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El6szo

Az Eurdpai Akadémiak Tudomanyos Tanacsado Testilete (EASAC) és
az Europai Orvostudomanyi Akadémiak Szovetsége (FEAM) az Eurd-
pai Unié tudomanyos és orvostudomanyi akadémidinak szervezetei.
Az akadémidk kozti egyUttmUkodés teszi lehetévé, hogy az eurdpai tu-
domany koézosen Iépjen fel az eurdpai dontéshozdk szamara nyujtott
szakpolitikai tanacsadas terén.

Felismerve, hogy az Uj lakossagi genetikai szolgaltatasok elterjedése
szamos 0Osszetett tudomanyos, szabalyozasi és etikai kérdést vet fel,
az EASAC és a FEAM — most el6szor egyUttmUkodésik sordn — a téma
vizsgalatara kdzos munkacsoportot hozott létre. A k6zdsen megfo-
galmazott ajanlasokat az Eurdpai Bizottsag, az Eurdpai Parlament, a
Miniszterek Tanacsa és minden eurdpai unids tagallam szakértdinek is
a figyelmébe ajanljak, hiszen az eurdpaival parhuzamosan a tagallami
dontéshozatal szintjén is cselekvésre lehet szikség.

A munkacsoport altal készitett ,Az egészségigyi célu, kozvetlen lakos-
sagi értékesitésre szant genetikai tesztek az Eurépai Unidban” cim{
teljes jelentés angol nyelven a www.easac.eu és a www.feam.com.eu
oldalakon érheto el. Jelen 6sszefoglalo a jelentés fobb megallapitasait,
ajanlasait tartalmazza kozérthet6 formaban.
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Bevezetés

Rendeljen egy készletet a webdruhazunkbdl! Regisztralja az oldalunkon,
majd egyszer(en kopjon bele a kémcsébe, és a mintdt kiildje be a laborba!
Tandsitott laboratérivmunk 2—3 hét alatt elemzi a DNS-ét. Ezutan jelent-
kezzen be a honlapon, és ismerje meg sajdt genomja titkait!

(Egy amerikai online genetikai szolgaltatas honlapja)

Az egykor csak néhany elit kutatdintézetben végzett genetikai vizsga-
latok mara mindenki szamara elérhetévé valtak az interneten keresztil
alig néhany szaz eurdért. A Direct-to-customer (DTC, vagyis kdzvetle-
nUl a fogyasztoknak nyujtott) genetikai vizsgalatok valésagga valtak,
am megfeleld ellendrzés és szabalyozas hianyaban a nyilt kereskedelmi
forgalomba kerilésik aggodalommal tolti el az orvosokat.

A szoban forgo vizsgalatokat lehetdvé tevd genetikai kutatasok széles
korben ismertté valtak, miutan a teljes emberi genom szerkezetének
elsd vazlatat bejelentették 2000 juniusaban. Ez az esemény vilagszer-
te felkeltette az emberek érdekl6dését. Felvet6dott, hogy a tuddsok a
felfedezés nyoman hamarosan azonositani tudjak majd az egyes be-
tegségekért felelés géneket, és az Uj modszerekkel szamos betegséget
lesznek képesek felismerni, gydgyitani vagy akar megel6zni is, mikoz-
ben a génterapia a napi orvosi rutin részévé valik.

Bar a varakozasok sok tekintetben beigazolddtak, a fejlédés Gtemét
rosszul mérték fel. Az elmult évtizedben szamos betegséget okozo
vagy annak kockazatat néveld gént azonositottak. Ezeknek a felfede-
zéseknek koszonhetden valdban lehetdvé valt molekularis diagnoszti-
kai tesztek gyartasa az olyan tomeges betegségek megel6zése és ke-
zelése érdekében, mint példaul az 6roklédé mellrak. A génszekvenalas
technolodgiajanak fejlédése egyszer(bbé és olcsdbba tette a DNS-vizs-
galatot. Hiaba valtak ugyanakkor kdzvetlenil is elérhet6vé a genetikai
tesztek a lakossag szamara, alkalmazhatdsaguk egyel6re csak bizo-
nyos betegségtipusokra korlatozodik, és a felhasznalok szama megle-
hetdsen alacsony.
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A DTC genetikai vizsgalatok hasznalata szamos gyakorlati és etikai
problémat vet fel, amelyeket részletesen meg kell vizsgalni. A szik-
séges szabalyozas azonban még azokban az orszagokban is csak ki-
vételes esetben sziletett meg, ahol a témaval részletekbe menden
foglalkoztak. igy jelenleg az EU-tagéllamok kérében a genetikai szol-
galtatasokat érintd jogszabalyi kdrnyezet orszagrol orszagra jelentés
eltéréseket mutat.

