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Wprowadzenie

Kiedy termin ,,diagnostyka prenatalna” spolszczymy na okre§lenie ,,ba-
dania przedurodzeniowe”, tatwiej bedzie zrozumiec istote problemu. Tak
wiec badania przedurodzeniowe sa badaniami, ktére przeprowadzi¢ moz-
na juz u plodu, czyli u dziecka przed jego urodzeniem. Pozwalaja one na
rozpoznanie wad i chordb uwarunkowanych genetycznie.

Wszystkie choroby genetycznie uwarunkowane, ktore potrafimy po-
twierdzi¢ biochemicznie, cytologicznie czy molekularnie po urodzeniu, po-
trafimy tez wykry¢ u cztowieka przed urodzeniem. Potrzebny do tego jest
jedynie odpowiedni materiat do badania, np. komorki, ptyny ustrojowe itp.

Do rozpoznawania wad rozwojowych (morfologicznych) u dziecka nie-
narodzonego uzywa si¢ technik obrazujacych, na przyktad techniki ultra-
sonografii (USG), ktoére pozwalaja uwidoczni¢ budowe i ksztalt jego na-
rzadow.

Rys historyczny

Poczatek badan prenatalnych liczy si¢ od 1960 roku, kiedy to po raz
pierwszy uzyto komorek z plynu owodniowego do okreslenia pici plodu
technika oznaczania cialek Barra. Pierwsza amniocenteza, czyli naklucie
pecherza plodowego, byta przeprowadzona w 1966 roku, a pierwsza ano-
malia chromosomowa wykryta prenatalnie (przedurodzeniowo) byla triso-
mia 21 pary chromosomoéw.

Biopsji trofoblastu po raz pierwszy dokonano w 1968 roku.

0d 1972 roku stosuje si¢ ultrasonografi¢ o duzym stopniu czutosciw dia-
gnozowaniu wad rozwojowych plodu, na przyklad wad serca, wad uktadu
nerwowego.

W Polsce badania prenatalne byly wprowadzone w roku 1975, w Zakta-
dzie Genetyki Instytutu Psychiatrii i Neurologii w Warszawie.

Techniki badai prenatalnych

Badania prenatalne mozemy podzieli¢ na: przesiewowe nieinwazyjne
i diagnostyczne inwazyjne.
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Do pierwszej grupy zaliczamy przeprowadzanie ankiet, umozliwiajace
ustalenie czynnika ryzyka, badanie krwi matki w czasie ciazy w celu wykry-
cia obecnoSci okre§lonych substancji, np. o-fetoproteiny, czynnikow wska-
zujacych na zakazenie, czy tez badanie komdrek jadrzastych krwi ptodu,
uzyskanych z krwi matki, badanie ultrasonograficzne, pozwalajace uchwy-
ci¢ cechy morfologiczne plodu.

Technika ultrasonografii jest wykorzystywana do precyzyjnego przepro-
wadzania badaf inwazyjnych.

Badania diagnostyczne inwazyjne to amniocenteza albo amniopunkcja
polegajaca na pobraniu igla przez nakltucie powtok brzusznych ok. 20 ml
plynu owodniowego. Znajdujace si¢ w plynie komorki ptodu stanowia ma-
terial do badania. Badanie to mozna wykona¢ migdzy 16 a 18 tygodniem
ciazy. Ryzyko powiklan przy zastosowaniu tej techniki szacuje si¢ na ok.

0.

Biopsja trofoblastu polega na pobraniu miedzy 8 a 12 tygodniem trwania
ciazy malego wycinka trofoblastu. Ryzyko wystapienia powiktan przy zasto-
sowaniu tej techniki okre§la si¢ na ok. 1-3 %. Do innych badafi inwazyjnych
zaliczamy jeszcze kordocenteze (pobranie krwi plodu ze sznura pepowino-
wego), biopsje tkanek plodu (skéry, watroby).

Testy genetyczne, diagnostyka prenatalna

Jak wspomniano wcze$niej, badania przedurodzeniowe maja na celu
przede wszystkim wykrycie wad i chordb genetycznie uwarunkowanych.

