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Streszczenie

Problematyka sekwencjonowania calogenomowego noworodkoéw jest zagadnieniem niezwy-
kle ztozonym i stanowigcym wyzwanie dla wspdlczesnego prawodawstwa oraz bioetyki. Pro-
blem ten zyskal na znaczeniu w ostatnich latach dzieki rewolucji technologicznej w branzy
genomiki i wigkszej przystepnosci cenowej badan calogenomowych Whole Genome Sequen-
cing Testing. Celem niniejszego opracowania jest ocena zasadnosci postulatéw popularyzacji
oraz refundacji kosztéw badan sekwencjonowania noworodkéw poprzez analiz¢ uwarunko-
wan medycznych, etyki medycznej, wyzwan prawodawczych oraz obecnych uwarunkowan
prawnych w tym zakresie. Przyjeto teze, ze stosowanie badan genomowych u niepelnolet-
nich niesie za sobg daleko idace konsekwencje w zakresie ochrony praw pacjentéw. Z jed-
nej strony wlaczenie badan calogenomowych noworodkéw do standardu opieki medycznej
moze przynie$¢ rewolucje w medycynie, z drugiej strony moze zagraza¢ prywatnosci i auto-
nomii badanych oraz oséb z nimi spokrewnionych.

W wyniku przeprowadzonych badan wykazano liczne zalety wynikajace z rutynowego
sekwencjonowania genomu noworodkéw oraz przedstawiono wykorzystanie tej metody na
$wiecie. Wykazano réwniez, ze obecnie obowigzujace w Polsce regulacje prawne nie stano-
wig wystarczajacego zabezpieczenia praw i wolnosci maloletnich. Prawo przyjmuje role nie-
jako ,,nastepcza” - z opdznieniem usiluje regulowac zastany stan faktyczny wywotany gwal-
townym rozwojem nowoczesnych technologii oraz odkry¢ z zakresu genomiki. W ramach
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postulatow de lege ferenda wskazano, ze konieczne jest uaktualnienie oraz ujednolicenie re-
gulacji prawnych w zakresie testow calogenomowych na niepetnoletnich.

Stowa kluczowe: genom, DNA, sekwencjonowanie calogenomowe (WGS), prawa dziecka,
etyka badan genetycznych

Wprowadzenie

Rozwoj nauki, medycyny oraz zwigzanych z nimi nowych technologii przyniost
liczne wyzwania bioetyczne. Postep w branzy genomiki (dziedziny nauki zajmuja-
cej si¢ analizg calych genomoéw oraz funkcjonowania zawartych w nich genéw) daje
nowe mozliwoéci w zakresie diagnozowania, leczenia oraz zapobiegania chorobom,
ale moze réwniez stanowic zagrozenie dla przestrzegania fundamentalnych praw
czlowieka.

Problematyka sekwencjonowania calogenomowego noworodkéw jest zagadnie-
niem zlozonym i stanowigcym wyzwanie dla wspdlczesnego prawodawstwa oraz
etyki medycznej. Problem ten zyskal na znaczeniu w ostatnich latach dzieki wiek-
szej przystepnosci prywatnych badan calogenomowych (direct-to-consumer Whole
Genome Sequencing Tests), a takze programow i inicjatyw rzadowych majacych na
celu upowszechnienie oraz wprowadzenie sekwencjonowania calogenomowego
noworodkéw do standardu opieki medycznej. Celem niniejszego opracowania jest
ocena zasadnosci postulatow popularyzacji badan sekwencjonowania noworod-
kéw poprzez analize uwarunkowan medycznych, kwestii bioetycznych, wyzwan
prawodawczych oraz obecnych uwarunkowan prawnych w tym zakresie. W niniej-
szym artykule przyjeto teze, Ze stosowanie badan genomowych u dzieci niesie za
sobg daleko idgce konsekwencje w zakresie ochrony praw mlodych pacjentéw
i ich rodzin. Z jednej strony wlaczenie badan calogenomowych noworodkéw do
standardu opieki medycznej moze przynie$¢ rewolucje w dziedzinie medycyny,
z drugiej strony moze zagraza¢ prywatnosci i autonomii badanych oraz oséb z nimi
spokrewnionych. W artykule przeprowadzono analize uwarunkowan medycznych,
etycznych i prawnych badan calogenomowych noworodkéw. Podjeto prébe odpo-
wiedzi na pytanie, czy korzysci plynace z rutynowego sekwencjonowania genetycz-
nego niemowlat przewazaja nad negatywnymi konsekwencjami wykonywania tego
typu badan na pacjentach niepetnoletnich. Gléwnym celem wywodu byla préba
ustalenia, czy obecne regulacje prawne stanowig wystarczajace zabezpieczenie dla
praw i wolno$ci matoletniego.

Przeprowadzone badania wykazuja liczne zalety wynikajace z rutynowego
sekwencjonowania genomu noworodkéw. Takie rozwigzanie jest coraz szerzej
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wykorzystywane na $wiecie. Obecnie obowiazujace regulacje prawne w Polsce nie
s3 jednak wystarczajacym zabezpieczeniem praw i wolnosci maloletnich. Prawo
przyjmuje role niejako ,nastepczg” — z opdznieniem usiluje reagowac na zastany
stan faktyczny wywotany gwaltownym rozwojem nowoczesnych technologii oraz
odkry¢ z zakresu genomiki. Istnieje wyrazna potrzeba uregulowania kwestii badan
genetycznych, gdyz obecnie prawo nie chroni tych, ktérzy si¢ takim badaniom pod-
daja. W ramach postulatéw de lege ferenda wskazano, ze konieczne jest uaktualnie-
nie oraz ujednolicenie regulacji prawnych w zakresie testow calogenomowych na
niepetnoletnich.

Sekwencjonowanie genomu - uwarunkowania medyczne

Wielu badaczy prowadzilo niezalezne, odrebne badania nad $miertelno$cia dzieci
na przestrzeni wiekdw i usilowalo dowiedzie¢ sig, jak prezentowala si¢ statystyka
$miertelno$ci niemowlat w réznych okresach, spotecznosciach i miejscach'. Sred-
nia uzyskana z licznych badan historycznych wskazuje, ze w przesztosci okoto
jedna czwarta niemowlat umierata w pierwszym roku zycia, a nieomal polowa
wszystkich dzieci nigdy nie doczekata osiggniecia dojrzalosci (na co wskazujg dane
zbierane w ciggu 2300 lat pomiedzy 400 rokiem przed narodzinami Chrystusa
a 1900 rokiem naszej ery)?. Na przestrzeni lat ryzyko zgonu niemowlat na catym
$wiecie znacznie spadlo. Dzisiejsza $rednia $wiatowa jest okoto 10 razy nizsza niz
$rednia z przesztoéci®. W krajach majacych najwyzszy standard opieki zdrowotne;j
dzieci (m.in. w Islandii) prawdopodobienstwo przezycia niemowlecia jest dzi§ 170
razy wieksze niz w XIX wieku*.

Trudnosci moze przysparza¢ préba oszacowania, jakie konkretnie przyczyny
i w jakiej skali odpowiadaly dawniej za wysoka $miertelnos¢ noworodkéw. Nie-
mozliwe jest dokladne oszacowanie, do ilu zgonéw przyczynily si¢ nieodpowiednia

1 A. Anthony, J. Volk, A. Atkinson, Infant and child death in the human environment of evolutionary
adaptation, ,Evolution and Human Behavior” 2013, vol. 34, s. 182-192, www.sciencedirect.com/
science/article/pii/S1090513812001237#s0015 (dostep 31.10.2022).

2 M. Roser, Mortality in the past — around half died as children, https://ourworldindata.org/child-
-mortality-in-the-past (dostep 31.10.2022).

3 IGME UN Inter-agency Group for Child Mortality Estimation, Stillbirth and child mortality esti-
mates, https://childmortality.org (dostep 31.10.2022).

4 Levels & Trends in Child Mortality, Estimates developed by the UN Inter-agency Group for Child
Mortality Estimation, Report 2021, https://childmortality.org/wp-content/uploads/2021/12/UNI-
CEF-2021-Child-Mortality-Report.pdf (dostep 4.10.2023).
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higiena 0s6b odbierajacych porody czy nieodkazone narzedzia®, a ile ze zgonow
byto skutkiem obcigzen genetycznych plodéw. Wspolczesnie znane sg juz doktadne
statystyki, m.in. dzi¢ki badaniom genetycznym i ambitnym projektom badaw-
czym jak Human Genome Project (HGP). HGP byl kamieniem milowym, jednym
z najwiekszych wyczynéw naukowych w historii®. W przeciwienstwie do badan
zwigzanych z zewnetrzng eksploracjg kosmosu HGP (trwajacy od 1 pazdziernika
1990 r. do kwietnia 2003 r.) byt okre$lany jako ,naukowa podréz do wewnatrz™’,
prowadzona przez miedzynarodowy zespdt badaczy, ktérego celem bylo sekwen-
cjonowanie i mapowanie wszystkich genéw przedstawiciela gatunku homo sapiens.
Projekt dal wiec mozliwo$¢ odczytania kompletnego genetycznego planu budowy
czlowieka®.

