, wspolczesnych idei. Rozwoj biologii molekularne;j
1 genetyki medycznej, zwigzany oczywiscie z konkretnymi wyzwaniami
bioetycznymi, nie moze by¢ hamowany przez skojarzenia z eugenika
[,,szlachetnym urodzeniem”]. Genetyka kliniczna oraz poradnictwo gene-
tyczne nie moga by¢ wspolczesnie utozsamiane z dazeniem do doskona-
lenia dziedzicznych cech gatunku Homo sapiens. Stuzg indywidualnym
pacjentom 1 rodzinom ryzyka, bez wywierania na nich jakiegokolwiek
przymusu lub nacisku na ich zachowania zdrowotne i ogélnospoteczne.

W ksiazce cytowani sa m. in. ,,rodzimi prekursorzy poradnictwa
genetycznego...”, ktoérzy mieli stwierdzié, ze ,,..jego wplyw na stan euge-
niczny populaciji oceniono jako bardzo niewielki”. Jesli nawet tak brzmial
pierwotny tekst sprzed 35-40 lat, a dotyczy zaprzeczenia jakoby w ogdle
taki cel mial przySwieca¢ rozwojowi genetyki medycznej i klinicznej, a w
tym poradnictwa genetycznego, to mozna przypuszczac, ze wspolcze-
$nie autorzy takich slow nie podpisaliby si¢ pod nimi i takie wypowie-
dzi mialyby inny charakter. Badani nad czynnikami i/lub mechanizmami
sprawczymi choréb uwarunkowanych genetycznie lub wad rozwojowych,
z zamiarem ograniczenia ich wplywu na ryzyko wystapienia takich zabu-
rzen, nie mozna utozsamiac z eugenika w jej historycznym znaczeniu. Czy
szczepienia dziewczat w wieku przed prokreacyjnym przeciwko rézyczce
mogacej u plodu powodowaé zaburzenia rozwojowe, albo podawanie
kobietom przed cigza i na wezesnych etapach ciazy kwasu foliowego w
celu uniknigcia okreslonych wad rozwojowych to eugenika taka sama jak
przymusowa sterylizacja oséb z niepelnosprawnoscia intelektualna, czy
tez jest to po prostu profilaktyka prozdrowotna? Czy profilaktyka proz-
drowotna powinna by¢ uznana za eugeniczna w kategoriach doskonalenia

gatunku ludzkiego? Czy rezygnacja z takiej profilaktyki bylaby etyczna
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jesli za nieetyczne uznaje si¢ niektére formy eugeniki, w ramach ktore;
w anachronicznych definicjach wymieniane sa takze dziatania profilak-
tyczne? Moze warto jest zatem zredefiniowaé pojecie eugeniki wobec
negatywnych z nia skojarzen, ale takze nawet wowczas, gdy dotyczy ono
t. zw. ,,eugeniki pozytywnej”, czego niechlubnym przykladem moze by¢
,,0grod Ungemach” w Strasburgu lub amerykanski ,,bank spermy geniu-
szy”. Nie o to chodzi w badaniach prenatalnych! Nie o to chodzi w gene-
tyce medycznej. Wrecz przeciwnie — na mocy porozumien miedzynaro-
dowych zakazuje si¢ réznego typu dziatan eugenicznych majacych na celu
zmiang¢ lub doskonalenie dziedzicznych cech specyficznych dla Homo
sapiens.

Jako skrét myslowy cytowanych pionieréw rozwoju poradnic-
twa genetycznego w Polsce nalezy traktowaé przypisanie mu a priori
celu epidemiologicznego przejawiajacego si¢ zmniejszeniem liczby wad
rozwojowych w ogolnej populacji. Poradnictwo genetyczne, niezaleznie
od historii jego rozwoju i zmieniajacych si¢ idei, powinno by¢ zawsze
adresowane do indywidualnych rodzin cechujacych si¢ podwyzszonym
ryzykiem wystapienia zaburzen uwarunkowanych genetycznie lub wad
rozwojowych, niezaleznie od ich podloza. Ustalenie etiopatogenezy
takich nieprawidtowosci wymaga zwykle dodatkowych analiz klinicznych
1 diagnostycznych. Nie zawsze jest to skuteczne 1 pozostaje duza grupa
ewidentnie dziedzicznych cech lub chordb., ktérych przyczyn nie udato
si¢ do ustali¢ do chwili obecnej. Tak czy inaczej ,,ryzyko genetyczne” naj-
czesdciej wynika z faktu pojawienia si¢ juz wezesniej takich zdarzen u kto-
rego$ z cztonkow rodziny, stajacej si¢ wowczas ,,rodzing ryzyka”. Pod-
czas konsultacji genetycznej ryzyko takie powinno by¢ zidentyfikowane,
opisane i stanowi¢ podstawe do omoéwienia z rodzicami mozliwych drog
postepowania w celu jego uniknigcia. Badania prenatalne, ktorych wyniki
w niewielkim procencie ciaz moga by¢ podstawg do przerwania ciazy,
okreslane sa zawoalowanym mianem profilaktyki wtornej. Nie takie sa
jednak cele czy zalozenia konsultacji genetycznych i badan prenatalnych,
cho¢ w skali populacji ogdlnej moga si¢ one przyczyni¢ do zmniejszenia
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czgstosci wystgpowania konkretnej choroby lub choréb. Trzeba to wyraz-
nie tlumaczy¢ jak najszerszym grupom odbiorcow.

Identyfikacja $rodowiskowych czynnikow ryzyka wtérnie moze
mie¢ podobne znaczenie dla ogdlnej populacji poprzez ich unikanie
przez przyszlych rodzicow lub w czasie ciazy, albo podjecie odpowied-
nich dziatan profilaktycznych. Wady rozwojowe ptodéw po stosowaniu
przez kobiety ci¢zarne talidomidu sa historycznie waznym przykladem
zaniedban réwniez systemowych w tym zakresie. Tragedia ta wplynela
w skali §wiatowej na zasady oceny bezpieczenistwa stosowania réznego
typu lekow w ciazy. Podobnie jak wymienione wyzej przyklady szczepien
przeciwko rézyczce lub suplementacja diety kwasem foliowym, dziala-
nia w tym kierunku majq charakter profilaktyki pierwotnej (postgpowanie
,»Wyprzedzajace”).

Wskazanie przez ekspertow celu epidemiologicznego porad-
nictwa genetycznego i testow genetycznych zaréwno prenatalnych, jak
1 postnatalnych, moze prozaicznie wynika¢ z wymaganego formalnie
odniesienia si¢ do skutkow dla budzetu panstwa wszystkich projektow
aktow prawnych regulujacych zasady wykonywania i kontraktowania
$wiadczen medycznych finansowanych ze srodkow publicznych. Przykta-
dem moga by¢ ciagnace si¢ latami dyskusje na temat korzysci ekonomicz-
nych z wprowadzenia zalozent Narodowego Planu dla Choréb Rzadkich
1 wezesnego rozpoznawania takich choréb, gtéwnie na podstawie ana-
liz genetycznych, gdyz blisko 80% sposrod ponad 8 tysigcy tych chordb
ma podloze genetyczne. W ten sposob eksperci staja si¢ zaktadnikami
oczekiwan urzednikow ministerstwa finanséw, ministerstwa zdrowia lub
NFZ. Pacjenci latami i cz¢sto bezskutecznie oczekuja natomiast na wdro-
zenie nowoczesnej diagnostyki i dostgpnych na Swiecie terapii celowa-
nych w przypadkach wielu choréb rzadkich. Tego typu zaniedbania bar-
dziej odpowiadaja zasadom eugeniki akceptowanej przez panstwo.