Przeprowadzenie testow genetycznych ma na celu poznanie uktadu ge-
netycznego danej osoby. Generalnie testy te moga mie¢ charakter profilak-
tyczny lub diagnostyczny.

W wypadku testow o charakterze profilaktycznym chodzi o ustalenie
czynnikoéw patologicznych lub predyspozycji prowadzacych do wystapienia
choroby jeszcze przed pojawieniem si¢ objawdw klinicznych. Uzyskane in-
formacje stuza do podjecia dzialaf zapobiegajacych rozwojowi choroby.
W takim przypadku badanie ma na celu dziatania terapeutyczne, czyli do-
bro osoby, ktora jest traktowana podmiotowo.

Podobnie mozna rozumie¢ badania diagnostyczne przedurodzeniowe,
jezeli ich konsekwencja jest leczenie.

W przypadku medycyny prenatalnej leczenie dziecka nienarodzonego
mozna zaproponowa¢ tylko w nielicznych przypadkach, np. w chorobie he-
molitycznej noworodkow, terapii pewnego zaburzenia przemiany hormo-
néw nadnerczy, w specyficznych niedoborach witamin.

Istnieje tez mozliwo§¢ przeprowadzania pewnych interwencji chirur-
gicznych wewnatrzfonowo (np. odbarczanie wodoglowia).
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Niekiedy postawienie rozpoznania przed urodzeniem pozwala zyska¢ na
czasie po to, aby wprowadzi¢ leczenie natychmiast po porodzie.

Tak wiec badania prenatalne sa uzasadnione w tych wszystkich wypad-
kach, w ktorych moze nastapi¢ ingerencja zapobiegajaca uszkodzeniu
dziecka lub chorobie wywolanej defektem genetycznym. W tym wypadku
mamy bowiem do czynienia z zabiegiem diagnostycznym i po ustaleniu po-
trzeb medycznych z zabiegiem leczniczym. Takie postgpowanie jest zgodne
tak z zasadami deontologii lekarskiej, jak i z obowiazujacym porzadkiem
prawnym. Dziecko jest wtedy pacjentem i cel diagnostyki genetycznej jest
zwiazany jednoznacznie z dobrem dziecka, ktore jest traktowane wylacznie
podmiotowo.

Ten porzadek prawny zostal ustanowiony w Karcie Praw Podstawowych,
przyjetej w Nicei w grudniu 2000 roku, oraz w Konwencji Rady Europy
0 Ochronie Praw Cztowieka i Godnofci Istoty Ludzkiej Wobec Zastoso-
wan w Biologii i Medycynie, przyjetej w dniu 19 listopada 1996 r. Artykut
12 méwi: L [...] testy prognozujace choroby genetyczne albo testy, ktore
moga stuzy¢ do identyfikacji nosiciela genu odpowiedzialnego za chorobe,
oraz testy, ktére moga wykry¢ genetyczne predyspozycje lub podatno$¢ na
zachorowanie, moga by¢ prowadzone wytacznie dla celéw zdrowotnych al-
bo do dziatan naukowych zwiazanych z celami zdrowotnymi, oraz podlega-
ja odpowiedniemu poradnictwu genetycznemu”.

W praktyce, zgodnie zreszta z ustawodawstwem wielu krajow, przepro-
wadzane s3 badania przedurodzeniowe w celu ustalenia defektu genetycz-
nego, chociaz wiadomo, Ze w jego przypadku nie ma mozliwosci zadnego
oddziatlywania zdrowotnego, czyli leczenia.