Genom to mapa calego kodu genetycznego organizmu’, ktora zawiera wszystkie
geny, zaréwno te aktywne, jak i nieaktywne. Podczas gdy ludzki genom przyciaga
wiele uwagi w $wiecie nauki, nie jest on jedynym, ktory zainteresowal naukow-
cow i ktory zostal zsekwencjonowany. Do tej pory dokonano sekwencjonowania
ponad 700 gatunkow ze $wiata flory!?, okoto 3300 ze $wiata fauny!! i wielu innych
mikroorganizméw, w tym wirusa SARS-CoV-2'%. To wlasnie dzieki opublikowaniu
i bezplatnemu upublicznieniu w powszechnej internetowej bazie danych genomu
wirusa SARS-CoV-2 naukowcy z calego $wiata reprezentujacy rozmaite osrodki
badawcze i nurty nauki mogli bezzwlocznie przystapi¢ do prac nad opracowaniem

5 1. Loudon, Ignaz Phillip Semmelweis’ studies of death in childbirth, ,Journal of the Royal Society of
Medicine” 2013, nr 106 (11), s. 461-463.

6 National Human Genome Research Institute, The Human Genome Project, www.genome.gov/
human-genome-project (dostep 31.10.2022).

7 R. McKie, ‘The wondrous map’ how unlocking human DNA changed the course of science, Www.
theguardian.com/science/2020/jun/21/human-genome-project-unlocking-dna-covid-19-cystic-
fibrosis-molecular-scientists (dostep 31.10.2022).

8 The Human Genome Project, www.genome.gov/human-genome-project (dostep 31.10.2022).

9 A Brief Guide to Genomics, www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/A-Brief-Guide-to-
-Genomics (dostep 31.10.2022).

10 Y. Sun, L. Shang, Q.H. Zhu, L. Fan, L. Guo, Twenty years of plant genome sequencing: achieve-
ments and challenges, ,Trends in Plant Science” 2022, vol. 27, issue 4, s. 391-401, https://doi.
0rg/10.1016/j.tplants.2021.10.006.

11 Washington State University, Big gaps in quest to sequence genomes of all animals, www.scienceda-
ily.com/releases/2021/12/211206090620.htm (dostep 31.10.2022).

12 A.A.T. Naqvi, K. Fatima, T. Mohammad, U. Fatima, L.K. Singh, A. Singh, S.M. Atif, G. Hariprasad,
G.M. Hasan, M.I. Hassan, Insights into SARS-CoV-2 genome, structure, evolution, pathogenesis and

therapies: Structural genomics approach ,Biochimica et Biophysica Acta - Molecular Basis of Dise-
ase” 2020, vol. 1866 (10), DOI:10.1016/j.bbadis.2020.165878.
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szczepionki, co ostatecznie udato si¢ osiggnaé w rekordowym tempie'’. Szczepionka
przeciwko SARS-CoV-2 byla podawana zaréwno ci¢zarnym (bedagcym w grupie
podwyzszonego ryzyka cigzkiego przebiegu infekcji COVID-19), jak i matkom
karmigcym.

Laczny koszt projektu HGP szacowany jest na niespelna 3 miliardy dolaréow
amerykanskich'4, a sama sekwencja pierwszego pelnego genomu wyceniana jest na
2,7 miliarda dolaréw'°. Obecnie zainteresowani konsumenci moga zamoéwi¢ droga
internetowg zestaw do badania petnego genomu (zakladajac, ze mieszkaja w kraju,
gdzie prowadza dzialalno$¢ przedsiebiorstwa oferujace takie ustugi) w cenach
wahajgcych sie pomiedzy 200 a 600 dolar6w amerykanskich!®. Specjalisci przewi-
duja, ze przystepne cenowo badanie genomu kosztujace nie wiecej niz 100 dolaréow
bedzie szeroko dostepne szybciej, niz bylo to pierwotnie przewidywane'”.

Powszechne zrozumienie nauki, jaka jest genomika, jak i technologii sekwen-
cjonowania genomow przeszto niezwykle dluga droge od lat 90. ubieglego stulecia.
Cho¢ sekwencjonowanie pierwszego ludzkiego genomu zajeto 13 lat (a lacznie az
31'%), dzi§ naukowcy sg w stanie precyzyjnie zsekwencjonowac genom jednej osoby
w ciggu kilku godzin® i to za znacznie nizsza od pierwotnej ceng. Dr Eric Green,
dyrektor Narodowego Instytutu Badan nad Genomem Ludzkim w USA, stwierdzit,
ze ,o0d czasu zakonczenia Human Genome Project koszt sekwencjonowania DNA
spadl milion razy”?.

13 European Centre for Disease Prevention and Control, Technical guidance, Sequencing of SARS-
-CoV-2: first update 18 January 2021.

14 The Human Genome Project, Frequently Asked Questions, www.genome.gov/sites/default/files/
genome-old/pages/Education/Smithsonian_Exhibition/Human_Genome_Project_FAQ.pdf
(dostep 31.10.2022).

15 E. Mullin, The Price of DNA Sequencing Dropped From $2.7 Billion to $300 in Less Than 20 Years,
https://onezero.medium.com/the-price-of-dna-sequencing-dropped-from-2-7-billion-to-300-in-
less-than-20-years-f5e07c2f18b4 (dostep 31.10.2022).

16 B. Colby, Whole Genome Sequencing Cost, https://sequencing.com/education-center/whole-
-genome-sequencing/whole-genome-sequencing-cost (dostep 31.10.2022).

17 S. Singh, The hundred-dollar genome: a health care cart before the genomic horse, ,Canadian Medi-
cal Association Journal” 2018, vol. 190 (16), s. E514, DOI:10.1503/cma;j.69259.

18 GENEYX, Better Data for Better Health, The complete sequence of a human genome, Recent Advan-
ces in long-read genome sequencing and assembly methods have enabled the complete assembly of
individual human chromosomes from telomere to telomere without gaps”, Cold Spring Harbor Labo-
ratory, https://geneyx.com/the-complete-sequence (dostep: 31.10.2022).

19 Genomics England, Genomic medicine, Understanding Genomics, www.genomicsengland.co.uk/
understanding-genomics/genome-sequencing (dostep 31.10.2022).

20 National Human Genome Research Institue, www.genome.gov (dostep 31.10.2022).
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Sekwencjonowanie genomu - uwarunkowania etyczne

Od poczatku realizacji Projektu Poznania Ludzkiego Genomu oczywiste bylo, ze
poszerzenie wiedzy o genomie bedzie miato istotny wplyw na spoteczenstwo. Lide-
rzy HGP podkreslali, jak wazne bedzie zajecie si¢ szerokim zakresem kwestii etycz-
nych i spolecznych zwigzanych z pozyskiwaniem i wykorzystywaniem informacji
genomowych, aby méc réwnowazy¢ potencjalne ryzyko, jak i korzysci ptynace
z wlaczenia tej nowej wiedzy do opieki klinicznej i dalszych badan naukowych.
Program Ethical, Legal, and Social Implications (ELSI) w National Human Genome
Research Institute (NHGRI) zostal utworzony w 1990 roku w celu nadzorowania
dzialan w tych dziedzinach. Od czasu powstania program ELSI w NHGRI wnidst
znaczacy wklad do dziedziny genomiki, m.in. istotne zmiany w sposobie, w jaki
badacze i instytucjonalne komisje rewizyjne nadzorujg proces wyrazania zgody
(rézne rodzaje i typy consent forms) na badania genomiczne. Warto zwréci¢ uwage
na kluczowe wytyczne dotyczace polityki w zakresie udostgpniania danych geno-
mowych, zwlaszcza potrzebe zachowania réwnowagi (oraz potencjalny konflikt
wartosci) pomiedzy otwartoscig baz danych naukowych przyczyniajaca si¢ do roz-
woju nauki, a co za tym idzie do polepszenia jakosci zycia i rozwoju medycyny,
a z drugiej strony prywatnoscia i autonomia pacjentéw oraz oséb z nimi spokrew-
nionych. Celem programu ELSI jest promowanie dialogu na temat konsekwencji
genomiki oraz ksztaltowanie wlasciwej kultury wokol genomiki w $rodowisku
badawczym, medycznym i spolecznym.

Krytycy nowych programoéw z dziedziny genomiki rozwazaja interesujgce kwe-
stie: medyczny stopien uzyteczno$ci sekwencjonowania genomu niemowlat oraz
dylematy etyczne zwigzane z sekwencjonowaniem genomoéw zdrowych noworod-
kéw. Podawana w watpliwos¢ jest zasadnos¢ szerokiej dostepnosci tego typu badan,
a co za tym idzie - zasadnos¢ postulatow dotyczacych pelnej refundacji w ramach
publicznych systeméw opieki medycznej. Niewykluczone, ze powszechny dostep
do informacji o pelnej historii genetycznej kazdego czlowieka prowadzilby do
manipulacji genetycznych, zamachéw na wolno$¢ samostanowienia, moglyby sie
takze powtorzy¢ karygodne praktyki z przeszlosci, jakimi byly dzialania euge-
niczne?!, a wigc proby ulepszania gatunku ludzkiego poprzez selektywne rozmna-
zanie??. Zdaniem autorki jednak, w sytuacji braku powszechnej dostepnoéci tego
typu badan najbogatsza warstwa spoleczenstwa i tak zapewni sobie dostep do
najnowszych rozwigzan medycznych i najdoktadniejszych testow, niezaleznie od

21 Karta Praw Podstawowych Unii Europejskiej (Dz. Urz. UE 2016/C 202/02 z dnia 7.06.2016), art. 3,
zakazujacy praktyk eugenicznych.