Most lehetdség nyilt arra, hogy felmérjik a DTC genetikai tesztek hasz-
nalatanak eldnyeit és kockazatait, még miel6tt a sokszor megalapo-
zatlan informacidkon alapuld, tavolrdl sem optimalis intézkedések és
gyakorlat tért hoditananak az Eurdpai Unid orszagaiban. Ez azért is
kilondsen fontos, mert bar a lakossagi genetikai tesztek valdban bé-
vitik az egyéni valasztasi és ellendrzési lehetéségek korét, sokan von-
jak kétségbe a tesztek pontossagat, hasznossagat, és hangsulyozzak
kockazatait. Az irredlis elvarasok, a szorongas, az eredményekkel valo
visszaélés és a személyes adatok illetéktelen kezekbe kerilése csak né-
hany a felmeril6 kockazatok kozil.

Az EASAC-FEAM-jelentés célja, hogy megfelel6 adatokkal és tények-
kel segitse az eurdpai szakpolitikai allaspont kidolgozasat, tovabba
hogy a megbizhato vizsgalati eljarasok hasznalata és a felelStlen vizs-
galatokkal szembeni védelem kozott elérjék a megfelel6 egyensulyt.

Hogyan mikodnek a DTC (kozvetlenil a fogyasztoknak
nyujtott) genetikai vizsgalatok?

Kezdetben, amikor azoknak az embereknek a szl(résére hasznaltak
a genetikai vizsgalatokat, akik bizonyos betegségre hajlamosité gé-
nek szokatlan variansaival rendelkeztek, ez csak és kizardlag orvosok
és az egészséqugyi szolgaltatok aktiv kozremUkddése mellett volt le-
hetséges. Ezzel szemben a DTC-teszteket ma mar hirdetések vagy az
internet Utjan kozvetlendl a lakossag szamara hozzak forgalomba, és
hasznalatukba nem szikséges orvosokat vagy mas egészségigyi szak-
embereket bevonni.
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A vizsgalati készletet postan kildik meg a fogyasztdknak, akik sajat
maguk vesznek mintat a vizsgalathoz. Ez altalaban kis nyalmintat vagy
szajbdl vett tamponmintat jelent. A mintat visszakUldik a szallité labo-
ratoriumanak, ahol kivonjak a DNS-t, majd megvizsgaljak, hogy azo-
nositsak a gének potencialisan problémas variansait. Az eredményeket
postan kildik meg, vagy a cég jelszéval védett weboldalan keresztil
érthetdk el. Néhany cég genetikai tanacsadast is nyujt, hogy a fogyasz-
tok megértsék az eredményeket és ezek jelentéségét.

Forras: David Parker/Science Photo Library

DNS-ujjlenyomat készitése, réntgenfilmes autoradiografia
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Sok cég, foként az Uniodn kivilrdl, kdzvetlenll az interneten keresztil
hirdeti és értékesiti a genetikai vizsgalatokat. Az olyan felhasznaldk
megnyeréséhez, akik szeretnék, hogy a vizsgalati eljarasban egész-
séglgyi szakemberek is részt vegyenek, néhany cég a hirdetéseiben
a felhasznalok kozvetlen megszdlitasara és nem a DTC értékesitésére
6sszpontosit: megprobaljak ravenni az egészségigyi szakembereket
arra, hogy 6k rendeljék meg a vizsgalatot a betegek részére. igy a szak-
emberek értelmezhetik a vizsgalat eredményeit.

Mennyien hasznaljak a DTC genetikai vizsgalatokat?

Ezt nehéz pontosan megmondani. Eurépa-szerte egyre tobben hasz-
naljdk az internetet egészségigyi célokra bar az eltérés jelentds az
europai régiok kozott. A novekedésben szinte biztosan szerepe van
a DTC-vizsgalatoknak is, de forgalmuk — bar pontos szamadatok nem
allnak rendelkezésre — egyel&re viszonylag alacsony.

A DTC genetikai vizsgalatok megjelenése jol mutatja az egészségigyi
rendszerben megfigyelhetd széles korl valtozasokat is, igy példaul a
globalis vallalatok eléretorését, az orvosi szaktekintélybe vetett bi-
zalom csokkenését, az internet mind szélesebb kord hasznalatat, az
emberek novekvd igényét az egészségiket érintd informacidkra, vala-
mint az egyéni felel6sségvallalast és dontést 6sztonzd tobb forrasbol is
taplalkozo nyomast. Az egészségigyi szolgaltatok a jol korilirt, am vi-
szonylag ritka, egygénes betegségekre végzett genetikai vizsgalatokat
gyorsan elfogadtak. Mindez azt mutatja, hogy a DTC genetikai vizsga-
latok a jelenleginél sokkal gyorsabban is elfogadotta valhattak volna.