Wyniki badan migdzynarodowych cytowane przez Chanska
dowiodly, Zze na $wiecie nie ma jednolitego standardu poradnictwa

PRZEGLAD PRAWA MEDYCZNEGO, NR 2/2022 (10)



KsiAzkA WERONIKI CHANSKIE] ,,(NIE)PORADNOSC SYSTEMOWA. PRAKTYKA... 135

genetycznego. Oczekiwanie, ze taki standard istnieje lub zostanie opra-
cowany w Polsce. nie jest zatem w pelni uzasadnione. Nie jest rowniez
jasne, czy ogolne zasady autorstwa Mazurczaka spelniajg zdaniem Autorki
kryteria standardow, czy tez jest to zestaw wskazowek praktycznych dla
specjalistéw udzielajacych konsultacji genetycznych. Czterdziestopigcio-
letnia praktyka zawodowa piszacego te stowa pozwala na stwierdzenie, ze
nie ma w gruncie rzeczy dwoch identycznych konsultacji genetycznych
mimo zachowania ich ram ogolnych. Istnieja oczywiscie podstawowe
wytyczne dotyczace relacji migdzy konsultantem, a osobg korzystajaca z
konsultacji, stuzace jednak odnotowaniu podstawowych faktéw niezbed-
nych dla udokumentowania konsultacji oraz okreslenia sytuacji zdrowot-
nej pacjenta lub rodziny ryzyka. Prawidtowo prowadzona dokumentacja
z podkresleniem najwazniejszych elementow konsultacji, moze miec réw-
niez daleko idace znaczenie prawne.

Omawiajac modele poradnictwa genetycznego Chanska wykracza poza
»poradnictwo genetyczne towarzyszace diagnostyce prenatalnej”, jak
wynikaloby z tytulu ksiazki. Konsultacje genetyczne poprzedzajace
zastosowanie metod wspomaganego rozrodu, jak i postnatalne - w przy-
padkach zaburzen lub wad rozwojowych u konkretnego chorego, albo w
rodzinach obarczonych ryzykiem ich wystapienia, maja wlasna specyfike.
Zgodnie z wynikami badan opublikowanych w roku 2002 przez ESHRE
(European Society of Human Reproduction and Embryology) 21,1%
sposrod par z grup ryzyka genetycznego decydowalo si¢ na diagnostyke
preimplantacyjng w zwiazku z wczesniejszymi przerwaniami ciaz po dia-
gnostyce przedurodzeniowej plodu. Badane kobiety zwracaly uwage na
mniejsze obciazenie psychiczne zwigzane ze wstepna selekcja zarodkow
na podstawie testow genetycznych. Pozostawia si¢ im prawo do niewie-
dzy, czy wérdéd uzyskanych zarodkow cze$¢ z nich byta obarczona cho-
robg czy nie. Kolejnych 36,2% par podejmowalo decyzje o diagnostyce
preimplantacyjnej z tych samych powoddw, jednak bez wczesniejszych
doswiadczen z przerwaniem ciazy. Trudno takich informacji nie uwzgled-
nia¢ podczas konsultacji genetycznych niezaleznie od tego, czy majg one
mie¢ charakter edukacyjny, czysto medyczny czy psychoterapeutyczny, co
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zreszta mimo uzasadnienia historycznego jest podzialem sztucznym. Pod-
czas wielu konsultacji genetycznych modele te wzajemnie si¢ przenikaja.

Zupelnie czym$ innym w poréwnaniu z konsultacjami genetycz-
nymi przeprowadzanymi prenatalnie sq konsultacje udzielane postnatal-
nie konkretnym chorym, ich opiekunom prawnym lub cztonkom rodziny
ryzyka, zarowno w przypadku choréb dziedzicznych jak i somatycznych,
w tym przede wszystkim nowotworowych. Chanska pisze, ze ,,wydaje si¢
réwniez niewlasciwe zachowanie [podczas konusltacji genetycznej| nie-
dyrektywnosci 1 moralnej neutralnosci...w przypadkach zapobiegania lub
wezesnego wykrywania ... np. pewnych rodzajéow nowotworow” . Oczy-
wiscie, gdyz sa to konsultacje o zupelnie innym charakterze niz konsul-
tacje prenatalne, podczas ktorych przestrzeganie niedyrektywnosci jest
zasada naczelna. Zalecenia o charakterze profilaktycznym endokryno-
loga, kardiologa, genetyka klinicznego, lekarza kazdej innej specjalnosci,
nie moga by¢ traktowane jako wyraz dyrektywnosci, lecz jako element
sztuki lekarskiej, niezaleznie od podejscia samego pacjenta do tych zale-
cen. Zreszta nawet kobiecie ci¢zarnej szukajacej informacji o diagnostyce
prenatalnej catkiem dyrektywnie powiem, ze ,,po pierwsze powinna Pani
przestac pali¢ papierosy” jesli mam co do tego uzasadnione podejrzenia
lub wynika to z wywiadu przeprowadzonego z pacjentka. To jest element
sztuki lekarskiej, a nie element konsultacji genetycznej jako takie;.

W innym miejscu Chanska stusznie zwraca uwagg, ze nawet forma
gramatyczna sformulowan uzytych przez lekarza w czasie konsultacji
moze nadac jej mniej lub bardziej dyrektywny charakter. Do tego wystar-
czy mowa ciala czy ton wypowiedzi. Wplywa tez na to wiele czynnikéw
organizacyjnych. Nawet przypadkowe spotkanie cig¢zarnej trafiajacej na
konsultacje w sprawie badan prenatalnych z dzieckiem o powaznych ano-
maliach rozwojowych w poczekalni poradni genetycznej moze spowodo-
wac u niej stres rzutujacy na odbior konsultacji i podejmowane decyzje.
Konsultacja ,,niedyrektywna” staje si¢ w takich warunkach z automatu
malo wiarygodna. Rozdzial ruchu chorych na bazie struktury architek-

tonicznej poradni lub w grafiku przyjec jest wigc znaczacym wymogiem
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formalnym. W praktyce spdznienia pacjentdéw, czasem ich spontaniczne
zglaszanie sig, bez wczesniejszego ustalenia pory konsultacji powoduje,
ze wymogi takie nie zawsze sa tatwe do spelnienia.