22 D. Krekora-Zajac, Prawo do materiatu genetycznego cztowieka, Warszawa 2014, s. 40.



82 Anna Sieja

tego, czy s3 one refundowane czy dostepne legalnie w danym kraju. Taki kierunek
widoczny jest w kontekscie nielegalnych modyfikacji kodu genetycznego zarodkow
(a wigc tworzenia tzw. designer babies®), ktére mozliwe sa po dokonaniu sekwen-
cjonowania genomu plodu. Trudnosci w dostepie do badan genetycznych nowo-
rodkéw moga doprowadzi¢ do powiekszajacych si¢ nieréwnosci pomiedzy klasami
spolecznymi. W opinii autorki, sekwencjonowanie genomoéw zdrowych niemowlat
jest nie tylko etyczne, ale przede wszystkim pozyteczne. Odpowiednio uregulo-
wane moze nie$¢ korzysci zaréwno dla samych niepetnoletnich pacjentéw, jak i dla
spoleczenstwa jako calosci.

Sekwencjonowanie genomu noworodkow jako wyzwanie dla
wspolczesnego prawodawstwa

Obecnie dzieci oraz niemowleta cierpigce na réznego rodzaju problemy zdrowotne
sa badane pod katem wielu wrodzonych schorzen przy uzyciu sekwencjonowania
calego genomu, a wkrotce moze si¢ okaza¢, ze takim samym badaniom zostang
poddani ich zdrowi réwiesnicy. We wrzesniu 2021 roku Genomics England, gtéwna
organizacja badawcza zajmujaca sie genomika w Wielkiej Brytanii, oglosila zamiar
realizacji pilotazowego programu, w ktorym sekwencjonowanie calego genomu
bytoby wykorzystane do wykrywania setek choréb genetycznych w duzej grupie
badawczej, konkretnie u dwustu tysiecy zdrowych noworodkéw. Inicjatywa ta,
nazwana Newborn Genomes Programme, spotkala si¢ z pozytywnym przyjeciem
brytyjskiej opinii publicznej. Nalezy jednak podkresli¢, ze ogloszenie programu
wywolalo réwniez kontrowersje w $rodowisku naukowym?®. Genomy, w tym
ten ludzki, sa wyjatkowo cennymi narz¢dziami naukowymi, gdyz umozliwiaja
naukowcom badanie wzajemnego oddzialywania réznych genéw i stanowia punkt
odniesienia, z ktérym mozna poréwnac fragment kodu genetycznego danej osoby.
W zwiazku z tym nasuwa si¢ pytanie o potencjalne oraz realne korzysci sekwen-
cjonowania genomu niemowlat. Analiza genomu stanowi precyzyjne narzedzie
umozliwiajace skuteczng identyfikacje osdb, a wiec sekwencjonowanie genomu nie-
mowlat ujawnitoby przypadki, w ktérych doszto do zamiany noworodkéw, jesliby

23 D. King, Editing the human genome brings us one step closer to consumer eugenics, Hijacked by the
free market, human gene editing will lead to greater social inequality by heading where the money
is: designer babies, www.theguardian.com/commentisfree/2017/aug/04/editing-human-genome-
consumer-eugenics-designer-babies (dostep 31.10.2022).

24 H. Devlin, Scientists raise concerns over UK baby genome sequencing plan, www.theguardian.
com/science/2021/dec/02/scientists-raise-concerns-over-uk-baby-genome-sequencing-plan
(dostep 31.10.2022).
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wyniki sekwencjonowania noworodka zestawi¢ z wynikami sekwencjonowania
jego rodzicow. Obok tej oczywistej zalety rutynowe sekwencjonowanie genomow
noworodkéw jest wymieniane jako aspiracyjny element opieki zdrowotnej okresla-
nej jako ,precyzyjna, dopasowana, zindywidualizowana” Zasadniczo sekwencjo-
nowanie niemowlat stanowi nie wiecej niz rozszerzenie badan przesiewowych pod
katem wystepujacych u noworodkéw chordb genetycznych. Badania przesiewowe
niemowlat s3 obecnie standardem i opierajg si¢ na analizie produktow przemiany
materii*>. Warto podkresli¢ tutaj, ze same badania przesiewowe noworodkéw nie sg
niczym nowym, zostaly one po raz pierwszy wdrozone juz na poczatku lat 60. ubie-
glego stulecia. Poczatkowo poszerzanie zakresu badan bylo procesem powolnym,
jako ze kazde dodatkowe zaburzenie wymagalo oddzielnego badania. Postep tech-
nologiczny w zakresie metod biochemicznych umozliwil radykalne rozszerzenie
skali badan przesiewowych noworodkow, zwlaszcza dzigki zastosowaniu metody
tandemowej spektrometrii mas. Gwaltowny rozwdj technologii sekwencjonowania
calogenomowego spowodowat stale obnizenie zaréwno kosztéw, jak i czasu trwa-
nia analizy genetycznej. Zmiana ta umozliwita przeprowadzanie ogromnej liczby
réwnolegtych sekwencjonowan®.

W opinii autorki najbardziej oczywista zaleta sekwencjonowania genomow
noworodkéw jest to, ze posiadanie kompletnej informacji genomowej niemowlecia
moze umozliwi¢ lekarzom natychmiastowe wykrycie oraz leczenie wielu chordb
genetycznych. Badania przesiewowe w kierunku wystepowania schorzen genetycz-
nych nie tylko ratujg zycie?, lecz takze sg niezwykle oplacalne. Nalezy podkresli¢,
ze calo$ciowy koszt badania sekwencji genomu jest niejako rozlozony na wieksza
liczbe chordb i cech farmakogenetycznych, z ktérych sekwencji pacjent (badz jego
lekarz) bedzie mogl korzystac przez cate zycie. Jako przyktad uzytecznosci tego typu
badan wymienia si¢ m.in. wrodzony ciezki ztozony niedobér odpornosci (SCID).
Schorzenie to, ttumigce funkcje odpornosciowe poprzez liczne mutacje biatych
krwinek, byto niegdys uwazane za chorobe terminalng?. Coraz liczniejsze badania

25 1.G. Biesecker, E.D. Green, T. Manolio, B.D. Solomon, D. Curtis, Should all babies have their
genome sequenced at birth?, ,British Medical Journal” 2021, vol. 375, s. n2679, DOI:10.1136/bmj.
n2679.

26 1. Remec Ziga, K. Trebusak Podkrajsek, B. Repic Lampret, J. Kovac, U. Groselj, T. Tesovnik,
T. Battelino, M. Debeljak, Next-Generation Sequencing in Newborn Screening: A Review of Current
State, ,Frontiers in Genetics” 2021, vol. 12, DOI:10.3389/fgene.2021.662254.

27 N. Kelly, D.C. Makarem, M.P. Wasserstein, Screening of Newborns for Disorders with High Benefit-
-Risk Ratios Should Be Mandatory, ,The Journal of Law, Medicine and Ethics” 2016, vol. 44 (2),
s. 231-240, DOI:10.1177/1073110516654133.

28 National Institute of Allergy and Infectious Diseases, Severe Combined Immunodeficiency (SCID),
www.niaid.nih.gov/diseases-conditions/severe-combined-immunodeficiency-scid (dostep 31.10.2022).
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genetyczne niemowlat sprawity, ze SCID, cho¢ nadal uznawany za powazne scho-
rzenie, jest obecnie uleczalny.

Test NIPT (Non-Invasive Prenatal Testing) oznacza genetyczne, nieinwazyjne
badanie prenatalne, ktére korzysta z metody analizy wolnego ptodowego DNA
(cfIDNA, cell free fetal DNA). Mozna je wykona¢ zwykle od 10 tygodnia cigzy. Plody
w Wielkiej Brytanii i USA?® s3 rutynowo badane pod katem wielu choréb gene-
tycznych przy uzyciu probki krwi matki i podstawowych metod amplifikacji DNA.
Dzieci, u ktérych po kilku tygodniach od narodzin wystepuja komplikacje, zostaja
skierowane do przeprowadzenia bardziej szczegdtowego zestawu badan gene-
tycznych, w tym do sekwencjonowania calego genomu. To skionito zwolennikow
sekwencjonowania genomu niemowlat do sformulowania pytania o to, dlaczego
podejscie proaktywne nie jest aktualnie standardem, a wiec dlaczego wszystkie
noworodki nie sg obecnie kierowane na szeroko zakrojone badania. Wciaz prze-
prowadza si¢ rutynowe badania tylko dla wykrycia trzech lub czterech tuzinow
choréb®, podczas gdy mozliwe jest wykrycie tysiecy chordb, gdyby przeprowa-
dzano badania calogenomowe zaraz po urodzeniu dziecka. Ponadto posiadanie
danych pelnego genomu moze okazac si¢ przydatne dla pacjentéw w p6zniejszym
okresie zycia. Nietrudno wyobrazi¢ sobie przyszlos$¢, w ktorej medycy swiadczacy
podstawowa opieke zdrowotna bedg mogli dostosowac schemat opieki nad kazdym
pacjentem do indywidualnych wymagan i specyfiki jego genomu®'. Spersonalizo-
wana medycyna, diagnostyka i zindywidualizowane terapie najprawdopodobniej
stang si¢ w przyszfosci rewolucja, rozmiarem przypominajacg te informatyczng
sprzed 30 lat*%. Powszechne sekwencjonowanie genomu noworodkéw datoby leka-
rzom skuteczne narzedzia, ktére jeszcze do niedawna pozostawaly futurystyczna
mrzonka, a dzi§ znajdujg si¢ nieomal na wyciagniecie reki. Interesujaca kwestiag
jest — w razie nadania badaniom genomowym niemowlat statusu rutynowych, do
czego najprawdopodobniej dojdzie w niedalekiej przysziosci — postulat uczynienia
ich obowigzkowymi, podobnie jak ma to miejsce w przypadku niektérych szcze-
pient ochronnych. W opinii autorki, uczynienie rutynowych badan genetycznych

29 National Institute of Allergy and Infectious Diseases, How many newborns are screened in the Uni-
ted States?, www.nichd.nih.gov/health/topics/newborn/conditioninfo/infants-screened (dostep
31.10.2022).