Ugy t0nik tehat, hogy van érdeklédés a DTC genetikai vizsgalatokra,
meégsem meglepd, hogy lassabban valnak elfogadotta. Az embereket
leggyakrabban érinté betegségeket, a szivbetegségektdl a rakos meg-
amelyek kozil mindegyik csak kismértékben fokozza a genetikai haj-
lamot. Tovabba ezek nem egymastdl elszigetelten, hanem a kdrnye-
zeti vagy egyéb nem genetikai tényezdkkel egyUttesen hatnak. Ezért
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Forras: Laguna Design/Science Photo Library

A DNS kett6s spirdl modellje

az ilyen gyakori, de 6sszetett betegségekben a genetikai vizsgalat 6n-
magaban altalaban csak igen korlatozott prediktiv értékkel rendelkezik
az egyén szamara.

Mire hasznalhatok a genetikai vizsgalatok?

Az egészséggel kapcsolatos genetikai vizsgalatok tobb célra is hasznal-
hatok, példaul:

— Diagnosztikai vizsgalatok, ha az orvos arra gyanakszik, hogy a beteg
egy adott betegségben szenved, és meg kell bizonyosodnia errol.

— Preszimptomatikus vizsgalatok, ha a betegnek nincsenek észreve-
het6 tinetei, de ismert, hogy esetében fennall valamilyen késébbi
életkorban kialakuld betegség kockazata.
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— Hordozésagi vizsgalatok, amelyeket a genetikai tanacsaddk hasz-
nalnak annak megallapitasara, hogy valaki, aki egyébként tinet-
mentes, hordozdja-e egy olyan génnek, amely bizonyos betegséget
okozhat.

— Genetikai betegségek sziletés, illetve belltetés el6tti diagnoszti-
zalasara az embridban vagy a magzatban.

—  Erzékenységi vizsgalatok olyan gyakori betegségekre vald hajlam
feltarasara, amelyekben a gének csak egyikét képezik az oksagi té-
nyez6knek.

— Farmakogenetikai vizsgalatok, amelyek a beteg bizonyos gydgy-
szerre adott pozitiv vagy ellenkezéleg, negativ reakciojanak az el6-
rejelzésére szolgalnak.

— Lakossagi csoportokat célzé genetikai szlrés részeként, példaul al-
lapotos nék vagy bizonyos etnikai szarmazasuak esetében.

Szamos ilyen vizsgalat sok EU-tagallam egészségigyi rendszerében el-
érhetd, de ahogy késébb latni fogjuk, ezek kdzUl csak kevés alkalmas a
DTC genetikai vizsgalatokra.

A DTC genetikai vizsgalatok elonyei és hatranyai

A DTC genetikai vizsgalatokrdl azt allitjak, hogy az 6nallésag és a sze-
mélyes kontroll érzését nyujtjak az életmindség javitasaban. Lehetbvé
teszik a betegségek gyors diagnosztizaldsat, ha a kdz- vagy magane-
gészségigyi forrasok szUkosek. Megteremtik a korai beavatkozas le-
hetGségét, és a hozzatartozdk figyelmét is felhivhatjak olyan jelentds
genetikai betegségekre, amelyek nem ismertek a csaladban.

A DTC genetikai tesztek hatranyai kozé sorolhato, hogy a felhaszna-
lokat felkésziletlenUl éri a vizsgalati eredmény, és nem tudnak vele
mit kezdeni a személyre szabott orvosi feligyelet és genetikai tanacs-
adas hidnyaban. A vizsgalatok koltségei az egyént terhelik, és ezért
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sulyosbithatjak a tarsadalmi egyenl6tlenségeket. El6fordulhat, hogy
az egyébként is szUkos kozegészséqgigyi eréforrasokat szikségtelen
utankovetésre kell felhasznalni. Ha nincs kdzvetlen gyégymod vagy
egyéb beavatkozasi lehetdség, az informacionak dnmagaban kevés
haszna van, és csak aggodalmat, csalddast kelt. A csaladtagok olyan
egészséglgyi kockazatokrol is értesilhetnek, amelyekrél esetleg nem
akartak tudni. A vizsgalatok eredményei tovabba indokolatlanul meg-
nyugtato érzést is kelthetnek.

Egészében véve, kevés empirikus bizonyiték van a felsorolt el6nyok
vagy hatranyok alatdmasztasara. Ennek ellenére az Unio klinikai ge-
netikusai aggodalmukat fejezték ki azzal kapcsolatban, hogy sok fel-
hasznald nem érti meg a vizsgalati eredményeket. A paciensek példaul
a kezel6orvoshoz képest gyakran teljesen mashogyan értelmezik koc-
kazatokat.

Ezenkivil kevés bizonyiték all rendelkezésre arra vonatkozoan is, hogy
a DTC genetikai vizsgalatok alapjan megallapitott egészségigyi koc-
kazatokkal kapcsolatos informacidk esetleges viselkedésbeli valtoza-
sokhoz vezetnének, jollehet ezek akar befolyasolhatjdk az egyének
valtoztatasi szandékat. Nem bizonyitott az sem, hogy a kdzvetlenil ér-
tékesitett lakossagi tesztek segitségével felderitett egészségigyi koc-
kazatok nyoman az emberek valoban valtoztatnanak-e életstilusukon,
bar elképzelhetd, hogy a tesztek segitik az ilyen iranyu elhatarozaso-
kat. Tobb bizonyitékra van szikség tehat ahhoz, hogy akar a klinikai,
akar az otthon végzett genetikai tesztek egészségre gyakorolt hatasat
pontosan felmérjuk.

