Agencja Oceny Technologii Medycznych

Rada Przejrzystosci

Opinia Rady Przejrzystosci
nr 142/2014 z dnia 2 czerwca 2014 r.
o projekcie programu ,,Program identyfikacji genetycznej
oraz profilaktyki genetycznej zotnierzy i pracownikdéw
resortu Obrony Narodowej”

Rada Przejrzystosci opiniuje negatywnie projekt programu zdrowotnego
»Program identyfikacji genetycznej oraz profilaktyki genetycznej Zotnierzy
i pracownikow resortu Obrony Narodowej” realizowany przez Ministerstwo
Obrony Narodowej, zwtaszcza w jego czesci dotyczqcej przeprowadzania testow
genetycznych o charakterze prognostycznym pod kgtem wybranych,
powszechnie wystepujgcych chordb nabytych.

Rada uwaza, ze wskazana jest identyfikacja genetyczna poszczegdlnych osob
(Zotnierzy i resortu Obrony Narodowej), w obliczu przewidywanych zagrozen,
ale nie powinno sie to odbywac¢ w ramach programu zdrowotnego.

Uzasadnienie

,Program identyfikacji genetycznej oraz profilaktyki genetycznej zotnierzy
i pracownikdw resortu Obrony Narodowej” doskonale ilustruje skutki braku
w  Polsce kompleksowych regulacji prawnych, dotyczqcych zasad
przeprowadzania testow genetycznych u czfowieka. W jego czesci dotyczqgcej
testow genetycznych, wykonywanych pod kgtem oceny predyspozycji
do wybranych chorob nabytych, moze stanowi¢ rowniez przyktad dziatan
nieuzasadnionych merytorycznie z punktu widzenia zatoZzonych celdw,
z przeznaczaniem na nie znacznych naktaddw finansowych.

Niezaleznie od wymagajgcej szerszej analizy tresci Programu zwrdci¢ nalezy
uwage na waqtpliwosci natury nomenklaturowej. Autorzy projektu Programu
powotujq sie na fakt kontynuowania w nim Programu pod nazwgq , Program
identyfikacji genetycznej oraz profilaktyki cytogenetycznej w Sitach Zbrojnych
RP Zotnierzy zawodowych i pracownikow resortu obrony narodowej w latach
2007 — 2013”. Jest to zapewne skutek zapisu w Rozporzqdzeniu Ministra Obrony
Narodowej z dnia 23 grudnia 2010, w sprawie niektorych swiadczen
zdrowotnych przystugujgcych zotnierzom zawodowym, w ktorym w § 7, ust. 1
mowa jest, ze ,Przed wyjazdem Zzotnierza zawodowego do petnienia stuzby poza
granicami panstwa wykonuje sie jeden raz w czasie zawodowej stuzby
wojskowej badanie cytogenetyczne. Skierowanie na to badanie wydaje
wojskowa komisja lekarska, przeprowadzajgca badania lekarskie Zzotnierzy
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zawodowych, skierowanych Ilub wyznaczonych do stuzby poza granicami
panstwa”.

Badanie cytogenetyczne, to badanie kariotypu — sktadu i struktury
chromosomdw cztowieka. Badanie takie wykonuje sie z okreslonych wskazan
klinicznych. Ani z kontekstu Rozporzqdzenia MON, ani z tresci Programu nie
wynika, aby celem byto badanie kariotypu Zotnierzy. Wykonywano
testy genetyczne z wykorzystaniem technik biologii molekularnej w poprzedniej
edycji Programu i zamierza sie je wykonywac w edycji obecnej.

Testy genetyczne wykonywane u cztowieka dzieli sie na testy genetyczne
przeprowadzane dla celdw zdrowotnych, a tym samym bedqce swiadczeniem
zdrowotnym (w tym testy genetyczne diagnostyczne, predykcyjne,
prognostyczne oraz populacyjne badania przesiewowe) oraz testy wykonywane
dla innych celdw niz zdrowotne (w tym m. in. testy genetyczne wykonywane dla
celdow identyfikacji osdb, probek materiatu biologicznego, w ramach badan
naukowych itp.). Przedmiotem trwajgcej w Polsce dyskusji jest sposob
prawnego uregulowania wszystkich kwestii dotyczqcych testow genetycznych
u cztowieka. Pozostaje kwestiqg do dzis otwartg, czy ma to by¢ akt prawny
odnoszqcy sie do wszystkich tych zagadnien, czy tez poszczegdlne akty prawne
miatyby regulowac oddzielnie np. kwestie testow genetycznych dla celow
zdrowotnych, dla celdw identyfikacji osob, dla celow badawczych itp. Odrebnym
zagadnieniem jest problem biobankowania probek materiatu biologicznego.