30 T. Lewis, 23 and Baby, ,Nature” 2019, vol. 576, s. S8-S12, www.nature.com/articles/d41586-019-
03715-w (dostep 31.10.2022).

31 National Human Genome Research Institute, Personalised Medicine, www.genome.gov/genetics-
-glossary/Personalized-Medicine (dostep 31.10.2022).

32 C. Hooper, The genomic revolution is coming — and with it some big dilemmas, https://theconver-
sation.com/the-genomic-revolution-is-coming-and-with-it-some-big-dilemmas-42101  (dostep
31.10.2022).
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noworodkéw obowigzkowymi byloby nieuzasadnione. Badania calogenomowe
(zwlaszcza wykonywane u niemowlat) wcigz budza kontrowersje natury etycznej
i ich obligatoryjnos$¢ najprawdopodobniej spotkalaby sie z poteznym sprzeciwem
opinii publicznej. Nie brakuje krytykow powszechnego sekwencjonowania genomu
noworodkéw. Dr David Curtis, genetyk specjalizujacy sie w schorzeniach psychia-
trycznych z University College London, sam nie rekomenduje tego typu wczesnego
sekwencjonowania®. Zacheca on, by wyobrazi¢ sobie sytuacje, gdy od samego
momentu narodzin pacjent oraz jego rodzina wiedzg, jaka najprawdopodobniej
bedzie przyczyna $mierci pacjenta. W przypadku niektérych choréb mozliwe jest
nawet oszacowanie przewidywanej diugosci zycia. Dr Curtis zwraca uwage na
jeden z potencjalnych probleméw zwigzanych z badaniami genomowymi: pacjent
moze odkry¢ nieuleczalng chorobe, ktéra dotknie go dopiero w pozniejszym okre-
sie zycia (dotknie badz nie — wykryte markery chorobowe mogg wskazywa¢ na
wieksze ryzyko wystapienia badz rozwinigcia sie jakiej$ choroby, jednak choroba ta
moze wcale nie wystapic). Jednym z takich przykladow jest choroba Huntingtona*,
rzadkie neurodegeneracyjne schorzenie powodujace drzenie, trudnosci poznawcze
i ruchy plasawicze®, ktdre zazwyczaj nie ujawnia sie przed 40. rokiem zycia. Cho-
roba ta moze zostac jednak wykryta dzigki wykonaniu badan catogenomowych po
narodzinach dziecka. Niestety, jak dotad nie udalo si¢ odkry¢ skutecznej metody
jej leczenia.

Czegs¢ pacjentow uznajacych, ze ,wiedza to potega” wolataby z gory wiedzie¢, co
im grozi, nawet jesli bylyby to obciazajace psychicznie informacje. Nalezy rowniez
wspomnie¢ o tym, ze niektore z danych uzyskanych dzieki wczesnym badaniom
genetycznym to wiedza pozytywna - pacjenci moga dowiedzie¢ si¢, gdzie lezg ich
pozytywne predyspozycje. Sg jednak tez tacy badani, dla ktorych posiadanie wie-
dzy o stanie zdrowia calego organizmu to zbyt wielki stres i obciazenie mentalne.
Nalezy podkredli¢, ze diagnostyce genetycznej zawsze powinno towarzyszy¢ porad-
nictwo genetyczne, obejmujace réwniez profesjonalng pomoc psychologiczng.
Osoby majace swiadomos¢ zagrozenia chorobami genetycznymi moga zmaga¢
sie z ogromnym stresem, niepokojem oraz trudno$ciami emocjonalnymi, z kto-
rymi moga sobie nie poradzi¢ bez uzyskania wszechstronnej fachowej pomocy?.

33 L.G. Biesecker, E.D. Green, T. Manolio, B.D. Solomon, D. Curtis, Should all babies..., s. n2679.

34 Alzheimer’s Association, Huntington’s Disease, www.alz.org/alzheimers-dementia/what-is-
-dementia/types-of-dementia/huntington-s-disease (dostep 31.10.2022).

35 Mayo Clinic Org, Huntington’s disease, www.mayoclinic.org/diseases-conditions/huntingtons-
-disease/symptoms-causes/syc-20356117 (dostep 31.10.2022).

36 F. Maj, Samopoczucie i samoaktualizacja oséb zagrozonych onkologicznie, w: E. Kilar (red.), Gene-
tyczne i onkologiczne problemy cztowieka, Swidnica 2004, s. 62.
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Poradnictwo genetyczne ma na celu nie tylko skompletowanie i opracowanie
medycznych danych pacjenta, lecz takze udzielenie mu niezbednych informacji
dotyczacych sposobéw dziedziczenia i prawdopodobienstwa wystapienia cho-
roby. Personel medyczny (w ktérego sktad wchodzg nie tylko lekarze) powinien
by¢ odpowiednio wykwalifikowany, by przedstawi¢ badanemu informacje w taki
sposob, by ten madgl bez przeszkdd oraz w pelni zrozumie¢ wszystkie mozliwosci
postepowania, potencjalne nastepstwa oraz przewidywany rozwdj choroby?®’. Taki
model stanowi wzdr idealnego systemu opieki, jednakze w rzeczywistosci pacjenci
nie zawsze, z réznych przyczyn, mogg liczy¢ na tego rodzaju wsparcie. Nalezy
zauwazy¢ takze, ze poradnictwo medyczne mozna efektywnie $wiadczy¢ jedynie
osobom $wiadomym i dojrzalym.

Czes¢ specjalistow twierdzi, Zze noworodki nie powinny by¢ badane pod katem
wszystkich potencjalnie wystepujacych u nich choréb, gdyz obcigzaloby to nad-
miernie ich rodziny®, jak i system opieki zdrowotnej. Trudno wykazaé, ze pelne
badania przesiewowe niemowlat bytyby przydatne klinicznie w przypadku zaburzen
wystepujacych u 0s6b dorostych lub ktdre sg nieuleczalne. Zamiast tego postulo-
wane jest alternatywne rozwigzanie — stopniowe wprowadzanie procesu, w ktéorym
sekwencja genomowa jest generowana w chwili narodzin, ale warianty genomowe
s3 ujawniane sukcesywnie - czesciowo najpierw u noworodkéw (np. okreslone
wyniki badan przesiewowych), nastepnie w wieku dzieciecym (siatkdwczak, guz
Wilmsa), w wieku nastoletnim (kardiomiopatia, aortopatia), u oséb w wieku roz-
rodczym (ryzyko nosicielstwa) i w wieku dorostym (rak piersi, rak jelita grubego)™®.

Zdaniem autorki, maloletniemu pacjentowi nalezy zapewni¢ samodzielny
dostep do wynikéw jego badan genetycznych oraz dokumentacji medycznej
w odpowiednim dla niego czasie. Decyzja o okresleniu stosownego momentu
powinna by¢ podjeta w procesie konsultacji przez opiekunéw prawnych mato-
letniego oraz wykwalifikowanych doradcéw genetycznych. Opiekunowie prawni
maloletniego musza mie¢ mozliwo$¢ podjecia decyzji w zakresie tego, jakie infor-
macje beda przekazane maloletniemu pacjentowi (np. gdy dziecko urodzone z picig
okreslong jako zenska mialoby kariotyp XY, co prognozuje wystapienie zaburzen
rozwoju i réznicowania plci, niedorozwoj uktadu rozrodczego, bezptodnos¢ oraz
zagrozenie wystgpienia choroby nowotworowej, udostepnienie tej informacji

37 J.M. Friedman, B. McGillivray, Poradnictwo genetyczne, w: J. Friedmam (red.), Genetyka, pol. wyd.
red. J. Limon, Wroctaw 2002, s. 252-253.

38 L. Moody, L. Atkinson, I. Kehal et al., Healthcare professionals’ and parents’ experiences of the con-
firmatory testing period: a qualitative study of the UK expanded newborn screening pilot, ,BMC
Pediatrics” 2017, vol. 17, https://doi.org/10.1186/s12887-017-0873-1.

39 L.G. Biesecker, E.D Green, T. Manolio, B.D. Solomon, D. Curtis, Should all babies..., s. n2679.
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przedwczesnie nie przyniesie korzysci samemu dziecku). Opiekunowie prawni
powinni mie¢ mozliwo$¢ sprzeciwia¢ si¢ udostepnieniu informacji o obcigzeniach
genetycznych maloletniemu pacjentowi, lecz tylko do momentu osiaggniecia przez
niego pelnoletnosci.