Nie wiadomo rowniez, jak do konca rozumie¢ w kontekscie nie-
dyrektywnosci konsultacji genetycznych zachowania lekarzy ,,wyksztal-
conych w tradycyjnym paternalistycznym modelu medycyny”. Chanska
tlumaczy, ze chodzi tu konsultantéw, ktorzy z pozycji autorytetu gotowi
byliby stwierdzi¢, czy pacjenci powinni mie¢ dzieci, czy tez powinni tego
unikac lub co zrobiliby na miejscu pacjentéw, gdy zadadza oni takie pyta-
nie. Cytowany fragment ksiazki odnosi si¢ wprawdzie do historii roz-
woju idei niedyrektywnosci, ale niestety pojecie ,,paternalizmu’ wraca
przy omawianiu przez Autorke wynikéw badan wlasnych. Stwierdza ona,
ze ,,jedynie co piata [zdaniem piszacego te opini¢ - az co pigta] ankieto-
wana osoba [genetyk kliniczny] uwazala, ze wyrazona przez ci¢zarna chec
poznania stanu zdrowia plodu jest wystarczajacym powodem skierowania
jej na badania prenatalne”. Chanska uznaje to za ,,istnienie silnego pater-
nalizmu lekarskiego i lekcewazenie potrzeb kobiet cigzarnych”. To dosy¢
kategoryczny wniosek. Piszacy te stowa chcialby uslyszec, jak przebiegaja
w takich przypadkach konsultacje u tej az (!) jednej piatej specjalistow.
Sam oczywiscie bierze pod uwage mozliwos¢ przeprowadzenia takich
badan bez wyraznych wskazan, bardziej ze wzgledu na Igk kobiety cie-
zarnej, np. pracownicy zakladu genetyki, wykonujacej te badania i maja-
cej do czynienia z dziesiatkami patologii lub psycholozki opiekujacej si¢
dzie¢mi 1 osobami niepelnosprawnymi. Pewne obrazy przesladuja wow-
czas taka kobiete przed zasnieciem. Wigkszosci ci¢zarnych nalezy nato-
miast tlumaczy¢ w takich sytuacjach, ze nie ma takiego badania, ktérego
wyniki pozwola na stwierdzenie ze stuprocentowa pewnoscia, ze plod
jest zdrowy. Przeciez wchodza tu w rachube tysiace choréb rzadkich i
innych czynnikow ryzyka mogacych wystapic losowo, wykrywanych przy
uzyciu dziesiatek metod, niekiedy réwniez kilka lat po urodzeniu si¢
dziecka. Jesli nie ma wczesniejszych przestanek powalajacych na ukierun-
kowanie takiego badania, to wycinkowe badania ,,w §lepo” sa bezwarto-
sciowe. Sq poszukiwaniem igly w stogu siana. Jest to réwniez catkowicie
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nieuzasadnione ekonomicznie. Malo tego — badania calogenomowe,
oferowane zwlaszcza komercyjnie przez instytucje lub spotki dziatajace
czgsto nieodpowiedzialnie, moga by¢ zrédlem wynikéw trudnych do
zinterpretowania, poglebiajacych jedynie niepokoéj cigzarnej, jesli zty jest
sposob raportowania tych wynikéw i sposob ich przekazania pacjentce.
Czy np. odmowa przez kardiologa koronarografii kazdemu pacjentowi,
ktoéry tego zazada z powodu ,,bolu w okolicy serca” (nie majacego czg-
sto z sercem nic wspolnego) bylaby rowniez przejawem paternalizmu
w medycynie? Chanska piszac o (nie)poradnosci systemowej zupelnie
pomija do tego fakt ztego finansowania konsultacji i badan genetycznych,
ich limitowania w skali miesiaca bez prawa wykonania badania platnego
po wyczerpaniu miesigcznego lub rocznego limitu w jednostce, ktéra ma
podpisang umowe z NFZ. Koncentrowanie si¢ przez genetyka na $cislych
wskazaniach do badan ma wtedy czgsto charakter selekcji wymuszone;
przewidywaniem szans potencjalnych korzysci wynikajacych z badania.
Zyskuja na tym finansowo placéwki komercyjne, do ktorych trafiaja cig-
zarne nie znajdujace refundacji badan ze srodkéw publicznych. Zgoda,
system jest zly, genetycy bezskutecznie walcza o jego zmiang 1 nie jest
to lekcewazenie przez nich potrzeb cigzarnych. Podobnie jest ze stwier-
dzeniem Chanskiej jakoby ,,dostep do inwazyjnych badan prenatalnych
jest w pewnym zakresie reglamentowany przez srodowisko genetykéw”.
Odpowiedz brzmi, ze srodowisko genetykéw jest ostatnim ze Srodowisk,
ktéremu zalezaloby na reglamentacji jakichkolwiek testow genetycznych
czy to przedurodzeniowych, czy postnatalnych, w odpowiednich gru-
pach wskazan do takich badan. Potwierdzeniem tego sa opisane przez
Chanska wysitki kolejnych konsultantéw krajowych w dziedzinie genetyki
klinicznej na rzecz zwigkszenia dostgpnosci badan genetycznych. Okre-
$lenie wskazan 1 pod ich katem ukierunkowanie odpowiednich testow
nie ma nic wspolnego z paternalizmem lub reglamentacja. To specjali-
styczna wiedza genetyka klinicznego. Chanska sama nie jest zresztg kon-
sekwentna w tym zakresie, gdyz w jakims$ sensie kwestionuje wykonywa-
nie diagnostyki inwazyjnej w przypadkach wad rozwojowych, ktére same
w sobie moglyby stanowi¢ uzasadnienie dla przerwania ciazy. W podroz-
dziale 12.5 ,,Wady strukturalne ptodu 1 watpliwa warto§¢ dodatkowych
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badan genetycznych” Autorka myli niestety przy okazji szereg faktéw
medycznych, co jest zreszta pochodna ,,niepewnego gruntu” po jakim
porusza si¢ w pelnym niescistosci rozdziale 3, mimo checi przyblizenia
w nim czytelnikom podstawowych pojec klinicznych 1 diagnostycznych.
Dotyczy to m. in. rowniez fragmentéw opisu programu badan prenatal-
nych, gdzie na str. 150 Chanska pisze o mutacjach de novo w kontekscie
aberracji chromosomowych mogacych wystapi¢ losowo, a sg to rézne
zagadnienia. Te niescistosci przewijajq si¢ podczas lektury catej ksiazki
1 stanowi to jej najstabszy element. W przywolanym wyzej podrozdziale
12.5. W przypadkach aberracji chromosomowych (brzmi to lepiej niz
wad polegajacych na nieprawidlowej liczbie chromosomoéw) ,,....ryzyko
pojawienia si¢ takiej wady w kolejnej cigzy wynosi nie wiecej niz 1%, co
wg Chanskiej ,,0znacza, ze wykonanie u kobiety cigzarnej, u ktérej ptodu
wykryto powazne wady anatomiczne, inwazyjnego badania prenatalnego
ma niewielkq warto§¢ informacyjna”. Do tego zwraca uwagg, ze istnieje
wystarczajaco dluga list cech ultrasonograficznych trisomii 13, 18 i 21
sugerujac, ze moze to by¢ wystarczajace dla rozpoznania tych aberracji.

Nic bardziej mylnego i trzeba wrecz przestrzec ewentualne czy-
telniczki przed takim rozumowaniem. Ocenia sig, ze warto$¢ predykcyjna
badan przesiewowych w pierwszym trymestrze cigzy w ramach tzw. testu
polaczonego (nie tylko badania USG, lecz rowniez badania biochemiczne)
nie przekracza 95%-96%. Ryzyko uzyskania wyniku falszywie pozytyw-
nego (podejrzenie aberracji, ktorej nie ma) lub falszywie negatywnego
(nie zostaje wykryta istniejaca aberracja) jest znacznie wyzsze niz ryzyko
wynikajace z posiadania juz dziecka z aberracja chromosomowa. Mozna
to zweryfikowac jedynie na podstawie wyniku badania inwazyjnego. Jesli
matka ma doswiadczenia wynikajace z opieki nad dzieckiem z aberracja
chromosomowa, to przy ryzyku 1% istnieje do 99% szans, Ze otrzyma
ona wynik uspokajajacy ja. Na tym m.in. polega ,,pronatalistyczny efekt”
diagnostyki prenatalnej, o czym wczesniej wspomina Chanska powotujac
si¢ na opinie genetykéw. Matka bojaca si¢ ponownego urodzenia chorego
dziecka gotowa bylaby przerwac cigze¢ nie majac mozliwosci przeprowa-
dzenia badan. Wynik badania wykluczajacy chorobe u ptodu zacheca do
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kontynuaciji cigzy. W ramach nieinwazyjnych badan wolnego ptodowego
DNA znajdujacego si¢ w krwioobiegu matki tylko dla trisomii warto$¢
predykcyjna wyniku uznaje si¢ za bliska 100%. Jest ona nizsza dla trisomii
18113 nawet jesli w obrazie USG wystepuja u ptodu pewne cechy mogace
przemawiac za takimi aberracjami chromosomowymi. Firmy komercyjne
reklamuja si¢ mozliwosciq wykrycia ta droga wielu innych aberracji licz-
bowych i strukturalnych. Mimo ogromnego postepu technologicznego
do tego typu obietnic o charakterze reklamowym nalezy podchodzi¢ z
wielka ostroznoscia. Wyniki badan nieinwazyjnych plodu wskazujace na
mozliwo$¢ wystapienia u niego aberracji chromosomowej powinny by¢
weryfikowane na drodze inwazyjnej po przeprowadzeniu odpowiedniej
konsultacji genetyczne;.