Milyen mértékben szabalyozzak ezeket a vizsgalatokat?

A helyzet Eurdpa-szerte igen valtozo — a szabalyozas jelenleg Német-
orszagban a legszigorubb. A genetikai diagnosztikardl széld torvény
mind a prediktiv, mind a diagnosztikai genetikai vizsgalatokat szaba-
lyozza. ElSirja tovabba a szakorvosok bevonasat, igy hatékonyan zarja
ki a lakossagi genetikai tesztek forgalmazdinak bizonyos szolgaltata-
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sait. Tobb eurdpai bioetikai bizottsag — tobbek kdzott a brit kormany
humangenetikai kérdésekkel foglalkozé tandcsado testilete (Human
Genetics Commission) — is attekintette mar a kozvetlen lakossagi érté-
kesitésre szant genetikai tesztek hasznalatanak a kérdését. A testilet
kidolgozta a genetikai tesztek gyartasara és hasznalatara vonatkozo
onkéntes alapon mar alkalmazhato alapelvek rendszerét (Common
Framework of Principles for DTC Genetic Testing Services). Ezek nem
csak a brit torvényhozas munkajat segitik, hanem mas eurdpai orsza-
gok genetikai tesztekkel kapcsolatos elSirasainak megfogalmazasahoz
istdmpontul szolgalhatnak. A kérdések széles korét feldleli, a beleegye-
z6 nyilatkozat és adatvédelem kérdésétdl a marketing igazsagtartal-
maig, a tudomanyos pontossagig és az eredmények kiegyensulyozott
értelmezéséig. Ennek ellenére, amig a gyakorlatban nem alkalmazzak,
nem lehet megjdsolni, hogy mennyire lesz hatékony.

Az EurdpaiUnid szabalyozasi szintjén az Uj vizsgalatokat az in vitro diag-
nosztikai orvostechnikai eszkozokrél sz616 98/79/EK bizottsagi iranyelv
szabalyozza. Az iranyelv a gyartok szamara elGirja a teszt laboratoriumi
validitasanak igazolasat, de nem foglalkozik a klinikai értékével vagy
hasznossagaval. A legtobb diagnosztikai vizsgalat alacsony kockazat-
tal jaro eljarasnak mindsul, és igy mentesil az alapjaul szolgald tudo-
manyos eredmények piaci bevezetés eldtti, figgetlen vizsgalatanak a
kotelezettsége aldl. Ezenkivil az iranyelv csak az orvosi célu genetikai
vizsgalatokra vonatkozik; igy néhany DTC genetikai vizsgalat nem tar-
tozik a hatalya ala.

Tobb javaslat érkezett az iranyelv mddositdsara. Valaszként az
EU Egészség- és Fogyasztougyi Féigazgatdsaga (DG SANCO) konzul-
taciot tartott ebben a kérdésben. A résztvevok tobbsége tamogatta a
DTC genetikai vizsgalatokra vonatkozd tovabbi korldtozasok bevezeté-
sét, és sokan hangsulyoztak a megfelel6 orvosi beavatkozas és tanacs-
adas jelent6ségét. Néhanyan a vizsgalatok kozvetlen értékesitésének
a betiltasat javasoltak. Az irdnyelv barminemd modositasa varhatdan
nemcsak a DTC genetikai vizsgalatokra, hanem az 0sszes genetikai
vizsgalatra jelentds hatassal lesz.
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A DTC genetikai vizsgalatokra vonatkozé szabalyozast szamos EU-n ki-
vil orszagban is aktivan vizsgaljak. Az USA Elelmiszer- és Gydgyszerigyi
Hivatala (FDA) példaul 2010 juniusaban bejelentette, hogy az analitikai
és klinikai pontossag biztositasa érdekében a DTC genetikai vizsgalato-
kat olyan orvostechnikai eszkdzként kivanja kezelni, amelyeknél a forga-
lomba hozatalt megel6zden ellendrzésre és jovahagyasra van szikség.
Ausztraliaban az orvostechnikai eszkdzok tagabb szabalyozasaba igye-
keznek beépiteni a DTC genetikai tesztekre vonatkozo elGirdsokat is.

A szabalyozasra vonatkozd ajanlasok 6sszeallitasa elétt az EASAC és
a FEAM szakértdi abbdl a szempontbdl is alaposan megvizsgaltak a je-
lenleg elérhetd teszteket, hogy mely tipusokat ajanljak kozvetlen érté-
kesitésre, és melyek esetében tartjak ezt kockazatosnak.

Milyen vizsgalatokat nem szabad DTC genetikai vizsgalatként
kozvetlenil értékesiteni?