Wazng kwestig jest rowniez prywatno$¢. Zakladajac istnienie krajowej bazy
genetycznych informacji zdrowotnych, wszystkie wyniki pochodzace z wczesnych
badan calogenomowych musiatyby by¢ zabezpieczone w poteznej krajowej bazie
danych. Pelne sekwencjonowanie genoméw noworodkéw w niedalekiej przy-
sztosci moze doprowadzi¢ do tego, ze najbogatsze panstwa (jak np. Islandia*') i ich
systemy medyczne beda posiada¢ informacje genetyczne o wszystkich swoich oby-
watelach. Niezwykla waga (a takze monetarna warto$¢ osiggana na czarnym rynku)
danych wrazliwych, jakimi sa dane genetyczne, moze wigzac si¢ z zagrozeniami
hakerskimi czy terrorystycznymi, co znacznie utrudnia skuteczne zapewnienie
bezpieczenstwa, zardwno w ujeciu wewnetrznym, jak i zewnegtrznym. Bezpieczen-
stwo to - co nalezy uwypukli¢ — dotyczy nie tylko jednostek — oséb fizycznych, ich
rodzin, spolecznosci, do ktérych naleza, czy mniejszosci narodowych lub etnicz-
nych, lecz takze panstwa jako podmiotu prawa migedzynarodowego, a tym samym
réwniez spoleczno$ci migdzynarodowej. Medyczne bazy danych s3 zabezpieczane
w coraz bardziej wyrafinowany sposob, jednakze ataki hakeréw réwniez stajg sie
coraz bardziej wyszukane. Jak pokazaly niedawne wydarzenia* zwigzane z opro-
gramowaniem typu ransomware (oprogramowaniem zlodliwym, ktore blokuje
dostep lub uniemozliwia odczytanie zapisanych danych np. poprzez techniki szy-
frujace, a nastepnie zada od ofiary okupu za przywrdcenie stanu pierwotnego®’),
zadna baza danych nie jest calkowicie odporna na tego typu ataki.

Rozporzadzenie Parlamentu Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 z dnia
27 kwietnia 2016 roku w sprawie ochrony 0séb fizycznych w zwigzku z przetwa-
rzaniem danych osobowych i w sprawie swobodnego przeplywu takich danych
(ogdlne rozporzadzenie o ochronie danych)* oraz Europejska Konwencja Bio-

40 Za: Genome Sequence Archive for Human (GSA), https://ngdc.cncb.ac.cn/gsa-human (dostep
31.10.2022).

41 D. Gudbjartsson, H. Helgason, S. Gudjonsson et al., Large-scale whole-genome sequencing of the
Icelandic population, ,Nature Genetics” 2015, vol. 47, s. 435-444, https://doi.org/10.1038/ng.3247.

42 S. Gleim, Surge in Ransomware Attacks Exposes U.S. Cyber Vulnerabilities, https://computer.how-
stuffworks.com/ransomware-attacks-news.htm (dostep 31.10.2022).

43 B.R. Sharton, Ransomware Attacks Are Spiking. Is Your Company Prepared?, https://hbr.
org/2021/05/ransomware-attacks-are-spiking-is-your-company-prepared (dostep 31.10.2022).

44 Rozporzadzenie Parlamentu Europejskiego i Rady (UE) 2016/679 z dnia 27 kwietnia 2016 r.
w sprawie ochrony o0séb fizycznych w zwigzku z przetwarzaniem danych osobowych i w sprawie
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etyczna, przyjeta przez Komitet Ministréow Rady Europy w dniu 19 listopada 1996
roku®® wyrazaja minimalny standard ochrony podstawowych praw i wolnosci
w zwigzku z rozwojem nauk medycznych i koniecznoscig ochrony danych osobo-
wych pacjentéw. Obecnie nie ma jednak kompleksowej ustawy regulujacej kwestie
genetyczne, stanowiacej odpowiednie zabezpieczenie praw i wolnosci pacjentow
oraz konsumentéw. Adam Bodnar, pelnigcy w Polsce w latach 2015-2021 funk-
cje Rzecznika Praw Obywatelskich, wielokrotnie postulowal w resorcie zdrowia
o stosowng ustawe, wskazujac na nieadekwatnos¢ istniejacych ogolnych przepisow
o udzielaniu $wiadczen zdrowotnych do testéw genetycznych*®. W zdecydowanej
wiekszosci panstw europejskich obowiazujg ustawy regulujace kwestie genetyczne,
podczas gdy w polskim porzadku prawnym nie ma takiej regulacji. Wskazuje sie
na mnogos¢ aktow prawnych regulujacych te zagadnienia, wystepowanie problemu
niekonsekwencji terminologicznej oraz brak spdjnej regulacji problemu.

Badania calogenomowe noworodkow stanowig wyzwanie dla wspoélczesnego
prawodawstwa. Mimo tego potencjalne korzysci plynace z rutynowego przepro-
wadzania tego typu badan sg znaczace, jednak w obliczu braku stosownych uregu-
lowan prawnych nalezy przeanalizowa¢ niezbedne mechanizmy ochrony jednostki
przed naduzyciami oraz ewentualng kolizje z dobrami prawnymi i interesami
innych os6b (krewnych jednostki).

Sekwencjonowanie genomu noworodkow - uwarunkowania prawne

Zasadniczg kwestig procesu sekwencjonowania genomu jest zgoda samego pacjenta
(o$wiadczenie pacjenta wyrazone w formie pisemnej poprzez podpisanie formula-
rza zgody tzw. consent form, z ktdrym pacjent zapoznaje si¢ przed badaniem). Obo-
wigzkowa czgscig kazdego zlecenia wykonania badan genetycznych jest poprawnie
wypelniona i podpisana deklaracja swiadomej zgody na wykonanie tychze badan.
Formularz zgody zwykle opracowywany jest przez personel laboratorium wykonu-
jacego badania. Oprdcz podstawowych danych osobowych pacjenta, w zaleznosci
od miejsca wykonywania badania, na formularzu znalez¢ si¢ moga réwniez infor-
macje dotyczace np. dalszego uzycia pobranej probki badawczej, jej wykorzystania

swobodnego przeptywu takich danych oraz uchylenia dyrektywy 95/46/WE (ogélne rozporzadze-
nie o ochronie danych) (Dz. Urz. UE L 119 z dnia 4.04.2016 .).

45 Konwencja o ochronie praw czlowieka i godnosci istoty ludzkiej wobec zastosowan biologii
i medycyny przyjeta przez Komitet Ministréw w dniu 19 listopada 1996 r.

46 Biuletyn Informacji Publicznej RPO, Adam Bodnar upomina si¢ w resorcie zdrowia o ustawe
dotyczgcg testow genetycznych, https://bip.brpo.gov.pl/pl/content/adam-bodnar-za-ustawowym-
uregulowaniem-testow-genetycznych (dostep 31.10.2022).
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do celéw naukowych, a takze informacje w zakresie implikacji wynikajacych
z badania (a wigc czego dokladnie dowie si¢ badany i jak ta wiedza moze na niego
wplyna¢). To wlasnie kwestia konsekwencji badan genetycznych, ilo$¢ i ich rodzaj
stanowig najwiekszy dylemat etyczny. By zgode pacjenta mdc uznac za faktycznie
$wiadoma, nalezy udzieli¢ mu pelnych i wyczerpujacych informacji, ktére umozli-
wig mu zdobycie niezbednej wiedzy i zrozumienie potencjalnych nastepstw wyni-
kajacych z tego typu badan. Bez tych informacji niemozliwe jest bowiem podjecie
przez pacjentéw swiadomej zgody na wykonanie badan genetycznych i zaakcepto-
wanie implikacji wynikajacych z pozyskania wiedzy o samym sobie oraz predys-
pozycjach biologicznych, ktorej dostarczaja wyniki badan genetycznych. Genetyka
oraz genomika pozostajg dziedzinami wysoce skomplikowanymi, a podczas badan
statystycznych populacji*’ stwierdzono dysproporcje wiedzy pomiedzy nauko-
wymi i medycznymi koncepcjami zwigzanymi z genetyka, jak réwniez pomiedzy
medycznymi zastosowaniami i spolecznymi konsekwencjami testow genetycznych.
Dysproporcja ta sugeruje, ze wzmozone dziatania majace na celu skuteczne przed-
stawienie korzysci, ryzyka oraz ograniczen zwigzanych z testami genetycznymi,
w szczegolnosci na poziomie spotecznym i osobistym, sg konieczne, aby zapewni¢
pacjentom mozliwos$¢ swiadomego podejmowania decyzji*s.