Chanska omawiajac metody diagnostyki nieinwazyjnej dywaguje
na temat przedzialéw ryzyka stanowiacych ewentualne wskazanie do dia-
gnostyki inwazyjnej. Chyba niepotrzebnie. Dla specjalistéw moze by¢ to
irytujace, dla kobiet ci¢zarnych niepokojace w §wietle wynikow przepro-
wadzonych u nich badan. W roku 2022 zostaly opublikowane wspdlne
rekomendacje Polskiego Towarzystwa Ginekologéw i Poloznikéw oraz
Polskiego Towarzystwa Genetyki Czlowieka dotyczace badan przesiewo-
wych oraz diagnostycznych badan genetycznych wykonywanych w okresie
prenatalnym (Ginekologia i Perinatologia Praktyczna 2022, 7 (1), 20-33).
Wezesniej, w roku 2015. oba Towarzystwa opublikowaly rekomendacje w
zakresie przesiewowego badania genetycznego wykonanego na wolnym
plodowym DNA (Ginekologia Polska 2015, 86, 966-969). Pewne modele
rozumowania przedstawione przez Chanska sa w $wietle tych rekomen-
dacji watpliwe. Bardziej warto$ciowe, w §lad za niektérymi podrecznikami
amerykanskimi napisanymi przez ginekologéw dla nich samych, bytoby
wyjasnienie kobiecie, co wlasciwie moze oznaczac¢ ryzyko 1:1000 wysta-
pienia u ptodu np. trisomii 21 (zespotu Downa). Ryzyko takie nie stanowi
wskazania do dalszej diagnostyki. Tymczasem moze warto przynajmniej
w gronie specjalistow uswiadomic sobie, ze gdyby wszystkie cigzarne w
Polsce w okreslonym roku statystycznym cechowato ryzyko nie wyzsze,
to ta warto$¢ oznacza, ze teoretycznie przy 350 000 porodow 350 kobiet
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moze urodzi¢ chore dziecko. W praktyce jest to liczba mniejsza, ale czy 1
w jaki sposob informowac o takich wyliczeniach kazda cigzarna, to kwe-
stia do dyskusji. Z pewnoscia tatwo byloby przestraszy¢ wowczas czgsc
pacjentek, ktore moglyby domagac si¢ diagnostyki inwazyjnej, ktora zda-
niem Autorki jest ,,paternalistycznie reglamentowana” przez genetykow.
7. drugiej strony unika si¢ wowczas poézniejszych wyjasnien sktadanych
matce rodzacej np. dziecko z zespolem Downa, ktérej na podstawie
wynikow badan nieinwazyjnych udzielono uspokajajacych informacii, ze
ryzyko zaistnienia takiej sytuacji jest minimalne.

Niebezpieczne réwniez jest z punktu widzenia konsultacji gene-
tycznych kwestionowanie przez Chanska sensu diagnostyki inwazyjnej w
przypadkach powaznych wad rozwojowych, mogacych a priori stanowic
podstawe do decyzji o przerwaniu ciazy, wobec malej szansy potwier-
dzenia ich przyczyny w badaniu kariotypu. To sa rézne i niezalezne od
siebie problemy. Pomijajac juz pozorna lub rzeczywista zwloke z podje-
ciem decyzji o przerwaniu ciazy, wyniki badan inwazyjnych moga wyprze-
dzi¢ w czasie takze ewentualne obumarcie plodu, gdy trudne moze stac
si¢ zbadanie zmienionych martwiczo tkanek. Zwykle jednak udaje si¢ z
nich wyizolowa¢ DNA zadowalajacej jakosci do badan calogenomowych.
Nawet w okresie od przeprowadzenia przez Chanska badan ankietowych
do momentu opublikowania ksiazki standardem stalo si¢ wykorzystanie w
ramach diagnostyki prenatalnej co najmniej mikromacierzy CGH (aCGH)
pozwalajacych na uzyskanie w przypadkach wad rozwojowych o niezna-
nej etiologii znacznie szerszych wnioskéw diagnostycznych niz rutynowe
badanie kariotypu. Postep jest w tym zakresie lawinowy réwniez z punktu
widzenia wykorzystania innych technik molekularnych. To prawda, Ze
ciagle przyczyny blisko polowy wad rozwojowych pozostaja nieznane.
Ale nawet uzyskiwanie w tym zakresie dodatkowych 8-10% wynikéw
diagnostycznych m. in. dzigki aCGH, uznaje si¢ za sukces, bo to oznacza,
ze o tyle zwigksza si¢ odsetek rodzin ryzyka, ktérym w ramach konsulta-
cji genetycznych mozliwe jest nakreslenie réznych scenariuszy z punktu
widzenia kolejnych cigz, po wezesniejszym wykonaniu badan poréwnaw-
czych u rodzicow. Uzyskujemy wtedy informacje, czy zmiana genomowa
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u plodu byla sporadyczna i ryzyko jej pojawienia si¢ u nastepnych dzieci
jest znikome, czy tez rodzice s3 jej nosicielami 1 ponosza wyzsze ryzyko
urodzenia si¢ kolejnego chorego dziecka. Podobnie jest zreszta w przy-
padkach klasycznych aberracji. Podejrzenie w ramach badan nieinwazyj-
nych, nawet na podstawie analizy w DNA plodu w krwioobiegu matki,
trisomii 21 nie wyjasnia, czy to tzw. prosta, wystgpujaca losowo trisomia
21, czy tez jest to fuzja centryczna chromosomu 21 z innym chromoso-
mem z grupy D lub G (chromosomy par 13-15 oraz 21-22 — Chanska nie
wyjasnia tego piszac w rozdziale 3 o fuzjach centrycznych) w ukladzie
niezréwnowazonym (trzy kopie chromosomu 21 zamiast prawidlowych
dwoch). To tez moze by¢ aberracja losowa, ale w niektorych przypad-
kach jej zdrowym nosicielem moze by¢ jedno z rodzicow. Jesli ktores z
rodzicow jest nosicielem fuzji miedzy dwoma chromosomami 21, to para
taka nie moze mie¢ w ogodle zdrowych dzieci. Kazde ich kolejne Zzywo
urodzone dziecko musi by¢ dzieckiem z zespolem Downa. W innego
typu fuzjach centrycznych z udziatem chromosomu 21 i ich nosicielstwie
przez zdrowych rodzicéw nie jest wykluczona mozliwos¢ posiadania
zdrowego dziecka, ale ryzyko wystapienia zespotu Downa jest wowczas
wysokie. Szansa na wykluczenie takiej aberracji jest albo inwazyjna dia-
gnostyka ptodu w kazdej z kolejnych ciaz, albo diagnostyka preimplan-
tacyjna z selekcjq zarodkow o prawidlowym kariotypie Pominigcie bada-
nia kariotypu u dziecka urodzonego z cechami zespolu Downa jest w
zwiazku z powyzszym bledem w sztuce lekarskiej. Réwniez wowcezas, gdy
u matki dochodzi do poronien, zwlaszcza powtarzajacych sig, czy tez nie
zweryfikowano wynikéw przeprowadzonych u niej badan nieinwazyjnych
wskazujacych na ryzyko trisomii u plodu i ciaze przerwano, to pézniejsze
pominigcie badan kariotypu obojga rodzicow takze jest takim bledem. Z
pewnoscia ,,niedyrektywnie” (?) parze rodzicielskiej z fuzja 21;21 trzeba
uzmystowi¢ konkretne fakty, przedstawic opcje zwigzane z mozliwa adop-
cja lub zaplodnieniem z wykorzystaniem dawstwa gamet. Informacja o
stuprocentowym ryzyku posiadania chorego dziecka musi by¢ ,,dyrektyw-
nie” przedstawiona w karcie informacyjnej podpisanej przez rodzicow.
Jest to czesto jedyny dokument o znaczeniu prawnym, potwierdzajacy
fakt udzielenia rodzicom takiej konsultacji w przypadkach roszczen, ze
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czego$ Im nie powiedziano, ze czego$ nie byli §wiadomi przed urodze-
niem kolejnego chorego dziecka. Podobnie jest w przypadkach innych
fuzji centrycznych z udzialem chromosomu 21. Zlecanie w takich przy-
padkach badan nieinwazyjnych jest bledem. A priori powinna by¢ wyko-
nana diagnostyka inwazyjna. Jesli, idac dalej, wady rozwojowe, moga by¢
zwigzane ze strukturalng aberracjqg chromosomowsg (nie wada — aby te
pojecia nie naktadaly si¢ na siebie), to kazdorazowo opisuje si¢ zgodnie z
nomenklatura mi¢dzynarodows cytowang przez Chanska punkty uszko-
dzent chromosoméw bioracych udzial w takiej aberracji. Pozwala to na
analiz¢ zawartosci genéw w takich regionach i wnioskowanie o ich poten-
cjalnym udziale w etiopatogenezie stwierdzanych zaburzen. Dotyczy to
zarowno klasycznych badan kariotypu, jak 1 innych specjalistycznych ana-
liz, poczawszy od wspomnianych wyzej badan aCGH. Rowniez i tego
typu aberracje moga wystapi¢ losowo lub w uktadzie zréwnowazonego
(bez skutkéw klinicznych) nosicielstwa przez rodzicéw. W historii kon-
kretnego laboratorium moga nie zdarzy¢ si¢ dwie identyczne aberracje,
ale uzyskane dane powinny by¢ wprowadzone do mi¢dzynarodowych
baz, w ktorych opisy podobnych przypadkow pozwalaja na oceng, czy
konkretna zmiana w genomie (taka jest tez aberracja chromosomowa) ma
charakter patogenny, czy tagodny. Tak przez lata budowana jest miedzy-
narodowa wiedza kliniczna i diagnostyczna o genomie cztowieka, bedaca
podstawa konsultacji genetycznych. Konglomerat cig¢zkich wad rozwojo-
wych moze by¢ podstawg do decyzji o przerwaniu ciazy. Jesli jednak nie
jest to typowy, znany zespol chorobowy, to i tak badania cytogenetyczne
lub molekularne powinny by¢ wykonane po przeprowadzeniu procedur
ginekologicznych albo woéwczas, gdy nastepuje poronienie samoistne.
Kobieta cigzarna moze takze odrzucaé¢ opcje przerwania cigzy. Wyniki
badan inwazyjnych stanowia wtedy cenna wskazowke dla perinatologow
co do sposobu dalszego prowadzenia ciazy i porodu. To niemal wyklad,
ale niezbedny, gdyz jesli Chanska kwestionuje sens diagnostyki inwazyj-
nej w przypadkach powaznych wad rozwojowych, adresujac jednocze-
$nie ksigzke do szerokiego grona odbiorcow, zaréwno rodzin ryzyka
genetycznego jak 1 organizatoréw ochrony zdrowia, to nieSwiadomie
moze utrudni¢ przebieg konsultacji genetycznych lub walke genetykow o
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finansowanie odpowiednich badan czy to inwazyjnych, czy to po przerwa-
niu ciazy lub poronieniu samoistnym. Autorka bardzo uproscila schemat
postepowania, a genetyka kliniczna i biologia molekularna to nauki do$¢
ztozone. Wobec stopnia skomplikowania proceséw embriologicznych
oraz wplywu czynnikéw srodowiskowych zawsze pozostanie natomiast
znaczaca liczba przypadkéw zaburzen rozwojowych plodu o nieznane;
etiologii.