Przyjmuje sig, Ze nastgpujace stany wymagaja poinformowania o mozli-
wofci przeprowadzenia badan prenatalnych w zwiazku z podwyzszonym ry-
zykiem wystapienia choroby lub wady u dziecka:

—wiek matki powyzej 35 roku zycia, kiedy ryzyko urodzenia dziecka z tri-
somig 21 pary chromosomow wzrasta prawie czterokrotnie w poréwnaniu
zmloda matka;

—wszelkiego rodzaju translokacje chromosomowe u rodzicéw, aberracje
chromosomowe czy tez wady rozwojowe, zwlaszcza oSrodkowego uktadu
nerwowego u dzieci wezeSniej urodzonych;

— nieprawidlowe wyniki testéw przesiewowych (np. podwyzszony po-
ziom o-fetoproteiny);

- rodziny, w ktérych u wezesniej urodzonych dzieci wystepowata choro-
ba metaboliczna, kiedy to ryzyko jej wystapienia u kolejnego potomstwa
wynosi 25%.

Zwykle w przypadku oséb o obcigzonym wywiadzie rodzinnym, czyli
z tzw. rodzin ryzyka genetycznego, wezesniej, jeszcze przed decyzja prokre-
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acyjna, udziela si¢ porady genetycznej, ktéra ma na celu okre§lenie ryzyka
wystapienia danej choroby u poszczegdlnych jej cztonkdw.

W przewazajacej jednak liczbie chordb genetycznie uwarunkowanych
nie ma mozliwosci leczenia tak przed, jak i po urodzeniu. Tak wiec znajdu-
jemy si¢ w sytuacji mozliwoSci postawienia diagnozy, nie majac Zadnych
propozycji skutecznego leczenia.

Pada wtedy propozycja pozbycia si¢ choroby wraz z chorym, czyli ekster-
minacji dziecka, co okrefla si¢ ztagodzonymi terminami zakoficzenia cigzy
Iub w ttumaczeniu z jezykdéw zachodnich tzw. aborcji terapeutyczne;.

Jezeli wigc celem badania bylo jedynie poznanie okre§lonego defektu
w genomie w celu przeprowadzenia dzialah eugenicznych, to jest to przy-
ktad najbardziej drastycznej dyskryminacji osoby ludzkiej z powodu choro-
by. Ponadto osoby, ktdra nie ma zadnych mozliwosci protestu czy obrony.

Jest oczywistym, ze sytuacja, w ktorej celem badania prenatalnego sa
praktyki eugeniczne prowadzace do selekcji osob, jest niezgodna z Kon-
wencja o Ochronie Praw Czlowieka i GodnoSci Istoty Ludzkiej Wobec Za-
stosowan Biologii i Medycyny i z Karta Praw Podstawowych, albowiem
w artykule 11. jest jednoznacznie powiedziane, ze , kazda forma dyskrymi-
nacji skierowana przeciwko danej osobie ze wzgledu na dziedzictwo gene-
tyczne jest zakazana”.

Aspekty prawne

Postepowi medycyny towarzyszy od poczatku powstawanie odnoS$nych
aktéw prawnych, poczawszy od Deklaracji Genewskiej z 1948 roku. W ak-
tach pojawiaja si¢ nowe zapisy, w miare jak zwickszaja si¢ mozliwosci bio-
medycyny. E. Koneczny twierdzil, ze kazde pokolenie przenosi cof z etyki
do prawa, a rozwdj prawa jest umocowywaniem ludzkim zapisem prawnym
tego, co juz w etyce zostalo zaakceptowane jako pewna norma. Pozostaje
niezmienna (chociaz réznie interpretowana) norma nakazujaca szacunek
dla godnosci ludzkiej. Norma ta zajmuje zasadnicze miejsce w Konwencji
0 Ochronie Praw Cztowieka i Godnofci Istoty Ludzkiej Wobec Zastoso-
wan Biologii i Medycyny.

Artykut 3 Karty Praw Podstawowych méwi, ze: ,,Kazda osoba ludzka ma
prawo do nienaruszalnosci fizycznej i psychiczne;.

W ramach medycyny i biologii musi by¢ zachowana w szczeg6lnosci swo-
bodna zgoda danej osoby, udzielona po wcze$niejszym uswiadomieniu,
zgodnie z procedurg okre$lona przez prawo.

Z.akaz eugenicznych praktyk, w szczeg6lnoSci takich, ktére maja za cel
selekcje 0sob. Zakaz traktowania ciata cztowieka i jego czeci jako Zrodta
osiagania zyskdw”.