Monogénes és eqyéb nagy penetrancidju génbetegségek

Az egygénes rendellenességek okozta betegségeket ,monogénes” be-
tegségeknek nevezzik. Ezek kozé tartozik a sarlosejtes anémia, a cisztas
fibrozis, illetve a Huntington-kdr. Egy gén abban az esetben tekinthetd
nagy penetrancidjunak, ha az adott génnel rendelkez6 személyek leg-
tobbjében vagy mindegyikében kifejlédik a gén altal okozott betegség.

Az EASAC és a FEAM azt javasolja, hogy a genetikai teszteket forgalma-
z6 cégek a lakossag részére kozvetlenil ne értékesithessenek olyan tesz-
teket, amelyek segitségével magas penetrancidju, sulyos betegségek,
koztik monogénes rendellenességek allapithatdk meg. A hatar az ala-
csony és magas penetranciaju gének kozott azonban nehezen huzhato
meg, igy a gyakorlatban ez azt jelenti, hogy a szakérték egyetlen olyan
teszt kozvetlen lakossagi értékesitését sem javasoljak, amellyel az egész-
ségugyi szolgaltatok jelenleg sulyos (koztik monogénes) betegségeket
szUrnek. Ennek az az oka, hogy az ilyen jellegl betegségek esetében el-
engedhetetlen a megfelel6 orvosi feligyelet és a genetikai tanacsadas.
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A genetikai szirés konceptudlis képe

Prenatalis vizsgalatok

Az anyai vérmintaban taldlhaté magzati genetikai nyomok vizsgalata
Uj tavlatokat nyitott a prenatalis szUr6- és diagnosztikai vizsgalatok-
ban. Az igy beazonosithaté magzati rendellenességek sora folyama-
tosan novekszik. Ugyanakkor ezeknek a teszteknek sem egyértelmd a
megitélése példaul a gyermekvallalasara gyakorolt hatasuk tekinteté-
ben. Eppen ezért csak a szilészeti és genetikai klinikai vizsgalatok kere-
tében ajanlott éket alkalmazni, nem pedig kdzvetlen lakossagi tesztek
formajaban.

Gyermekvallalas eldtti hordozdsdgi tesztek

A DTC genetikai vizsgalatok esetében nehéz volna a vasarlokat a vizs-
galatot megel6zden és azt kdvetden is tajékoztatatni, valamint sze-
mélyre szabott tandcsadast nyuUjtani a gyermekvallalas el6tti hordo-
z6sagi vizsgalatok részeként. Pedig ennek a vizsgalatok részét kellene
képeznie. Idealis esetben erre a kdzegészségigyi rendszer alkalmas, de
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amennyiben itt a hordozdsagi szlrévizsgalatok kore elég széles, a DTC-
teszteket forgalmazoknak ugyanugy kévetniUk kellene az egészségigyi
intézményekre vonatkozo tajékoztatdsi és mindségbiztositasi elSira-
sokat. A gyermekek hordozosagat vizsgald teszteket pedig egyaltalan
nem szabad DTC-vizsgalatként forgalmazni.

Taplalkozdsgenomika

A taplalkozasgenomika (nutrigenomika) a gének és a tdpanyagok kap-
csolataval foglalkozd tudomanyag, amely azt allitja, hogy az étrendnek
meg kell felelnie az egyén sajatos genetikai felépitésének. Jollehet a
taplalkozasgenomikai tesztek egészségigyi informaciokkal szolgalnak,
validalasuk gyakran nem kielégitd, és el6fordulhat az is, hogy értelmet-
lenek és félrevezetdk. Itt kilondsen az ad aggodalomra okot, hogy az
ilyen tesztek forgalmazoi a kimutatott rendellenességek korrigalasara
sokszor draga taplalékkiegészitéket is arulnak, mikdzben ezek hatasa
minimalis vagy akar teljesen hatastalan is lehet. Amig ezeknek a tesz-
teknek a validitasa nem megfelel6en bizonyitott, nem volna szabad
kozvetlenil a lakossagnak értékesiteni 6ket.

Farmakogenetikai vizsgalatok

A farmakogenetikai vizsgalatok az egyéni kilonbségeket vizsgaljak a
gyogyszeres kezelésben, vagyis azt, hogy a betegek mennyire reagal-
nak jol vagy rosszul az egyes gyogyszerekre. A farmakogenetikai vizs-
galatokkal kapcsolatos etikai és tarsadalmi kérdések azonban megmu-
tattak, hogy Ujabb problémak forrasa lenne, ha a DTC genetikai vizsga-
latok részeként tennék Oket elérhetdvé. Eléfordulhatna példaul, hogy
a betegek a szamukra felirt gyogyszer ddzisat orvosi feligyelet nélkil
modositanak.