Chanska odnosi si¢ obszernie rowniez do historii powstania i roz-
woju programu badan prenatalnych (PBP) w Polsce, niezaleznie od opisu
wezesniej realizowanego tzw. ,,programu warszawskiego”. W celu opra-
cowania zalozen PBP minister zdrowia powotal w roku 2004 zespot zto-
zony w 2/3 z ginekologéw i potoznikéw, w 1/3 z genetykéw klinicznych.
Przewodniczyl zespolowi profesor Stanistaw Radowicki, 6wezesny kon-
sultant krajowy w dziedzinie ginekologii i poloznictwa. Juz samo powo-
tanie zespotu stanowilo sukces. Powstata nadzieja zwigkszenia w Polsce
dostepnosci badan prenatalnych. Trzeba jednak zaznaczy¢ w tym miej-
scu, ze liczne zarzadzenia kolejnych prezesow NFZ okreslajace szcze-
gotowe warunki realizacji programu od samego poczatku jego istnienia
odbiegaly od tresci pierwotnego dokumentu opracowanego przez zespol
ekspertéw. Mimo ich protestéw zmieniano stopniowo postanowienia
dotyczace konsultacji genetycznych oraz takiej wyceny swiadczen, ktora
zachecalaby do zwigkszenia liczby osrodkéw wykonujacych badania w
celu zapewnienia lepszej ich dostepnosci, jak 1 pozwalalaby osrodkom juz
istniejacym na modernizacj¢ wyposazenia aparaturowego.

Chanska zwraca uwage na przeslanke epidemiologiczng bedaca
jednym z argumentéw przemawiajacych za utworzeniem programu, jaka
jest systematycznie podwyzszajacy si¢ Sredni wiek kobiet ci¢zarnych i zwia-
zane z tym ryzyko wzrostu liczby choréb uwarunkowanych genetycznie
u rodzacych si¢ dzieci. Trudno jednak znalez¢ w zalozeniach programu
sugerowany przez Chanska cel epidemiologiczny w postaci zmniejszenia
liczby wad wrodzonych. To zdaniem Autorki prowadzi do przemilczenia
przez twércow programu informacji na temat metod osiagnigcia takiego
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celu z przypomnieniem im, jakie to sa sposoby. Generalnie rzecz ujmujac
mozna odnie$¢ wrazenie, ze stosunek Chanskiej do zapisow programu
jest krytyczny, z czym mozna byloby si¢ zgodzi¢, ale autorytatywne obat-
czanie autoréw programu odpowiedzialnosdcig za jego ulomnosci jest
pomylka. Trudno jest strona po stronie czytanej ksigzki przeprowadzi¢
dyskusj¢ z tokiem rozumowania Autorki. Warto jest jednak zatrzymaé
si¢ nad niektérymi uwagami bedacymi podstawa do sformulowania, ze
tworcy programu doprowadzili do ,,catkowitego braku spdjnosci oma-
wianego dokumentu”. Jednym z argumentéw ma by¢ m. in. pominigcie
zapisu ,,0 prawie kobiety cig¢zarnej (rodzicéw dziecka) do informacii o
stanie zdrowia plodu” z pozostawieniem jedynie celu, jakim jest okre-
slenie dobrostanu plodu 1 przysztego dziecka. Jest w tym blad logiczny,
gdyz adresatem informacji wynikajacych z badan prenatalnych z pew-
noscig nie jest ptéd lecz wlasnie matka (rodzice), co by¢ moze mogloby
by¢ zapisane, ale jest przeciez tak oczywiste. Innym argumentem jest
brak zapisu o prawie do przerwania ciazy w przypadkach rozpoznania
powaznych wad [rozwojowych], z zastapieniem go przez enigmatyczne
zdaniem Chanskiej sformutowanie o mozliwosci ,,podjecia decyzji co do
dalszych losow cigzy”. Autorka sama wykorzystuje to sformutowanie w
innych fragmentach ksiazki. Pisze jednak dalej, ze ,,Tego rodzaju usu-
nigcie z pola widzenia medycyny zabiegu przerwania cigzy ze wskazan
plodowych jest bardzo znaczace i w moim przekonaniu stanowi jeden z
istotniejszych powoddw trudnosci, na jakie napotykaja w realizacji swojej
decyzji osoby decydujace si¢ na przerwanie ciazy w tych okolicznosciach”
(str. 148). Sa to sformutowania teoretycznie stuszne, lecz catkowicie ode-
rwane od realiow istniejacych w naszym kraju Samo wprowadzenie w
zycie PBP juz bylo dla jego autoréw znaczacym sukcesem. Chanska nie
zauwaza 1 nie komentuje faktu, ze od rozpoczecia w roku 1980 ,,pro-
gramu warszawskiego” do powstania zapiséw PBP ming¢ly 24 lata. To
nie byly lata przespane przez srodowisko genetykow. To byla ustawiczna
walka z wladzami o réznym zabarwieniu politycznym o wprowadzenie
badan przedurodzeniowych. Piszacy te opini¢ byl bezposrednim uczest-
nikiem tych zmagan. Przez 24 latall Cwier¢ wiekul! Byl réwniez uczest-
nikiem dyskusji na temat ostawionej ustawy z roku 1993 dopuszczajacej
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przerywanie ciazy w szczegolnych przypadkach, ustawy nazywanej przez
niektérych do chwili obecnej ,,zgnitym kompromisem”. Stat si¢ przy tej
okazji celem 24-godzinnych niewybrednych, karalnych atakéw i pogro-
zek ze strony fundamentalistycznych przeciwnikéw ustawy pod adresem
wlasnym 1 najblizszej rodziny. Z pewnoscia nie jedynym. Jednak nie z
leku, a z wyrachowania podczas redakcji PBP czlonkowie zespotu unikali
sformulowan o przerywaniu ciazy. I wcale nie byli w tym zakresie jedno-
myslni. Tyle tylko, ze w przeciwnym razie PBP prawdopodobnie w ogodle
by wowczas nie powstal. Warto przytoczy¢ anegdote, ze po kolejnych 12
latach, w roku 2016, podczas przygotowan do duzego, jubileuszowego V
Kongresu Genetyki Polskiej, jego organizatorzy — Polskie Towarzystwo
Genetyczne oraz Polskie Towarzystwo Genetyki Czlowieka — zwrdcili
si¢ do ministréw zdrowia oraz nauki i szkolnictwa wyzszego, a wigc do
urzednikéw administracji panstwowej, o objecie patronatem tych obrad.
W czasie bezposredniej rozmowy z ministrem zdrowia padlo na wstepie
pytanie, czy aby w czasie Kongresu nie bedzie mowy o diagnostyce pre-
natalnej lub o ,,in vitro”. Potwierdzenie, Ze taka bedzie tematyka jednej z
kilkudziesigciu sesji, poskutkowato natychmiastowa odmowa patronatu.
W kilka dni pézniej minister zdrowia zmienit t¢ decyzje, gdy przekazano
mu informacje, ze na taki patronat zgodzil si¢ koalicjant, minister nauki i
szkolnictwa wyzszego, 6wczes$nie w randze wicepremiera. Takie sa wcigz
w naszym kraju realia walki o badania prenatalne i prawo do przerwania
cigzy. W Postscriptum do wyroku [p]TK Chanska sama pisze o nieprzy-
chylnej wcigz atmosferze politycznej i wrogich (sic!) stowach pod adre-
sem badan prenatalnych. Wrogie stowa nadal padaja przede wszystkim
pod adresem specjalistow je wykonujacych. To nie sq niewinne zarciki!