Nie nalezy uzywac btednego, a tym samym mylgcego pojecia , profilaktyki
genetycznej” powszechnie naduzywanego w kontekscie profilaktyki wad
i zaburzen rozwojowych oraz wybranych chordob dziedzicznych lub nabytych
uwarunkowanych genetycznie lub w przypadkach w ktdorych moggq istniec¢
genetyczne predyspozycje do ich wystgpienia. Sformutowanie to jest
nieuzasadnione nawet wowczas, gdy podejmowane dziatania majg charakter
profilaktyki pierwotnej, jak podawanie kobietom w wieku rozrodczym kwasu
foliowego, celem zmniejszenia ryzyka wystqgpienia u dzieci wad cewy nerwowej
lub eliminowanie czynnikow Srodowiskowych o dziataniu mutagennym,
teratogennym, onkogennym - to zawsze sq to dziatania ukierunkowane
na okreslony typ wady lub choroby, w ktdrej komponenta genetyczna moze byc¢
tylko jedng z wielu. Tym bardziej dotyczy to profilaktyki wtdrnej,
jak to ma miejsce np. w ramach Programu Badan Prenatalnych. , Profilaktyka
genetyczna”, takze w tym kontekscie moze wywofywac dyskusje, wykraczajgce
poza ramy merytoryczne problemu.

W Polsce nie istnieje w praktyce akt prawny, ktory odnositby sie wprost
do zasad przeprowadzania testow genetycznych u cztowieka. Uregulowania
prawne dotyczqce zasad wykonywania swiadczenri zdrowotnych, w tym takze
badan diagnostycznych, standardow pracy laboratoriow, w tym m. in.
,Standardow jakosci w zakresie czynnosci laboratoryjnej genetyki medycznej,
oceny ich jakosci i wartosci diagnostycznej oraz laboratoryjnej interpretacji
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i autoryzacji wyniku badan”, ochrony danych osobowych, zasad wykonywania
czynnosci zawodowych przez pracownikow medycznych i niemedycznych
uczestniczqcych w realizacji swiadczen zdrowotnych, zasad okreslajgcych
podstawowe prawa cztowieka w tym zakresie itp, albo nie uwzgledniajq testow
genetycznych w ogdle, albo odnoszq sie do nich wycinkowo, w sposob dalece
niedoskonaty. Dotyczy to rowniez kodeksow deontologicznych rdznych grup
pracownikow medycznych i niemedycznych. Nie sq odpowiednio chronione
w Polsce podstawowe prawa cztowieka w sposob dostateczny i skuteczny
zabezpieczajqce go przez dyskryminacjq lub stygmatyzacjq ze wzgledu na jego
indywidualne cechy czy ,dziedzictwo” genetyczne.

Punkt odniesienia mogq stanowic rozwigzania stosowane w innych panstwach,
nie majgce jednak w sposob oczywisty mocy prawnej w Polsce. Najblizszym
przyktadem takich rozwigzan jest niemiecka ustawa o testach genetycznych
u cztowieka.