A dontéshozdknak altalanossagban fel kell ismerniik, hogy a génvizs-
galatokra vonatkozd szabdlyozds bevezetése kovetkezetlen volna, ha
az orokletes betegségekrdl informacidkkal szolgald egyéb vizsgalatok-
ra nem dolgoznak ki hasonld szabalyozast. Barmilyen karos kévetkez-
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Genetikai kutatds

ményérdl is beszélink, az nem abbdl fakad, hogy a vizsgalat targyat a
gének képezik, hanem magabdl a vizsgalati eredménybdl. Emellett az
EASAC és a FEAM elismerik, hogy a génvizsgalatok modszerei gyor-
san fejlédnek, és néhany genetikai informacié kilonleges figyelmet
érdemel. A vizsgalati eredmények példaul olyan rokonok szamara is
kovetkezményekkel jarhatnak, akik sajat maguk nem szerettek volna
genetikai vizsgalat alanyava valni. A genetikai teszteknek azért is egé-
szen kivételes minéségueknek kell lennitk, mert genetikai vizsgalatra
mindenkinek csak egyszer van sziiksége az élete soran.

Hogyan kellene kezelni a DTC genetikai vizsgalatokat?

Az EASAC és a FEAM kidolgozott néhany altalanos alapelvet a DTC
genetikai vizsgalatok egészséqugyi felhasznalasara. Elséként ugy vé-
lik, hogy a magas penetrancidju génekkel (beleértve a monogénes
betegségeket is) kapcsolatos vizsgalatokat altalaban minden orszag
klinikai genetikai szolgaltatasai kozott kell elérhetévé tenni. Azokban
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az esetekben, amelyekben a DTC genetikai vizsgalatokat egészségigyi
célokra elfogadhatonak talaljak, ezeket az in vitro diagnosztikai orvos-
technikai eszkozokrol szold iranyelvnek kell szabalyoznia ugy, ahogyan
az mas genetikai vizsgélatok esetében is térténik. Am véleményik sze-
rint ehhez az irdnyelvet nagymértékben modositani kell (Iasd alabb).

Az Osszetett betegségekre vald hajlam vizsgalatanak a gének és a be-
tegség kozotti kapcsolatra vonatkozd, tudomanyosan validalt meg-
allapitasokon kell alapulnia. A felhasznaldkat vilagosan, Oszintén
kell tajékoztatni arrdl is, hogy kinek nem szikséges igénybe vennie a
DTC genetikai szolgaltatasokat. A vizsgalatok mindségbiztositasanak
nem csupan a laboratoriumi vizsgalatokra kell vonatkoznia, hanem
az eredmények szakérté értelmezésére és a megfelelé tandcsadasra
is. Ez utobbi kilondsen fontos az olyan gyakori betegségek esetében,
amelyek kialakulasaban sok kilonbzd gén mellett a nem genetikai té-
nyezOk is szerepet jatszanak. A forgalmazoknak meg kell nevezniik a
szolgaltataseért felel6s személyt. A DTC genetikai vizsgalatokat kiskoru-
ak, terhes n6k és harmadik személytdl vett mintak esetén nem szabad
engedélyezni.

Ha a DTC genetikai vizsgalatokat nyUjtd cégek sajat kutatasaikhoz sze-
retnék felhasznalni az adatokat, kifejezetten erre vonatkozo beleegye-
z6 nyilatkozatot kell kérnitk, meg kell magyarazniuk, hogy milyen célra
hasznaljak az eredményeket, és tajékoztatast kell adniuk arrdl, hogy mi
torténik a mintakkal és a bel6lik nyert informacidkkal, ha megvaltozik
a cég tulajdonosa.

Kivanatos volna felbecsilni a DTC genetikai tesztek egészségigyi el-
latorendszerekre és egészségbiztositokra gyakorolt pénzigyi terheit,
és célszer( volna felmérni, hogyan hatnak a kdzegészségigyre és az
egészséglgyi politikara is. Az Uj tesztek az eredmények magyarazata
és az utdgondozas miatt példaul tovabbi eréforrasokat igényelhetnek.
Folyamatos nemzetkdzi parbeszéd és hatarokon atnyuld egyittmiko-
dés szikséges az internetes forgalmazas szabalyozasahoz.
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Hogyan kell médositani az in vitro diagnosztikai
orvostechnikai eszk6zokroél sz616 iranyelvet?

Nagymértékben —allitja az EASAC és a FEAM. Az iranyelvet alatamasz-
to tudomanyos tényeken alapuld kockazat-haszon elemzés tovabb-
fejlesztésére sok terlleten van lehetéség. Ez, teszik hozza, nemcsak
a lakossag altal kozvetlenil megvasarolhatd, hanem minden orvosi
genetikai tesztre vonatkozik. A szabalyozas megujitasara tobb javas-
latot is tettek. Az Eurdpai Bizottsagnak meg kellene fontolnia példaul
afUggetlen szakértdi vizsgalat bevezetését, hogy ellendrizni lehessen a
kockazatosnak tartott tesztek esetében a vasarloknak tett igéretek va-
l6sagtartalmat. Az Eurdpai Bizottsagnak szintén at kellene tekintenie
a személyes adatok biztonsagaval kapcsolatos kérdéseket is.