Trudno jednak oczekiwa¢, ze dokument liczacy przewaznie jedng strone for-
matu A4 umozliwi wszystkim zainteresowanym pelne zrozumienie wysoce skom-
plikowanych zagadnien, jakimi sa zawilo$ci nowoczesnej genetyki klinicznej*.
Trudnosci nastrecza zawarcie wystarczajacej liczby informacji w formularzu zgody
(co da pacjentowi mozliwie jak najwieksza wiedze na temat zaplanowanego bada-
nia) i jednocze$nie zachowanie czytelnosci, zwiezlosci i przejrzystosci tekstu for-
mularza. Dodatkowym utrudnieniem jest to, ze w przypadku badan genetycznych
noworodkéw niemozliwe jest udzielenie zgody przez samych zainteresowanych.
Powstaje pytanie o mozliwo$¢ wyrazenia zgody przez rodzicéw niepelnoletniego
pacjenta oraz kwesti¢ potencjalnego domniemania tejze zgody w wyjatkowych
sytuacjach. Zdaniem autorki, takie rozwigzanie bytoby zbyt daleko idace i poten-
cjalnie prowadzace do powaznych naduzy¢. Zupelnie inaczej prezentuje si¢ sprawa

47 1.A. Sherburn, K. Finlay, S. Best, How does the genomic naive public perceive whole genomic testing
for health purposes? A scoping review, ,,European Journal of Human Genetics” 2023, vol. 31,
s. 35-47, https://doi.org/10.1038/s41431-022-01208-5 (dostep 21.03.2023).

48 S.B. Haga, W.T. Barry, R. Mills, G.S. Ginsburg, L. Svetkey, J. Sullivan, H.E. Willard, Public know-
ledge of and attitudes toward genetics and genetic testing, ,Genetic Testing and Molecular Biomar-
kers” 2013, vol. 17 (4), s. 327-335, doi:10.1089/gtmb.2012.0350.

49 S. Dheensa, G. Crawford, C. Salter, M. Parker, A. Fenwick, A. Lucassen, How do clinical genetics

consent forms address the familial approach to confidentiality and incidental findings? A mixed-
-methods study, ,Familiar Cancer” 2018, vol. 17 (1), s. 155-166, DOi:10.1007/s10689-017-9994-9.
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zgody u pacjentéw pelnoletnich, a inaczej u dzieci czy niemowlat. Prowadzi to do
licznych pytan o to, jak zabezpieczy¢ prawa niepelnoletnich i ich interesy w kon-
tekscie podejmowania decyzji o badaniach przesiewowych, oraz o role rodzicow
i podmiotéw publicznych w tej sferze. Warto w tym miejscu podkresli¢, Zze noworo-
dek diagnozowany za pomocg testow genetycznych jest pelnoprawnym pacjentem
w rozumieniu ustaw i w zwiazku z tym nalezy mu si¢ ochrona wszystkich przy-
stugujacych mu praw pacjenta®®. W tym kontekscie analizie podda¢ nalezy obec-
nie istniejgce regulacje prawne w zakresie oceny stosownego zabezpieczenia praw
i wolnosci maloletniego.

Trudno znalez¢ bezposrednie odniesienia do badan calogenomowych nowo-
rodkéw w zrédlach prawa miedzynarodowego. Najblizsze tematowi niniejszej
publikacji nawigzania znajdujg sie w Deklaracji APGT®! (Additional Protocol con-
cerning Genetic Testing for Health Purposes) Rady Europy oraz Deklaracji UNE-
SCO w sprawie danych genetycznych cztowieka®, ktore wyznaczajg okolicznosci,
w jakich maloletni moze zosta¢ poddany badaniom genetycznym. W obu tych
dokumentach widoczna jest podobna argumentacja. Zgodnie z Deklaracja UNE-
SCO w sprawie ludzkich danych genetycznych, genetyczne badania przesiewowe
lub testy na osobie matoletniej s3 dopuszczalne jedynie wtedy, gdy maja istotne
implikacje dla zdrowia tej osoby i uwzgledniaja jej najlepszy interes. Podobnie
w przypadku Deklaracji APGT Rady Europy, ktdra to expressis verbis odnosi si¢ do
badan przesiewowych, jednak w odniesieniu do praw indywidualnych odwotuje do
ogodlnych postanowien protokolu. Zgodnie z nig, co do zasady, jesli to tylko moz-
liwe, badania genetyczne nie powinny by¢ przeprowadzane na osobie maloletniej,
powinny by¢ one odroczone do czasu uzyskania przez nig zdolnosci do wyraze-
nia samodzielnej zgody - chyba ze zwloka ta bylaby szkodliwa dla jej zdrowia lub
dobra, co obejmuje negatywne skutki braku zaréwno dziatan terapeutycznych, jak
i profilaktycznych. Zdaniem autorki, zatozenie wynikajace z Deklaracji APGT RE
zdaje si¢ zbyt restrykcyjne, gdyz staloby na przeszkodzie implementacji badan cato-
genomowych noworodkow jako elementu profilaktyki medycznej.

Unia Afrykanska i Stowarzyszenie Narodéw Azji Poludniowo-Wschodniej nie
przewiduja szczegélnych warunkow, lecz zawieraja ogélne zalozenia dotyczace

50 A. Malarewicz-Jakubow, Dziecko jako pacjent, w: E.M. Guzik-Makaruk, V. Skrzypulec-Plinta,
J. Szamatowicz (red.), Wybrane prawne i medyczne problemy ginekologii dziecigcej, Biatystok 2015,
s. 51-62.

51 Additional Protocol to the Convention on Human Rights and Biomedicine concerning Genetic
Testing for Health Purposes, Council of Europe Treaty Series — No. 203, Strasbourg, 27.11.2008 r.

52 Miedzynarodowa Deklaracja UNESCO w sprawie danych genetycznych z dnia 16 pazdziernika
2003 r.



Prawne i etyczne uwarunkowania sekwencjonowania genomu noworodka 91

praw dziecka, jak np. najlepsze zabezpieczenie interesoéw dziecka (Unia Afry-
kanska) i szczegdlna pomoc w tym okresie zycia (Stowarzyszenie Narodow Azji
Poludniowo-Wschodniej), a takze szczegolne zobowigzania dotyczace ochrony
zdrowia dziecka. System Organizacji Panstw Amerykanskich nie wymienia zad-
nych specyficznych gwarancji dla dziecka, kwestie te musiatyby by¢ rozwigzywane
na podstawie przepisow ogolnych. Podobnie jest w przypadku kwestii dalszych
badan na probkach pochodzacych z wynikéw badan noworodkéw — najbardziej
bezposrednie unormowania zidentyfikowa¢ mozna w ramach systeméw Rady
Europy i ONZ. Normy te dopuszczaja tego typu badania jedynie w wyjatkowych
przypadkach, przy wystapieniu okreslonej relacji ryzyka do korzysci zdrowotnych.
Co istotne, osoba, ktdrej dotycza (pacjent), moze by¢ narazona jedynie na niewiel-
kie obcigzenie lub ryzyko, a same badania majg przyczynic¢ si¢ do poprawy zdro-
wia innej osoby z tymi samymi uwarunkowaniami genetycznymi lub w tej samej
kategorii wiekowej lub przynies¢ przynajmniej potencjalng korzy$¢>. Zdaniem
autorki, przytoczone wyzej odniesienia do badan calogenomowych uznajg zasad-
no$¢ wykonywania badan genomowych na noworodkach jedynie w sytuacjach,
kiedy korzys¢ wynikajaca z wykonania badania jest oczywista, mianowicie w sytu-
acji, gdy badanie przyczyni si¢ do poprawy zdrowia lub przyniesie korzys¢ innej
osobie (obcigzonej podobnymi uwarunkowaniami genetycznymi badz znajdujacej
sie w tej samej kategorii wiekowej). Tak ograniczajace zalozenie zasadnosci wyko-
nywania badan calogenomowych wyklucza jednak catkowicie uzyteczno$¢ prze-
prowadzania badan genomowych nieprzynoszacych natychmiastowo wymiernych
korzysci, a majacych na celu jedynie poszerzanie baz danych genetycznych waria-
cji oraz budowe map genomowych. Mimo ze naukowcom udalo si¢ odkodowaé
wszystkie sposréd 3,2 miliarda par bazowych, a wigc zestawéw genetycznych ,liter”
(co daje ponad 6 miliardéw pojedynczych ,liter” A, C, G oraz T sktadajacych sie na
genom jednostki), wcigz potrafig zinterpretowac oni jedynie niewielki ich wycinek.
Zdecydowania wigkszo$¢, bo az 98% kodu DNA nie koduje bowiem biatek>*. Bada-
nia sugeruja, ze okolo 75% kodu genetycznego zawiera bezuzyteczne obecnie dla
czlowieka informacje®. Nalezy zauwazy¢, ze tempo postepu w dziedzinie genomiki

53 Report: Analysis of the legal and human rights requirements for genomics in and outside the EU,
29 March 2019, WP2 — Human Genetics and Genomics, task 2.2, Ref. Ares(2019)2271539.

54 N. Bai, D. Smith, The Mysterious 98%: Scientists Look to Shine Light on Our Dark Genome, www.ucsf.
edu/news/2017/02/405686/mysterious-98-scientists-look-shinelightourdarkgenome#:~:text=But%20
a%20perplexing%20problem%20quickly,do%20not%20code%20for%20proteins (dostgp 21.03.2022).

55 M. Le Page, At least 75 per cent of our DNA really is useless junk after all, www.newscientist.com/articl-
€/2140926-at-least-75-per-cent-of-our-dna-really-is-useless-junk-after-all (dostep 21.03.2022).
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jest bezprecedensowe®. Niezbedne jest state zwigkszanie baz danych indywidual-
nych zsekwencjonowanych genomow, aby umozliwi¢ badaczom uzupetnienie luk
oraz pelne odkodowanie powigzan w obrebie map genoméw noworodkéw. Gdyby
do celéw naukowych swoje genomy udostepniali jedynie pelnoletni i w petni $wia-
domi pacjenci, to w przypadku rzadko wystepujacych choréb genetycznych, cha-
rakteryzujacych si¢ wysoka i przedwczesng $miertelno$cig, najprawdopodobniej
nigdy nie udaloby si¢ zbudowac wystarczajaco duzej bazy danych, by da¢ chorym
nadzieje na zrozumienie podstaw ich choroby czy odkrycie nowych metod leczenia
rzadkich schorzen o podtozu genetycznym.