Na koniec nalezy ponowi¢ pytanie, czy Chanska udziela w swojej
ksigzce odpowiedzi, jakie sq gléwne przyczyny tytulowej (nie)poradno-
$ci systemowej w kontekscie poradnictwa genetycznego towarzyszacego
diagnostyce przedurodzeniowej. Autorka nie wyciaga jednoznacznych, a
przeciez oczywistych wnioskow z przytaczanych faktow i obserwacji. Te.
ktére zamieszcza pod koniec ksigzki, nie odnosza si¢ do stabosci sys-
temu jako takiego. Koncentruja si¢ na dziataniach medycznych w zakresie
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badan prenatalnych i sytuacji kobiet cigzarnych, ale w wigkszosci dotycza
one skutkow a nie przyczyn, co nie jest odpowiednio skomentowane.

Podstawowym zagadnieniem jest wtorny charakter profilaktyki
zwiazanej z diagnostyka prenatalna. Oznacza to, ze poza wieloma korzy-
$ciami mogacymi wynika¢ z przeprowadzenia badan dla decyzji prokre-
acyjnych rodzicow, sposobu prowadzenia ciazy i porodu lub wczesne;
opieki specjalistycznej nad urodzonym dzieckiem, ich rezultaty w nie-
wielkiej procentowo grupie cigzarnych stanowig dla nich podstawe do
rozwazan o mozliwosci przerwania cigzy. Jest to problem fundamentalny,
wokol ktorego tocza si¢ dyskusje spoteczne, z ktérym zmaga si¢ usta-
wodawca i wokol ktorego krazy Chanska w swojej ksiazce. Nie bedzie
jednak rozsadnego sposobu na jego rozwiazanie, dopoki w naszym kraju
nie nastapi jednoznaczny rozdzial panstwa i kosciola, co piszacy te opini¢
zaznaczyl na jej poczatku. W przeciwnym razie nadal bedziemy obser-
wowac polityczno-swiatopogladowy kontredans wokol tego problemu.
Faktyczny brak tego rozdziatu jest grzechem pierworodnym, ktory rzu-
tuje w Polsce na lini¢ ustawodawcza 1 orzeczniczg dotyczaca mozliwosci
przerywania ciazy poczawszy od ustawy z 7 stycznia 1993, bedacej juz
ustepstwem na rzecz kosciola, po cytowany juz wyrok (p)TK z 22 paz-
dziernika 2020. To brak neutralnosci §wiatopogladowej panistwa rzutuje
na kilkudziesi¢cioletnia biernos¢ politykow wszystkich opcji prowadzaca
do zaniedban w poszukiwaniu rozwigzan systemowych w celu zapewnie-
nia polskim kobietom powszechnego dostepu do nowoczesnych badan
prenatalnych. To ten grzech pierworodny powoduje lawirowanie lekarzy
miedzy wymogami medycznymi, a pogrézkami o odpowiedzialnosci kar-
nej, hejtem i pikietami organizowanymi przez fundamentalistow religij-
nych. Chanska pisze o fundamentalizmie i naduzyciach terminologicz-
nych, ale nie wyciaga z tego formalnego wniosku o koniecznej rewizji
zaleznosci migdzy panstwem a kosciotem. Bylby to jeden z wnioskow
kluczowych w odpowiedzi na sytuacj¢ ,,polskich kobiet, ktore sobie
radza”, na bezskuteczne protesty spoleczne po wyroku (p)TK, na wady
prawne jego orzeczenia, na odrebne zdania cztonkéw (p)TK, na lekce-
wazenie opinii autorytetow prawniczych, gloséw srodowisk naukowych,
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na naduzycie wladzy, na pogwalcenie aktow prawa migdzynarodowego,
na brak szacunku dla praw oséb urodzonych — to tytuly podrozdzialow
w ksigzce Chanskiej zakonczonej do$¢ pesymistycznie. Niezaleznie od
tego nadal 1 uparcie nalezy domagac si¢ nie tylko poprawy edukacji spo-
tecznej z zakresu demografii, seksuologii, §wiadomego macierzynstwa,
ale rowniez podstawowych zagadnien bioetycznych wynikajacych z roz-
woju biologii i medycyny w réznych jej dziedzinach. Chanska wspomina
o dzialaniach edukacyjnych w ramach [prenatalnego] programu war-
szawskiego w latach 80-tych ubieglego wieku, z towarzyszacymi edukacji
réwniez badaniami socjologicznymi. Powinien by¢ to staly element PBP.
W ksigzce do$¢ obszernie cytowane sa wystapienia konsultantow krajo-
wych w dziedzinie genetyki klinicznej o zmiany organizacyjne w PBP,
jego nowelizacje, objecie badaniami nieinwazyjnymi wszystkich cigzar-
nych, zwigkszenie liczby osrodkéw wykonujacych badania inwazyjne,
poszerzenie, unowoczesnienie i zmiang wyceny swiadczenn medycznych
wykonywanych w ramach programu, zmiane metod sprawozdawczosci
z wykonywania zadan programu, ocen¢ efektywnosci wykorzystywania
srodkow finansowych przeznaczonych na cele diagnostyki prenatalnej.
Trudno jest wprost uwierzy¢, ze wszystkie te apele do chwili obecnej
pozostaly bez echa ze strony organizatoréw ochrony zdrowia mimo
niezwyklego postepu w dziedzinie genetyki i biologii molekularnej w
ostatnim nawet dziesi¢cioleciu, mimo wykazywanych nieprawidlowo-
$ci, naduzy¢, skali niegospodarnosci. Nic si¢ nie zmienilo réwniez po
opublikowaniu raportu NIK, o ktérym réwniez wspomina Chanska. Jest
to posredni dowdd na to, jak niewygodnym tematem dla organizatorow
ochrony zdrowia sq badania prenatalne. Politycy i administracja rzadowa
z lekcewazeniem podchodza rowniez do trwajacych do ponad 20 lat apeli
1 dziatan réznych srodowisk o ratyfikacje Europejskiej Konwencji Biome-
dycznej oraz trwajacych rownie dlugo wysitkow genetykow o uchwalenie
ustawy w sprawie wykonywania testow genetycznych dla celéw zdrowot-
nych. Kolejne projekty tej ustawy nie sa procedowane. Trzeba natomiast
podkresli¢, ze mimo wspomnianego przez Chanska, ,,podzialu na dwa
schematy myslenia o badaniach prenatalnych — ginekologiczny i gene-
tyczny”’, w obu tych srodowiskach lekarskich pojawia si¢ coraz wigksza
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grupa specjalistow podchodzaca nowoczesnie i ze zrozumieniem zaréwno
do badan nieinwazyjnych jak i inwazyjnych, co kilkakrotnie zaowocowalo
juz wspolnymi rekomendacjami Polskiego Towarzystwa Ginekologéw 1
Potoznikéw oraz Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka. Srodowi-
sko ginekologdéw i poloznikoéw zaréwno ze wzgledu na specyfike tych
specjalizaciji dotyczacych podstawowych potrzeb zdrowotnych, jak 1 prze-
wagg liczebng nad genetykami klinicznymi, ma wigksza ,,sit¢ przebicia” w
lansowaniu wlasnych postulatow. Wspolne wystapienia w sprawach dia-
gnostyki prenatalnej trudno zatem przeceni¢. Nie nalezy zapominad, ze
w przypadkach decyzji o przerwaniu cigzy wykonawcami zwigzanych z
tym procedur medycznych sg ginekolodzy 1 to na nich spada odium zwia-
zanych z tym atakow ze strony fundamentalistow religijnych. Do tego
zarowno ginekolodzy i poloznicy, jak i genetycy kliniczni, sq podzieleni
swiatopogladowo (bez zachowania przez cz¢s¢ specjalistow w tych dzie-
dzinach bezstronnosci 1 moralnej neutralno$ci) w sprawach diagnostyki
prenatalnej i zwigzanej z jej wynikami mozliwosci przerwania ciazy. To
ginekolodzy powinni jednak we wlasnych wytycznych wskaza¢ na role i
zadania konsultanta krajowego oraz konsultantow wojewodzkich, repre-
zentujacych administracje panstwowa, w zakresie realizacji procedur
zwigzanych z przerwaniem ciazy w przypadkach, gdy istnieja ku temu
wskazania, a ci¢zarna nie uzyskuje pomocy w realizacji swojej woli. Nie
byloby tzw. ,,sprawy Chazana”, gdyby odpowiednie wytyczne nakladaly
automatycznie obowigzek rozwigzania takiego problemu lokalnie, przez
konsultanta wojewodzkiego. Jest natomiast kompletnym nieporozumie-
niem, jesli na takich stanowiskach administracyjnych znajduja si¢ osoby
powolujace si¢ a priori na ,,klauzule sumienia”, nie gwarantujac egzekwo-
wania obowiazujacych praw kobiet cigzarnych. Méglby to by¢ kolejny
wniosek Chanskie;.