[5] BADANIA PRENATALNE - CZYM SA? 171

Podsumowujac nalezy podkresli¢, ze ocena moralna diagnostyki prena-
talnej musi by¢ zawsze rozpatrywana z punktu widzenia intencji jej prze-
prowadzenia.

Jesli jest nig ched niesienia pomocy medycznej dziecku, to jest moralnie
iprawnie usprawiedliwiona. Jesli natomiast intencja jej jest medopuszcze-
nie do urodzenia s1e; dziecka chorego wladnie dlatego, ze jest chore, wow-
czas mamy do czynienia z rodzajem przedurodzeniowej eutanazji. Jest to
drastyczny przyklad przedmiotowego traktowania dziecka nienarodzone-
g0, co stanowi przejaw naruszenia jego godno$ci. Godnos¢ cztowieka naru-
szana jest bowiem wtedy, gdy istota ludzka jest traktowana przedmiotowo,
jako obiekt dziatafi majacych swoje uzasadnienie i cel pomijajacy dana oso-
be ludzka, tzn. gdy czlowiek jest traktowany jako narzedzie do osiagnigcia
okreslonego celu.

Zadne prawo stanowione ani nawet prawa podstawowe czlowicka, takie
jak prawo do wiedzy, wolnos$¢ badan naukowych, nie maja charakteru pra-
wa absolutnego. Charakter absolutny ma jedynie przyrodzona i niezbywal-
na godnof¢ cztowieka, odnoszaca si¢ tak do cztowieka rozumianego gatun-
kowo, jak i do kazdej osoby ludzkiej od jej poczecia do naturalnej Smierci.
Zadne prawo ani Zadna wolno$¢ nie moga nastawac na godno$¢ cztowieka.
Tak wigc ona wyznacza granice prowadzenia réznych dzialan, takze badan
naukowych. Nawet wtedy, gdyby granica ta miala stanowi¢ nieprzekraczal-
na barier¢ dla naszego poznania.

Przyklad

W sytuaciji, kiedy rodzice dowiaduja si¢, Ze w wyniku badania prenatal-
nego rozpoznano ciezka, genetycznie uwarunkowana, nieuleczalna choro-
be u ich dziecka, to wobec uczucia Zalu, bezradnosci i przerazenia tatwo
moga wpas¢ w panike. Wowczas moga ulec pokusie desperackiego rozwia-
zania problemu i zdecydowac si¢ na eksterminacj¢ dziecka. W takiej sytu-
acjinie ma zadnego argumentu ,,za dzieckiem”, bo dramatyczne rozpozna-
nie przystania czlowicka.

Jedli rodzice dowiaduja si¢ o chorobie dziecka nawet tuz po jego uro-
dzeniu, kiedy jednak juz zdaza je poznac i pokochac, wtedy nie liczy si¢
choroba, tylko ich syn czy corka. Gotowi sa wdwczas do wielkich po-
Swiecenn i wyrzeczeni, aby poméc, aby leczy¢ i ratowal Zycie swojego
dziecka. WieZ osobowa, w sposdb naturalny pojawiajaca si¢ po urodze-
niu, cementuje relacje rodzicow z dzieckiem. Odwrocenie tego natural-
nego porzadku poznawania, jakie wprowadzaja badania prenatalne,
sprawia, ze gubi si¢ w tym osoba dziecka, jej godno$¢ i niezbywalne pra-
wo do zycia.
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Anna Tylki-Szymafiska: Prenatal Diagnosis — What Is It?

Currently, prenatal diagnosis is considered as a common, low risk medical pro-
cedure which is indicated in any case of a risk to give birth to an affected child. Like
other diagnostic procedures, prenatal diagnosis does not serve to help therapy or
prevention of a disease (except few rare diseases). The true goal of this medical
procedure in the psychological, sociological and medical aspects is presented in the
paper. The ethical notion is discussed in the light of the human rights and dignity of
the human being with regard to the application of biology and medicine designed
by the Council of Europe.