Kolejny istotny aspekt procesu wyrazenia zgody zwigzany jest z naturg samego
kodu genetycznego. Poniewaz kod DNA jest dziedziczony od rodzicéw, wszyscy
ludzie w zasadzie majg dwa genomy: jeden od matki, a drugi od ojca®’. Z kolei
kazdy z tych rodzicéw dzieli genom ze swoimi rodzicami. Genom czesciowo dzie-
lony jest réwniez z dalszymi krewnymi, takimi jak rodzenstwo, wujostwo, kuzy-
nostwo. Nasuwajg sie wigc pytania dotyczace wlasnosci genomu oraz prawa do
swobodnego nim dysponowania. Nalezy pamieta¢ o tym, ze material genetyczny
jest niezwyklym nos$nikiem informacji o osobie, od ktérej pochodzi, ale takze
wstepnych, zstepnych, cztonkéw dalszej rodziny, jak rowniez catej ludzkosci. Impli-
kacje wyrazenia zgody na badanie genetyczne (lub nastgpcze wyrazenie zgody na
zapisanie genomu w otwartej bazie danych medycznych) sg nie tylko szerokie, ale
i dalekosigzne. Nawet jesli dziecko lub petnoletni pacjent nie majg nic przeciwko
umieszczeniu swoich danych genetycznych w krajowej bazie danych, jego zstepni
moga mie¢ odmienne zdanie na ten temat. Wszystkim zainteresowanym oso-
bom nalezy zagwarantowal rozwazane w bioetyce ,,prawo do niewiedzy”*®. Dane
medyczne sg danymi wrazliwymi, dlatego wlasciwe zrozumienie problemu, wiedza
o potencjalnych implikacjach w przyszlosci i ostatecznie podpisanie formularza
zgody na badanie genetyczne to kwestie niezwyklej wagi, wptywajace bezposrednio
zaréwno na krewnych osoby badanej, jak i na nastgpne pokolenia. Na uwzgled-
nienie zasluguje znaczenie prawne sprzeciwu krewnych w sytuacji, gdy nie Zycza
sobie oni dowiedzie¢ si¢ o swoich obcigzeniach czy predyspozycjach genetycz-
nych, ktére moga wspoéldzieli¢ z podmiotem badanym. Z uwagi na to, ze pewien
zasob danych badanej jednostki oraz danych jej krewnych jest wspolny, powstaje

56 A.L. McGuire, S. Gabriel, S.A. Tishkoff et al., The road ahead in genetics and genomics, ,Nature
Reviews Genetics” 2020, vol. 21, s. 581-596.

57 J. Park, Why do some places say the human genome is 6 billion bases, while others say 3 billion?,
https://genetics.thetech.org/ask-a-geneticist/two-genomes-cell (dostep 31.10.2022).

58 B.E. Berkman, S.C. Hull, The , right not to know” in the genomic era: time to break from tradition?,
»American Journal of Bioethics” 2014, vol. 14 (3), s. 28-31, DOI: 10.1080/15265161.2014.880313.
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pytanie o zakres dopuszczalnosci odmoéwienia drugiemu podmiotowi dostepu do
owej wspdlnosci wiedzy. Zdaniem autorki, prawo do ochrony wlasnych danych
genomowych konczy si¢ tam, gdzie zaczyna si¢ prawo dostepu do wlasnej infor-
macji genetycznej innego podmiotu (analogicznie do zasady ,wolno$¢ cztowieka
konczy si¢ tam, gdzie zaczyna si¢ wolnos¢ drugiego czltowieka™®). W tym miejscu
nalezy przeanalizowa¢ metody skutecznego zagwarantowania krewnym ochrony
tajemnicy danych genomowych przed osobami postronnymi oraz stosowne spo-
soby udzielenia dostepu zainteresowanym krewnym do tychze danych. W opinii
autorki nieuzasadnione byloby postulowanie dostepu krewnych do pelnych danych
genetycznych badanej jednostki w sytuacji, gdy pozyskanie tychze informacji nie
przyniesie bezposredniej korzysci osobie wnioskujacej o dostep. Z uwagi na liczne,
potencjalne implikacje dostepu do wiedzy o obcigzeniach genetycznych poszcze-
golnych cztonkéw rodziny (np. w kwestii dziedziczenia), lepszym rozwigzaniem
wydaje sie dostep do informacji genetycznych jedynie w zakresie niezbednym do
poznania (dla osoby wnioskujacej o dostep do informacji genetycznych) powaz-
nych zagrozen zdrowotnych.

Cho¢ noworodek jest maloletnim, pelnoprawnym pacjentem, jednak jako
pacjent rozni si¢ znaczaco od chorego bedacego osobg dorostg. Jest bezbronny, nie-
samodzielny oraz uzalezniony od decyzji 0s6b dorostych. Zdaniem autorki, zgoda
zastgpcza opiekunow prawnych na wykonanie badan genomowych powinna mie¢
znaczenie decydujace. Zgodnie z § 3 art. 95 Kodeksu rodzinnego® ,wtadza rodzi-
cielska powinna by¢ wykonywana tak, jak tego wymaga dobro dziecka’, co niewat-
pliwie moze zawiera¢ w sobie konieczno$¢ podjecia decyzji o wykonaniu testow
genomowych. Ponadto w pewnych sytuacjach (jak np. gdy wystapia nagle okolicz-
nosci podczas stosowania metody leczniczej lub diagnostycznej opisane w ustawie
o zawodach lekarza i lekarza dentysty®') wolno poming¢ zgode zastepczg rodzicéw
lub opiekunéw prawnych dziecka.

Waznym argumentem podnoszonym przez przeciwnikow genetycznej rewolu-
¢ji, o ktérym powinni pamieta¢ rodzice badz opiekunowie prawni stojacy przed
decyzja w zakresie wykonania testow genomowych na osobie niepelnoletniej,
jest to, ze stosowanie testow genetycznych majacych na celu wykrywanie chordéb
genetycznych (badz dostep do wynikow tychze testow) przez ubezpieczycieli,
pracodawcéw czy kandydatéw na rodzicéw adopcyjnych mogtoby doprowadzi¢

59 Cytat autorstwa Alexis de Tocqueville.

60 Art. 95§ 3 ustawy z dnia 25 lutego 1964 r. - Kodeks rodzinny i opiekunczy (tekst jedn. Dz.U.
22020 r., poz. 1359).

61 Art. 35 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodach lekarza i lekarza dentysty (tekst jedn. Dz.U.
22022 1., poz. 1731).



94 Anna Sieja

do przypadkéw dyskryminacji®’. Warto tu podkresli¢, ze do dyskryminacji moze
doprowadzi¢ samo obcigzajace kogo$ (nawet niewysokie) prawdopodobienstwo
wystapienia danej choroby, osoba ta moze doswiadczy¢ negatywnych skutkow jaw-
nosci informacji o jej obcigzeniach genetycznych nawet wtedy, jesli w ciagu jego
zycia choroba nigdy sie nie pojawi®.

Brak stosownych regulacji prawnych w obszarze badan calogenomowych nowo-
rodkéw jest faktem. Im szersza wiedze daje si¢ pozyska¢ na podstawie badan geno-
mowych, tym luka w prawie staje si¢ wigksza i bardziej razgca. W obliczu braku
stosownego dzialania ustawodawcy zadaniem prawnikéw jest wysuniecie propozy-
cji de lege lata. Zdaniem autorki, niezbedne jest wprowadzenie w polskim porzadku
prawnym aktu kompleksowo regulujacego obszar genetyki, w tym wykonywanie
badan genomowych (co swoim zakresem obejmie takze badania calogenomowe
noworodkéw bedace przedmiotem niniejszego opracowania). Obecnie obowig-
zujace regulacje w zbyt waskim zakresie odnosza sie do badan genetycznych, co
wiecej — rozsiane sg fragmentarycznie w wielu aktach prawnych (w przynajmniej
siedmiu réznych ustawach), co nie ulatwia czynnoséci interpretacyjnych. Dane
genetyczne uznaje si¢ za dane osobowe, ktére podlegaja ochronie na podstawie
ustawy o ochronie danych osobowych, przy czym nalezy zauwazy¢, ze ustawa
postuguje si¢ zwrotem ,kod genetyczny”, co oznacza zasade kodowania informa-
cji genetycznej, a nie samg informacje. W wyniku tego niedopatrzenia obecnie
ochronie podlega nie informacja genetyczna, a kod genetyczny, ktory jest wspdlny
dla wszystkich ludzi. Obok potrzeby sprostowania tej niefortunnej nieprawidto-
wosci, konieczne jest precyzyjne okredlenie grupy podmiotéw mogacych oferowac
i wykonywa¢ badania genetyczne. Obecny stan prawny umozliwia wykonywanie
testow genetycznych laboratoriom genetycznym, w tym laboratoriom funkcjonu-
jacym w obrebie zakladéw opieki zdrowotnej, niepublicznych zakladéw opieki
zdrowotnej oraz podmiotom prywatnym wykonujacym badania genetyczne poza
systemem ochrony zdrowia. Jednym z zadan nowego kompleksowego uregulowa-
nia prawnego w zakresie genomiki powinno by¢ m.in. ograniczenie dostepnosci
do testéw genomowych oferowanych bezposrednio konsumentom z pominigciem
etapu konsultacji genetycznych przeprowadzonych przez wykwalifikowany per-
sonel medyczny. Obecnie prywatne podmioty oferuja wszelkiego rodzaju testy
genetyczne w dowolnym zakresie i dotyczace dowolnie wybranych choréb gene-
tycznych wylacznie na podstawie zgloszenia dzialalnosci gospodarczej. Nie ma

62 M.G. Seidel, Baby genome screening: paving the way to genetic discrimination?, ,,British Medical
Journal”2017, vol. 358, s. j3294, DOI:10.1136/bm;.j3294.