Trzeba si¢ zgodzi¢ z Chanska, ze dla potrzeb konsultacji gene-
tycznych towarzyszacych diagnostyce prenatalnej ginekolodzy, poloznicy
1 genetycy kliniczni powinni by¢ lepiej przygotowani z zakresu psycho-
logii i/lub psychoterapii. Perspektywa wielomiesi¢cznych studiow w tym
zakresie jest nierealistyczna. Moglyby to by¢ odpowiednie kursy i staze
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w ramach specjalizacji. Genetycy kliniczni od lat poszukuja mozliwych w
tym zakresie rozwigzan. Pojawiaja si¢ jednak i tu przeszkody systemowe.
Kursy i staze musza by¢ prowadzone przez kompetentny i odpowiednio
wynagradzany personel w jednostkach akredytowanych pod katem takich
zaje¢. Ministerstwo zdrowia oraz CMKP nie jest otwarte na rozwiazania
generujace dodatkowe koszty. Koto si¢ zamyka. Wpisanie do programéw
specjalizacji tresci bez pokrycia, bez mozliwosci ich zrealizowania, mija
si¢ z celem. Nie jest to problem jedynie wyzej wymienionych specjalizaci,
lecz calej ochrony zdrowia. Méwiono o tym m. in. podczas I Kongresu
Humanizacji Medycyny w Warszawie (9-10 czerwca 2022; Puls Medy-
cyny nr 11 z 30 czerwca 2022). Zwracano tam uwage na brak u lekarzy
,kompetencji migkkich” z punktu widzenia komunikacji z pacjentem i
uwzglednienia jego potrzeb indywidualnych. Odrebna sprawa jest réw-
niez odpowiednia wycena konsultacji genetycznych, gwarantujacych wla-
$ciwgq interakcje z cigzarna, w sposob opisywany przez Chanska. Przy
groszowych obecnie stawkach trwajace cz¢sto ponad godzing konsultacje
genetyczne sq nieoplacalne dla jednostek je kontraktujacych, a tym samym
nieoplacalne jest zatrudnianie genetykéw. Nie zacheca to rowniez do spe-
cjalizowania si¢ w dziedzinie genetyki klinicznej reprezentowanej obecnie
przez bardzo waskie grono aktywnych zawodowo specjalistow. Jednocze-
$nie osoby posiadajace juz specjalizacj¢ poszukuja mozliwosci pracy w
placéwkach komercyjnych. Tu ponownie Chanska wnioskuje w sposoéb
uproszczony, ze mala liczba specjalistow jest przyczyng dlugich kolejek i
oczekiwania na konsultacje genetyczne z ,,zakorzenionym [jednoczesnie]
w polskim §rodowisku pogladem o koniecznosci posiadania wyksztal-
cenia medycznego przez osoby udzielajace porad genetycznych”. Jest to
splycenie problemu. Pierwsza przyczyna dlugiego oczekiwania na kon-
sultacje 1 badania genetyczne sa limity $wiadczen kontraktowanych przez
NFZ. To np. ze na bezplatng wizyte u endokrynologa lub kardiologa
czeka si¢ dwa lata, a do tego samego personalnie specjalisty mozna dostac
si¢ bez kolejki, ale za optata w spolce lekarskiej, nie wynika z malej liczby
specjalistow. Genetycy nie bedg zwolennikami rozproszenia srodkéw na
ksztalcenie konkurencji w zakresie konsultacji genetycznych dopdki nie
beda spelnione ich podstawowe zadania. Nie jest to jednak ,,wyrazna
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nieche¢” do zmian. Ksztalcenie takie musi by¢ odpowiednio usankcjo-
nowane prawnie, zorganizowane (programy, weryfikacja umiejetnosci) i
sfinansowane, a nie ma takich srodkéw nawet na rozwdj genetyki klinicz-
nej jako takiej. Chanska pomija tez fakt, Ze rozpoznanie choroby rzadkiej,
drobiazgowa czgsto analiza cech dysmorfii plodu (w obrazie USG) lub
postnatalnie, a wigc zbadanie pacjenta i analiza posiadanej przez niego
dokumentacji medycznej (!), wymaga umiej¢tnosci lekarskich. Biolog,
psychoterapeuta, specjalista w zakresie zdrowia publicznego nie zastapi
w tym zakresie lekarza. Moze natomiast wziac udzial w kolejnych etapach
opieki nad pacjentem lub jego rodzina pod warunkiem posiadania nie-
zbednych kompetencji. Organizatorzy ochrony zdrowia s jednak ghusi
na tego typu argumenty. W wielu sytuacjach daja wyraz swojej glebokiej
niewiedzy 1 zacofania intelektualnego z zakresu tematyki poruszanej juz
nawet w programach nauczania biologii w szkotach srednich. Nikt nie
chce z genetykami na te tematy dyskutowac. Bo one albo ,,parza”, albo
uznawane sa za malo istotne. Jak w tej sytuacji mozna walczy¢ nie tylko o
badania prenatalne, ale o rozwdj farmakogenetyki, medycyny personali-
zowanej, terapii celowanych w oparciu o indywidualne ,,paszporty gene-
tyczne”, itd. itp. Polska znajduje si¢ pod tym wzgledem od lat daleko w
tyle nawet w poréwnaniu z niektérymi krajami o§ciennymi. Zbyt pochop-
nie Chanska upraszcza rézne zagadnienia. Trudno jest nie skomentowac
tego obszerniej, gdy genetycy po raz kolejny wskazywani sa jako grupa
odpowiadajaca za stabosci systemu.