Wyznacznikiem zasad przeprowadzania testow genetycznych u cztowieka mogg
by¢ miedzynarodowe dokumenty o charakterze deklaratywnym, zalecenia
i rekomendacje towarzystw naukowych, dyrektywy lub rekomendacje o zasiegu
swiatowym lub europejskim (WHO, instytucji unijnych lub innych). Szczegdlng
wartos¢ w tym zakresie ma ,,Konwencja o Ochronie Praw Cztowieka i Godnosci
Istoty Ludzkiej Wobec Zastosowarn Biologii i Medycyny” okreslana tez w skrdcie
jako Europejska Konwencja Biomedyczna (Bioetyczna), wraz z protokoftami
dodatkowymi do tej Konwencji, a szczegdlnie protokotem dodatkowym
dotyczqcym testow genetycznych dla celdw zdrowotnych oraz Powszechna
Deklaracjia UNESCO o Genomie Ludzkim i Prawach Cztowieka (z dnia
11 listopada 1997) wraz z Miedzynarodowq Deklaracjg UNESCO o Danych
Genetycznych Cztowieka (16 pazdziernika 2003) i Powszechnq Deklaracjq
w sprawie Bioetyki i Praw Cztowieka UNESCO (19 pazdziernika 2005). Polska
jest niezwykle opdZzniona w procesie implementacji zasad okreslonych w tych
dokumentach w stosunku do innych panstw rozwinietych, a nawet neguje sens
wprowadzenia przynajmniej czesciz nich do polskiego systemu prawnego,
co nie zmienia faktu, ze szereg tego typu zapisow i zalecen stanowi takie
w Polsce przyjete normy zawodowe, srodowiskowe, naukowe i etyczne.

Powyzisze stwierdzenia sq niezbedne dla uzasadnienia negatywnej opinii Rady
Przejrzystosci w odniesieniu do Programu przedfozonego do oceny.

Realizacja Programu przewidziana jest na lata 2014-2018 z mozliwosciq jego
przedtuzenia i stanowi kontynuacje Programu pod nazwq ,Program
identyfikacji genetycznej oraz profilaktyki cytogenetycznej [btad formalny,
co podkreslono juz wyzej] w Sitach Zbrojnych RP Zotnierzy zawodowych
i pracownikdw resortu obrony narodowej w latach 2007-2013".

Warto zauwazy¢ — dla dalszego toku rozumowania — ze w Programie mozna
wyodrebni¢ dwie jego czesci. Czes¢ pierwsza, dotyczgca ,przygotowania
i zabezpieczenia materiatu genetycznego w celu mozliwosci szybkiego
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opracowania profilu zgodnosci tkankowej”, pod kqtem identyfikacji genetycznej
0s0b lub probek materiatu biologicznego, w odniesieniu do Zotnierzy udajqcych
sie na misje wojskowe, nie budzi zastrzezen co do sensu takich dziatan w obliczu
zagrozen, z jakimi zotnierze ci mogq miec¢ do czynienia. Jednakze rowniez
ta czes¢ programu jest niejasna od strony merytorycznej oraz budzi ogromne
zastrzezenia od strony formalno-prawnej i etycznej.

Druga czes¢ Programu dotyczy ,prowadzenia badan genetycznych majqcych
na celu identyfikacje predyspozycji genetycznych do zachorowan na choroby
uktadu  sercowo-naczyniowego, cukrzycy, [oraz] niektorych  chorob
nowotworowych” | jest nie do zaakceptowania w catosci zarowno od strony
merytorycznej, jak i formalno-prawnej oraz etyczne;.

Program nie zostat opisany zgodnie ze schematem programu zdrowotnego
opracowanym przez AOTM.

Wstep do opisu Programu ma wartosc¢ wyfqcznie beletrystyczng.

T. zw. ,analiza merytoryczna i finansowa” (str. 4 Programu) realizacji
poprzedniej edycji Programu, w latach 2007-2013, nie zawiera Zzadnych
istotnych danych poza liczbqg przeprowadzonych testow genetycznych
i/lub préobek jedynie zabezpieczonych do badan. Zbadano lub pobrano materiat
do badan od ponad 30 000 osdb, przeprowadzono ponad 300 tys. ,0znaczen”,
za kwote blisko 40 min ztotych bez podania zbiorczo jakichkolwiek wynikow
tych badan. Ani w sprawozdaniu, ani w projekcie Programu na lata 2014-2018
w budzecie nie okreslono kosztéow utworzenia i utrzymania Pracowni
realizujgcych testy, kosztow utrzymania ,,w gotowosci wyjazdowej, dla potrzeb
wojska, mobilnego, specjalistycznego zespotu lekarskiego, zdolnego
do identyfikacji zwtok, badania sladow (?) i wspdtdziatania z organami scigania
i wymiaru sprawiedliwosci...”, kosztow szkolenia i , uzyskiwania certyfikatow”
(jakich?) przez osoby wykonujgce testy.