63 A. Krajewska, Wearing Genes to Work — do we care about genetic discrimination in employment?,
»Anti-Discrimination Law Review” 2017, vol. 2, s. 44-71.
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konieczno$ci posiadania przez nie wlasnego laboratorium ani uzyskania opinii
ekspertow genetyki medycznej czy posiadania panstwowego certyfikatu, nie musza
tez poddawac sie stosownym kontrolom®. Postulowane jest ograniczenie obecnego
niekontrolowanego dostepu konsumentéw (a wigc takze rodzicow mogacych zaku-
pi¢ test genetyczny i przeprowadzi¢ badanie na swoim potomku) do testow ofero-
wanych im w sposob bezposredni. Taka restrykcja dostepu bytaby istotna zaréwno
w aspekcie ksztaltowania zdrowia publicznego Polakéw, jak i ich bezpieczenstwa
narodowego (biorgc pod uwage potencjalny niekontrolowany wyciek danych gene-
tycznych badanych), zwlaszcza uwzgledniajac niewystarczajaca wiedze spoteczen-
stwa w dziedzinie badan genetycznych oraz ich konsekwencji.

Whioski

Grecki filozof Heraklit z Efezu uwazal, ze ,,jedyna stalg rzecza w zyciu jest zmiana”
Istotnie, postep naukowy pozostaje jedng z niewielu stalych w historii gatunku
homo sapiens. Podczas analizy przedmiotowego zagadnienia trudno oprze¢ si¢ wra-
zeniu, ze nihil novi sub sole. Odkrycia nowych gatezi nauki zawsze budzily obawy,
wspolczesnie taki niepokéj budza m.in. odkrycia genetykow czy biotechnologow.
Z biegiem lat to, co nowe i nieznane, staje si¢ stopniowo coraz mniej niszowe,
powszednieje, a z czasem staje si¢ oczywiste.

Dzigki programom takim jak Genomics England’s: Newborn Genomes i innym
podobnym inicjatywom otrzymujacym coraz wigksze wsparcie opinii publicznej
i finansowe wsparcie rzagdowe, prawdopodobne jest zalozenie, ze sekwencjonowa-
nie calego genomu noworodkéw w niezbyt odleglej przyszlosci moze stac sie stan-
dardowg praktyka, réwniez w Polsce. By mdc oszacowaé, w jakim stopniu realne
bytoby usprawnienie procesu profilaktyki i leczenia pacjentéw, nalezy przeanalizo-
wag, jak wiele pozyskanych informacji bedzie mozna faktycznie wykorzystac i jak
dalece mozliwe jest stosowanie spersonalizowanych terapii® przy obecnej wydol-
nosci polskiej stuzby zdrowia (zaréwno jej sektora publicznego, jak i prywatnego).

W opracowaniu udowodniono, ze stosowanie badann genomowych u niepet-
noletnich niesie za sobg daleko idace konsekwencje w zakresie ochrony praw
pacjentéw. Pomimo deklaratywnych postulatéw uznania wartosci dziecka za pelno-
prawnego czlonka spoleczenstwa w praktyce zwykle sprowadza si¢ niepeinoletnich

64 Najwyzsza Izba Kontroli, Zatrwazajgce ustalenia NIK w sprawie bada# genetycznych, www.nik.
gov.pl/aktualnosci/nik-o-bezpieczenstwie-badan-genetycznych.html (dostep 21.03.2022).

65 R.Hastings, G. de Wert, B. Fowler et al., The changing landscape of genetic testing and its impact on
clinical and laboratory services and research in Europe, ,The European Journal of Human Genetics”
2012, vol. 20, s. 911.
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do biernych odbiorcéw wiedzy, opieki i wladzy ptynacej od ich opiekunéw®®. Dys-
kusja pomiedzy zwolennikami a krytykami postulatu wiaczenia badan calogeno-
mowych do publicznych systemdéw zdrowia sprowadza si¢ wlasciwie do konfliktu
warto$ci pomiedzy tym, co dobre dla ogétu spoteczenstwa (rozwojem medycyny,
nauki, wspieraniem badan nad nowatorskimi lekami i terapiami), a tym, co dobre
dla jednostki (ktéra by¢ moze ponad dobro wspdlne stawia ochrone swoich danych
osobowych). Nalezy podkresli¢, ze zasada prymatu istoty ludzkiej, bedaca jedna
z dwoch naczelnych zasad etycznych wymienionych w postanowieniach ogélnych
Konwencji o ochronie praw czlowieka i godnosci istoty ludzkiej wobec zastoso-
wan biologii i medycyny®’, nakazuje, by interes oraz dobro istoty ludzkiej stawiac
ponad wylaczny interes spofeczenstwa lub nauki. W opracowaniu odpowiedziano
na pytanie, czy korzysci plynace z rutynowego sekwencjonowania badan nowo-
rodkéw przewyzszaja wady lub ryzyka zwigzane z wykonywaniem tego typu badan
na niepetnoletnich. Zdaniem autorki odpowiedZ na to pytanie jest twierdzaca
i szersza implementacja badan calogenomowych noworodkéw pozostaje kwestiag
czasu. Gdyby badania genomu noworodkéw juz dzi$ staly sie standardowa prak-
tyka medyczna, bylby to swego rodzaju bezprecedensowy eksperyment spoteczny
o wielkim znaczeniu oraz dalekich implikacjach. Najprawdopodobniej spoteczen-
stwo nie jest jeszcze gotowe na rutynowe i powszechne sekwencjonowanie geno-
moéw noworodkdw, jednak przetom ten moze nastapic juz w ciggu kilku nastepnych
lat.

Brak stosownych regulacji w polskim porzadku prawnym w omawianej mate-
rii jest faktem. Stwierdzono, ze gdy chodzi o nowoczesne technologie oraz odkry-
cia z zakresu biotechnologii prawo nierzadko przyjmuje role niejako ,nastepcza”
- z opdznieniem usiluje regulowac zastany stan faktyczny. SpecjaliSci juz teraz
przekonuja o wadze i istotnych implikacjach zmian nadchodzacych w systemach
i procedurach medycznych, ktére przyniesie rewolucja genetyczna. W ramach
postulatow de lege ferenda wskazano, ze niezbedne jest wprowadzenie w polskim
porzadku prawnym aktu kompleksowo regulujacego badania genetyczne (w tym
takze badania calogenomowe noworodkéw) wprowadzajacego konsekwencje ter-
minologiczng oraz rozwigzania techniczno-organizacyjne gwarantujace pelne bez-
pieczenstwo danych genetycznych niepelnoletnich pacjentow.

66 M. Radkowska-Walkowicz, M. Reimann, Dzieci i zdrowie. Wstep do childhood studies, Warszawa
2020.

67 Art. 2 i3 Konwencji o ochronie praw czlowieka i godnosci istoty ludzkiej wobec zastosowan bio-
logii i medycyny przyjeta przez Komitet Ministréw w dniu 19 listopada 1996 r.
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Legal and ethical considerations for Newborn Whole Genome Sequencing

Abstract

Newborn Whole Genome Sequencing (WGS) continues to pose as a highly complex matter,
challenging modern legislation and bioethics. More recently, the topic has gained promi-
nence due to the technological revolution in the genomics industry, in addition to acces-
sibility and greater affordability of WGS testing. The paper aims to assess the validity of
nation-wide reimbursement of neonatal sequencing testing through the analysis of medi-
cal considerations, bioethical issues, legislative challenges and the current legal landscape
of that area. The hypothesis presented was that the adoption of newborn genomic testing
has far-reaching consequences in terms of the protection of patients’ rights. While the inclu-
sion of whole-genome testing of newborns in the standard of medical care may bring about
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a revolution in the medical field, subsequently threaten the privacy and autonomy of the
subjects and their relatives. The research demonstrated numerous advantages of routine neo-
natal genome sequencing and showcased the use of this method worldwide. It has also been
found that the current legal regulations in Poland do not sufficiently safeguard the rights and
freedoms of the minor. The law assumes a somewhat ‘successive’ role - it belatedly attempts
to regulate the existing state of events caused by the rapid development of modern technolo-
gies and genomic discoveries. It is therefore vital to update and unify the legal regulation of
whole-genome testing of minors within the framework of de lege ferenda postulates.

Keywords: genome, DNA, Whole-Genome Sequencing (WGS), children’s rights, bioethics
of genetic research
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