Az EASACésaFEAM elismeri, hogy a DTC genetikaivizsgalatokinterne-
tes elérése gyakran gyakorlati nehézségeket jelent a foldrajzi terileten
alapuld joghatdsag megallapitasaban. Ennek ellenére azzal érvelnek,
hogy a laboratdriumi vizsgalatok helye nem szamit — ha a vizsgalatot az
EU-n belGl hasznaljak, akkor meg kell felelnie az EU kdvetelményeinek.
Ha egy kilfoldi cég nem veszi figyelembe ezeket a kdvetelményeket,
a tagallamok hatésagai a hataron lefoglalhatjak a vizsgalati készletet.

Addig, amig mindezen kérdésekben meg nem sziletnek a kézosségi
szakpolitikai dontések, a genetikai tesztek gyartdi és forgalmazoi ré-
szérdl az volna a koriltekintd magatartas, ha az iparagban egyittmi-
kodve kidolgoznak és egységesen alkalmaznak a gyartas és forgalma-
zas egyezmeényes mindségi szabvanyait. A brit kormany humangeneti-
kai kérdésekkel foglalkozo tandcsado testilete (Human Genetics Com-
mission) altal javasolt alapelvek (lasd fent) megfelel6 kiindulépontot
jelenthetnek e téren.

Hogyan tovabb?

Az EASAC és a FEAM tamogatja egy olyan egységes adatbazis létreho-
zasat, amely a genetikai tesztek hozzaférhetdségérél, megbizhatosa-
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garol és hasznossagarol fellelhetd informaciokat tartalmazna. Az orvo-
sok és mas egészségigyi szakemberek tovabbképzésére is szikség van.
Sok csaladorvos nem bizik abban, hogy képes ellatni akar alapszintd
genetikai feladatokat. Az & képzésik mellett lakossagi felvilagositasra
is szUkség van, hogy megértsék, pontosan mit nyujthat a DTC-rendszer.
Rendkivil fontos hangsulyozni a kilonbséget a monogénes betegsé-
gekre, illetve az Osszetett betegségekre vonatkozé vizsgalatok kozott.

A technoldgia fejlédésével hamarosan konnyebb és olcsdbb lesz a tel-
jes genom szekvenalasat elvégezni, mint egy bizonyos géncsoportot
azonositani. igy egy vizsgalat soran olyan jov6beni betegség kocka-
zatardl is felszinre kerUlhetnek informaciok, amelyeket a megrendel6
nem kért, és nem is szamithatott rajuk. Fel kell késziIni arra is, hogyan
ilyen esetben hogyan kezeljik a nem vart informaciok keltette esetleg
sulyos kovetkezményeket is.

Globalis szinten az EU politikajat dssze kell egyeztetni a vildag mas ré-
szein bevezetett rendelkezésekkel. Erre a feladatra kétségkivil az
EgészségugyiVilagszervezet (WHO) volna a legalkalmasabb testilet.

Kovetkeztetesek

Az EASAC és a FEAM arra a kovetkeztetésre jutott, hogy egészében
véve a DTC genetikai vizsgalatok jelenleg csekély klinikai értékkel ren-
delkeznek, mikézben alkalmanként artalmasak is lehetnek. igy egyeld-
re nem ajanljak az eurdépai polgarok szamara az ilyen tesztek hasznala-
tat. A hasznalat akkor kil6nésen nem javasolt, ha valaki egy betegség
tUneteit véli felfedezni magan, vagy tud rdla, hogy egy betegség rizi-
kdcsoportjaba tartozik. A genetikai tesztek hasznalata minden esetben
megfelel6 szakmai tandcsadast igényel.

Az EASAC és a FEAM azt szeretné, ha az Eurdpai Bizottsag, az Europai
Parlament és a Miniszterek Tanacsa egyarant szerepet vallalna abban,
hogy a genetikai vizsgalat szabalyozasat az EU-n belil jobba tegyék.
A késedelem csak sulyosbitja a mar meglévé problémakat.
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FEAM

A FEAM, vagyis az Eurdpai Orvostudomanyi Akadémiak Szovetsé-
ge, el6segiti a nemzeti orvostudomanyi akadémiak kozotti egyUtt-
muUkodést, és betolti az Eurdpai Unid politikai és adminisztrativ
hatosagaiban azt a tanacsadodi szerepet, amellyel az akadémiak
sajat orszagukban is rendelkeznek az orvostudomanyi és koz-
egészségigyi Ugyek tekintetében. ErnyOszervezetként tizennégy
europai tagallam nemzeti akadémiajat egyesiti (Ausztria, Belgium,
Cseh Koztarsasag, Franciaorszag, Németorszag, Gérogorszag, Ma-
gyarorszag, lrorszag, Olaszorszag, Portugalia, Hollandia, Romania,
Spanyolorszag, Egyesilt Kiralysag). Torekszik az eurdpai sokszi-
nUség megjelenitésére azaltal, hogy tudomanyos tevékenysége
soran mas tudomanyos akadémidkkal, figgetlen szakértékkel és
haldzatokkal is egyittmUkodik. A FEAM kereskedelmi, ideoldgiai,
politikai érdekektdl mentes, figgetlen szervezet, amely kollektiv,
tudomanyos tényeken alapuld javaslatokat fogalmaz meg aktualis
europai egészséqugyi kérdésekben.