Podano liczbe blisko 19 tys. osob, u ktorych wykonano ”identyfikacje
genetyczng metodq genotypowania DNA z okresleniem do 18 loci”. Nie podano
zadnych  szczegotow  metodycznych oraz  sposobu  przechowywania
i zabezpieczenia danych osobowych i genetycznych osob poddanych testom. Nie
okreslono réwniez zasad oraz kosztow walidacji klinicznej i laboratoryjnej
stosowanych metod diagnostycznych w odniesieniu do kazdej z badanych cech
lub chorob. Jesli mowa o zabezpieczeniu do badan liczonych
w tysigcach probek materiatu biologicznego pochodzgcego od czesci o0sob
objetych Programem, to istotnym sktadnikiem kosztow byto i bedzie zapewne
odpowiednie biobankowanie tych probek z przestrzeganiem takie w tym
zakresie szeregu zasad merytorycznych i formalno-prawnych. Nie ma na ten
temat Zadnej wzmianki.

Szczegolne :zastrzezenia budzi zapis, ze ,w Programie nie przewiduje sie
wykluczen, udziatem w nim [gram. ?] jest zobligowany kazdy Zotnierz petnigcy
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stuzbe w Sitach Zbrojnych RP ze szczegdlnym uwzglednieniem § 7
rozporzgdzenia Ministra Obrony Narodowej z dnia 23 grudnia 2010 ,,w sprawie
niektorych swiadczern zdrowotnych przystugujgcych zotnierzom zawodowym
(Dz. U. 2011.8.36) oraz pracownik wojska. Jest kwestiq do wyjasnienia, czy taki
Ltryb rozkazowy” jest dopuszczalny z punktu widzenia przestrzegania
podstawowych praw czfowieka w odniesieniu do Zzotnierzy udajqcych sie
na misje,  poddawanych  testom  genetycznym  celem identyfikacji
poszczegodlnych osob, w obliczu przewidywanych zagrozen. Tryb taki nie moze
dotyczy¢ kazdego ,pracownika wojska”. Naruszeniem podstawowych praw
cztowieka moze by¢ natomiast z catq pewnosciq zapis o gromadzeniu probek
do badan Ilub profili genetycznych pod kgtem przewidywanego a priori
»wWykonania badan identyfikacyjnych i dowodowych na zlecenie organow
scigania i wymiaru sprawiedliwosci” (str. 15 Programu) m. in. w przypadkach
»...ewentualnych konfliktow z prawem” (str. 14 Programu).

Niezaleznie od zatozen merytorycznych Programu, w kontekscie podstawowych
praw czfowieka wobec nakazowego trybu przystepowania Zzotnierzy
do Programu musi by¢ rozpatrywany zapis, ze ,dodatkowym walorem
wykonywanych badan sq wartosci poznawcze (naukowe) [przeprowadzanych
testow] o charakterze populacyjnym”. W projekcie Programu nie ma Zadnej
wzmianki o trybie uzyskiwania od Zotnierzy zgody na przeprowadzenie testow
genetycznych, czy to w kontekscie identyfikacji o0sob (jak wyzej)
czy w kontekscie testow pod kgtem predyspozycji do wybranych chorob
nabytych. Zgoda, zarowno na udziat w testach dla celdw zdrowotnych jak
i w testach dla celow naukowych, wymaga odpowiedniego skonstruowania oraz
przekazania informacji dotyczqcej istoty planowanych testow, albo w ramach
poradnictwa genetycznego, albo w oparciu o szczegotowy protokot
zaakceptowany przez odpowiedniq komisje (bio)etycznq. Proces przekazywania
informacji oraz uzyskiwania zgody od osoby badanej powinien uwzgledniac
mozliwos¢ wycofania sie z badan bez podania przyczyn i bez negatywnych
skutkow czy konsekwencji dla osoby badanej, jak i jej prawo (potencjalnego
pacjenta) do niewiedzy na temat wyniku przeprowadzonego testu. Nie
przewidujgcy ,wykluczen” tryb rekrutacji zotnierzy do badan tamie
te podstawowe zasady, co jest szczegdlnie naganne w czesci Programu
dotyczqgcej testow genetycznych dla celow zdrowotnych Iub ich aspektu
naukowego. Europejska Konwencja Biomedyczna oraz inne dokumenty tego
typu zwracajg uwage na koniecznosc¢ szczegdlnej ochrony interesow wifasnie
takich grup badanych osob, w tym stuzb mundurowych, ktore ze wzgledu
na roznego typu zaleznosci stuzbowe lub zaleznosci innego typu, mogqg byc
poddane szczegdlnej presji przy wyrazaniu zgody na udziat w badaniach.
W projekcie Programu naleZzy zatem odnies¢ sie do tego zagadnienia
ze szczegolng uwaggqg. Jest to istotne wobec niejasnego, a tym samym
niepokojgcego zapisu, ze ,dodatkowo informacje dotyczqce uczestnictwa
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w Programie umieszczone zostang na stronie internetowej Inspektoratu
Wojskowej Stuzby Zdrowia (komorki organizacyjnej Ministerstwa Obrony
Narodowej wtasciwej do spraw zdrowia)”, co mozna rozumiec jako wywieranie
dodatkowej presji na zotnierzy w ramach <Trybu ,zapraszania” do Programu>
(str. 16 Programu).