Zaskakujacy jest w ksigzce Chanskiej watek dotyczacy opinii nie-
ktérych dzialaczek feministycznych na temat ,,normalizacji” lub ,,ruty-
nizacji” diagnostyki prenatalnej poprzez wprowadzenie np. badan prze-
siewowych do standardéw postepowania ginekologiczno-polozniczego
w cigzy. Cytowane jest pojecie ,,ciazy niepewnej” z tendencjq do braku
myslenia o majacym si¢ urodzi¢ dziecku do czasu otrzymania przez cig-
zarnga wyniku badan prenatalnych. Chanska polemizuje z tym pogladem
cytujac wypowiedzi pacjentek poddajacych si¢ diagnostyce, z podkresle-
niem znaczenia badan prenatalnych i oczekiwanej ich dostepnosci dla
ogolu kobiet, ze wskazaniem réznych motywéw dotyczacych opieki nad
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matka i dzieckiem, niezaleznie od osobistego pogladu na temat mozliwo-
$ci przerwania ciazy czy gotowosci do podjecia takiej decyzji w przypad-
kach uzyskania nieprawidtowych wynikow. Warto jest stanowczo pod-
kresli¢, ze nawet badania USG, bez ktérych trudno jest sobie wyobrazic
standardy postgpowania lekarskiego w ciazy, sa elementem badan przesie-
wowych lub szeroko rozumianej diagnostyki prenatalnej. Nieprawidtowy
obraz USG, do czasu uzyskania wynikéw poglebionej wowczas diagno-
styki przyczyn takiego stanu rzeczy, nickoniecznie genetycznych, moze
takze powodowac taki stan niepewnosci. Nie moze to jednak prowadzic
do cofnigcia tych standardow o dziesi¢ciolecia. Zaniechanie postgpowa-
nia zgodnie ze standardami rodzi z kolei skutki prawne. Z przypiséw do
tego problemu zamieszczonych przez Chanska mozna wnioskowac, ze
chodzi przede wszystkim o nieinwazyjne badania biochemiczne i testy
genetyczne z wykorzystaniem plodowego DNA. Namawialbym jednak
lekarzy do bardzo precyzyjnego odnotowywania w dokumentacji kazde;
z pacjentek faktu zaproponowania konkretnych badan 1 ewentualnej rezy-
gnacji ciezarnej z takich badan po omoéwieniu z nia ich zalet i ograniczen.
Nie do przyjecia w $wietle ogdlnych praw pacjenta jest wykonanie jakich-
kolwiek badan niejako ,,z automatu”, bez odpowiedniej konsultacji, bez
pozostawienia pacjentce prawa do wyboru, a takze do niewiedzy o ewen-
tualnym wyniku badafn nawet wowczas, gdy wczesniej wyrazila ona na
nie zgode. Dotyczy to réwniez diagnostyki inwazyjnej i wynikow badan
uzyskanych na tej drodze. Wszystkie takie ewentualnosci powinny by¢
uwzglednione w podpisanej przez cigzarng zgodzie na badania czy to nie-
inwazyjne, czy inwazyjne. Przede wszystkim w przypadkach tych pierw-
szych obowiazek taki jest zaniedbywany i to gtéwnie przez ginekologéw.

W Postcriptum do ksiazki Chanska odnosi si¢ do wyroku [pseudo]
Trybunatu Konstytucyjnego z dnia 22 pazdziernika 2020, ograniczajacego
prawo kobiet do decyzji o przerwaniu ciazy, ,,...gdy badania prenatalne
lub inne przestanki medyczne wskazuja na duze prawdopodobienistwo
ciezkiego 1 nieodwracalnego uposledzenia ptodu albo nieuleczalnej cho-
roby zagrazajacej jego zyciu”, co zapisano w Ustawie z 07.01.1993 ,,0O pla-
nowaniu rodziny, ochronie ptodu ludzkiego i warunkach dopuszczalnosci
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przerywania ciazy” (Dz.U. Nr 17, poz.78 z p6zn. zm.). Cytuje stanowiska
Zespolu Ekspertow Prawnych Fundacji im. Stefana Batorego, Komite-
tow PAN, Towarzystw Naukowych, zdania odr¢bne do wyroku czesci
sedziow [p]TK. Zwracana jest w nich uwaga na naduzycia terminolo-
giczne, instrumentalne traktowanie zdrowia i zycia kobiet, takze ich zdro-
wia psychicznego w przypadkach rozpoznania nieprawidlowosci rozwo-
jowych u ptodu, na systemowe, wieloletnie zaniedbania w zakresie opieki
nad osobami niepelnosprawnymi. Zdaniem Zespolu Ekspertow Praw-
nych Trybunal dopuscil si¢ wydania rozstrzygnigcia politycznego, wyraz-
nie preferujacego tylko jedng opcje Swiatopogladowa. Chanska z rezerwa
odnosi si¢ do poszukiwan drég wyjscia z sytuacji powstaltej po wyroku.
Nie widzi szans na inicjatywy ustawodawcze w opozycji do wyroku [p]
TK, zmieniajace zaistnialy stan rzeczy. Uwaza rowniez, ze opinie 0 moz-
liwosci dokonywania wlasnej oceny konstytucyjnosci stanu prawnego
uksztaltowanego przez Trybunal przez sady wyrokujace w konkretnych
przypadkach o prawie do przerwania cigzy z przestanek embriopatolo-
gcznych, nie moga by¢ dla lekarzy podstawa poczucia bezpieczenstwa w
zakresie legalnosci ich dzialan w takich sytuacjach. Musi istnie¢ w tym
zakresie jednoznaczna wykladnia prawna i nie zastapiq jej zawile dywaga-
cje w literaturze o profilu prawniczym. Raz jeszcze nalezy stwierdzic, ze
brak neutralnosci §wiatopogladowej pafistwa, z wypaczaniem podstawo-
wych niekiedy faktow biologicznych przez oficjalnie dziatajacych funda-
mentalistow religijnych, anarchizujacych zycie spoteczne, czy wyglasza-
niem przez rzadzacych konserwatywnych politykéw opinii szkalujacych
konkretnych lekarzy lub cale ich §rodowisko, rodziny korzystajace z tech-
nik wspomaganego rozrodu i rodzace si¢ dzigki temu dzieci, nie daje w
najblizszym czasie podstaw do optymizmu. Bez radykalnych zmian na
tym polu wszelkie dywagacje natury prawnej beda jedynie pozorowaniem
poszukiwania racjonalnych rozwiazan. Trudno jest jednoznacznie stwier-
dzi¢, czy akurat wyrok [p]TK jest dla sSrodowisk opiniotwoérczych wystar-
czajacym dowodem na potrzebe takich zmian. Chanska opisuje w ksigzce
okreslone zjawiska, ale jest niezwykle ostrozna w swoich wnioskach.
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Podsumowujac powyzsza opini¢ nalezy wyrazi¢ nadzieje, ze
ksigzka ,,(Nie)Poradnos$¢ Systemowa. Praktyka poradnictwa genetycznego
towarzyszacego diagnostyce prenatalnej”. autorstwa Weroniki Chanskiej,
bedzie zaczynem szerokiej, cywilizowanej dyskusji spolecznej na temat
niezbednych zmian systemowych dotyczacych badan prenatalnych, ze
szczegolnym uwzglednieniem konsultacji genetycznych i diagnostyki wad
rozwojowych oraz choréb uwarunkowanych genetycznie, a takze praw
kobiet do podejmowania decyzji o przerwaniu cigzy, nie tylko z przesla-
nek embriopatologicznych. Szczegélna uwaga musi by¢ zwrdcona pod
tym katem na dopuszczenie do glosu ekspertéw w miejsce krzykaczy.
Postulat rozdzielenia panstwa od kosciola nie moze napawac lgkiem w
panstwie demokratycznym. Organizatorzy ochrony zdrowia musza zmie-
ni¢ swoj sposéb myslenia o organizacji i finansowaniu badan prenatal-
nych oraz systemie ksztalcenia kadr pod katem zwiazanych z nimi §wiad-
czefi medycznych. Srodowiska lekarskie, przede wszystkim ginekolodzy
1 poloznicy oraz genetycy kliniczni, wspomagane m. in. przez wysoko
kwalifikowanych diagnostow oraz psychologéw, nadal powinny doskona-
li¢ zasady wspotdzialania, z opracowywaniem wspoélnych rekomendacii i
wytycznych w dziedzinie badan prenatalnych, z uwzglednieniem szcze-
g6lnego charakteru zwiazanych z nimi konsultacji specjalistycznych, w
tym przede wszystkim konsultacji genetycznych. Nalezy wciaz zachowac
nadziej¢ na nadejscie w naszym kraju lepszych czaséw dla rozwoju gene-
tyki medycznej i kliniczne;.
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