A FEAM a kovetkez0 eurdpai akadémidkat képviseli:
Athéni Akadémia

Cseh Orvostudomanyi Akadémia

Az Egyesdult Kiralysag Orvostudomanyi Akadémiaja
Flamand Belga Kiralyi Orvostudomanyi Akadémia
Francia Belga Kiralyi Orvostudomanyi Akadémia
Francia Orvostudomanyi Akadémia

Holland Kiralyi Tudomanyos és MUvészeti Akadémia
ir Orvostudomanyi Akadémia

Leopoldina Német Tudomanyos Akadémia
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Magyar Tudomanyos Akadémia
Olasz Orvostudomanyi Akadémia
Osztrak Tudomanyos Akadémia
Portugal Orvostudomanyi Akadémia
Roman Orvostudomanyi Akadémia

Spanyol Kiralyi Orvostudomanyi Akadémia

Megfigyel6k:

Az Eurdpai Tudomanyos Akadémiak Tudomanyos Tandcsado Tes-
tilete (EASACQ)

InterAcademy Medical Panel (IAMP)

Kozvetlen lakossagi értékesitésre szant genetikai tesztek | 25



EASAC

Az EASAC (Eurdpai Tudomanyos Akadémiak Tudomanyos Tanacs-
ado Testilete) az EU-tagallamok tudomanyos akadémidinak sz6-
vetsége, amelynek célja, hogy egyittmikddésik eredményeként
tanacsokkal 1assdk el az eurdpai dontéshozokat. Eszkozt biztosit
arra, hogy az eurdpai tudomanyossagot kdzos alapokon képviselje.

Az EASAC lehetdvé teszi, hogy az egyittmUkodé akadémiak fig-
getlen, tudomanyosan megalapozott szakértdi tanacsokat adhas-
sanak azoknak a dontéshozoknak, akik az eurdpai intézmények
politikajat meghatarozzak, vagy arra befolydssal birnak. Az akadé-
miai tagsagbdl és haldzatbdl adoddan az EASAC mikodése soran
az eurdpai tudomany legfelsébb szintjére tamaszkodik. Nézetei
fuggetlenek a gazdasagi és politikai iranyzatoktdl, a szervezet nyi-
tott és minden tevékenysége atlathatd. Az EASAC célja az, hogy
kozérthetd, fontos és idészerl ajanlasok elkészitését segitse eld.

A tanacsnak 28 tagja van, tevékenységét a Leopoldina Német
Nemzeti Tudomanyos Akadémian (Halle/Saale) mUkodé kézponti
tikarsag tamogatja. Az EASAC brisszeli irodaja a Belga Kiralyi Tu-
domanyos és MUvészeti Akadémian talalhato.

Az EASAC tagszervezetei:

Academia Europaea

Accademia Nazionale dei Lincei (Olaszorszag)

All European Academies (ALLEA)

Athéni Akadémia

Belga Kiralyi Tudomanyos és MUvészeti Akadémia

Bolgar Tudomanyos Akadémia

Cseh Tudomanyos Akadémia
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Dan Kiralyi Tudomanyos és Bolcsészettudomanyi Akadémia
Eszt Tudomanyos Akadémia

Finn Akadémiak Tanacsa

Francia Tudomanyos Akadémia

Holland Kiralyi Tudomanyos és MUvészeti Akadémia

ir Kiralyi Tudoményos Akadémia

Lengyel Tudomanyos Akadémia

Leopoldina Német Nemzeti Tudomanyos Akadémia
Lett Tudomanyos Akadémia

Lisszaboni Tudomanyos Akadémia

Litvan Tudomanyos Akadémia

Magyar Tudomanyos Akadémia

Norvég Tudomanyos és Bolcsészettudomanyi Akadémia
Osztrak Tudomanyos Akadémia

Roman Tudomanyos Akadémia

Royal Society (Egyesult Kiralysag)

Spanyol Kiralyi Tudomanyos Akadémia

Svajci Tudomanyos és MUvészeti Akadémia

Svéd Kiralyi Tudomanyos Akadémia

Szlovak Tudomanyos Akadémia

Szlovén Tudomanyos és MUvészeti Akadémia

Megfigyelo:
Eurdpai Orvostudomanyi Akadémidk Szovetsége (FEAM
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