Kolejnym powaznym niedociggnieciem Programu jest brak jakiejkolwiek
wzmianki o poradnictwie genetycznym przed i po wykonaniu testow
genetycznych dla celow zdrowotnych, szczegdlnie wobec ich matej wartosci
merytorycznej i w kontekscie oszacowania wielkosci ryzyka wystgpienia chordob
pod kqtem ktorych testy te sq wykonywane, jesli w ogdle Program miatby byc
realizowany w tej czesci. Poradnictwo genetyczne w przypadkach wykonywania
testow genetycznych dla celow zdrowotnych jest wymogiem formalnym,
merytorycznym | etycznym. Jest elementem dobrej praktyki lekarskiej
i laboratoryjnej. Jest to jeden z kanonow wspodfczesnej wiedzy z zakresu
genetyki klinicznej.

Od strony merytorycznej, zapis dotyczqcy mozliwosci wykorzystania profili
genetycznych uzyskanych dla celu identyfikacji osob, takze pod kqtem doboru
dawcow w przypadkach koniecznosci przeprowadzenia przeszczepow, jest
naduzyciem formalnym z punktu widzenia praktyki transplantologicznej, jesli
nie jest to dodatkowo wyjasnione w Programie.

Powazne :zastrzezenia natury merytorycznej dotyczq takze listy badanych
markeréow  molekularnych w  grupie  wybranych choréb  nabytych
uwzglednionych w Programie. Kazda z tych chorob mogtaby by¢ przedmiotem
obszernego opracowania analitycznego w miejsce zbiorczo lecz bardzo
wycinkowo opisanego problemu zdrowotnego, zwfaszcza w kontekscie
zasadnosci przeprowadzania testow genetycznych w kazdej z tych chorob. Nie
okreslono réowniez jakichkolwiek kryteriow wtgczenia lub wytqczenia z badan
poszczegolnych grup zotnierzy chociazby w oparciu o kryteria wieku lub ptci czy
tez dodatkowe czynniki ryzyka.

Generalnie mozna uznad, e przy braku mocnych dowoddw naukowych
uzasadniajgcych ich wykonywanie, proponowane testy nie sq w zasadzie
rekomendowane przez Zadne towarzystwa naukowe, ani organizacje
lub instytucje miedzynarodowe dziatajgce w obszarze ochrony zdrowia,
Z punktu widzenia uzaleznienia od ich wynikow zasad postepowania w ramach
indywidualnej profilaktyki zdrowotnej. Wrecz przeciwnie — testy tego typu moggq
przyczyni¢ sie do nadmiernej medykalizacji zycia, spotecznego wykluczenia
osoby, u ktorej wynik testu moze wskazywac na ryzyko wystgpienia choroby bez
wzgledu na wartos¢ merytoryczng testu i odwrotnie zaniechania zasad
profilaktyki zdrowotnej przez osobe pozornie ,uspokojong” wynikiem testu,
u ktorej badany marker (cecha, polimorfizm) nie wystepuje, z mozliwym
wowczas fatalnym skutkiem zaniechan takich dziatan, zwfaszcza przy braku
odpowiedniego poradnictwa genetycznego, o czym wspomniano wyzej. Jednym
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z przyktadow mogq byc¢ planowane w Programie badania wybranych typow
polimorfizmow pod kqtem ryzyka wystgpienia raka ptuc, podczas gdy wyniki
takich badarn majg dziesiqtki razy mniejszq wartosc¢ predykcyjng w stosunku
do faktu palenia tytoniu i tylko ten sam fakt potwierdzony w wywiadzie moze
i powinien by¢ podstawq do odpowiednich dziatan profilaktycznych nie tylko
o charakterze medycznym, lecz takze w zakresie edukacji prozdrowotnej,
niezaleznie od tego czy jakis typ polimorfizmu zostat stwierdzony u osoby
badanej lub nie. Podobnie jest w przypadkach praktycznie wszystkich
zaproponowanych w Programie markerow molekularnych. Ich badania mogq
mie¢ znaczenie poznawcze z populacyjnego punktu widzenia, w badaniach
epidemiologicznych, majgcych na celu docelowe okreslenie potencjalnej skali
jakiegos problemu zdrowotnego. Niektdore z markerow mogq poprzez analize
sprzezen byc¢ wykorzystane do poszukiwania genow kandydackich istotnych dla
zrozumienia etiopatogenezy poszczegdlnych chordb. Czes¢ z nich moze miec
zastosowanie dla oceny rodzinnego ryzyka wystgpienia choroby, pod
warunkiem zidentyfikowania takiej rodziny i okreslenia wowczas odpowiednich
kryteriow wtgczenia konkretnych cztonkdw rodziny do badan. Wybrane markery
niekiedy moggq stuzyc rowniez dla celow okreslenia indywidualnej podatnosci na
konkretny lek. Ale nie takie cele zatozono w Programie. Do tego nie okreslono
jakiegokolwiek zakresu rzeczywistych interwencji medycznych lub szeroko
pojetych dziatan profilaktycznych w odniesieniu do 0sob z potwierdzonym
typem polimorfizmu. Nie podano rzeczywistych zasad postepowania
profilaktycznego w chorobach wymienionych w Programie, z uwzglednieniem
badania podmiotowego i przedmiotowego, badar biochemicznych, diagnostyki
obrazowej itp. Zapisy dotyczqce zalecanych schematow postepowania w tym
zakresie, albo nie uwzgledniajg w ogdle obowiqzujgcych rekomendacji, albo
majq znaczny stopien ogdlnosci. Nie sq opisane szczegoty akcji informacyjnej
i edukacyjnej, ani tez nie sprecyzowano jej kosztow.

Reasumujgc Program mogtby by¢ zaakceptowany jedynie w jego czesci
dotyczqgcej identyfikacji osob, pod warunkiem wyjasnienia zastrzezen
merytorycznych i formalno-prawnych, dotyczgcych stosowanej metodyki, zasad
przechowywania prdobek materiatu biologicznego, zasad przechowania
i ochrony danych osobowych zotnierzy oraz ich danych genetycznych, kryteriow
i zasad wtgczania Zotnierzy do badan, trybu uzyskiwania od nich zgody na udziat
w badaniach oraz podania elementow sktadowych budzetu niezbednego
do realizacji Programu.

Czesc¢ Programu dotyczqgca testow genetycznych dla celow zdrowotnych jest nie
do zaakceptowania, ze wzgledow merytorycznych i formalno-prawnych,
niezaleznie od nielicznych i niezrozumiatych opinii eksperckich podkreslajgcych
zasadnosc realizacji tego typu programu. Nieporozumienie wynika by¢ moze
stqgd, ze cho¢ Program nie spetnia kryteriow programu zdrowotnego, to mozna
rozwazac wartosc tej jego czesci w kategoriach poznawczych, ale powinna by¢
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ona wowczas finansowana nie z budzetu MON, lecz w systemie finansowania
nauki polskiej.

Wiceprzewodniczacy Rady Przejrzystosci

prof. Michat Mysliwiec

Tryb wydania opinii

Opinie wydano na podstawie art. 48 ust. 2a ustawy o S$wiadczeniach opieki zdrowotnej
finansowanych ze s$rodkéw publicznych (Dz. U. 2011 r.,, Nr 122, poz. 696 z pdin. zm.),
z uwzglednieniem raportu nr AOTM-0T-440-1/2014 ,Program identyfikacji genetycznej oraz

profilaktyki genetycznej zotnierzy i pracownikdédw resortu Obrony Narodowej” realizowany przez:
Ministerstwo Obrony Narodowej, Warszawa, maj 2014.
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