CEZARY ZEKANOWSKI

Eugenika. Eugenika molekularna?

Zapobieganie chorobom genetycznym polega
na niedopuszczeniu do urodzenia sie dziecka
obcigzonego chorobg genetyczng. Niekiedy
oznacza to wprost aborcje. Takie postepowa-
nie wynika z faktu, ze w zdecydowanej wigekszo-
Sci wypadkéw nie da sig, na obecnym etapie
rozwoju medycyny, skutecznie leczy¢ przewaza-
jacej wiekszos$ci defektow dziedzicznych, aw
szczegolnosci defektéw chromosomalnych.

Wielu przysztych rodzicéw uznaje diagnosty-
ke prenatalng za cudowne rozwigzanie, usuwa-
jace ryzyko urodzenia chorego dziecka. Dla in-
nych oznacza wejscie na grzaski teren emocjo-
nalnych i etycznych watpliwosci. Czes¢ nie
akceptuje tego typu badan z przyczyn zasadni-
czych. Zwolennicy diagnostyki prenatalnej wska-
zuja, ze pozwala ona unikng¢ aborcji, w przy-
padku nieplanowanej cigzy w rodzinach wyso-
kiego ryzyka - wtedy, gdy wynik badania jest
negatywny.

Szerokie stosowanie badan prenatalnych
oraz mozliwo$¢ wykrywania coraz wigkszej ilo-
Sci cech dziedzicznych, w tym podatnosci na
schorzenia o péZnym czasie wystgpienia obja-
woéw, sktaniaja do refleksji nad konsekwencja-
mi i kierunkiem rozwoju genetyki medycznej.
Przede wszystkim ze wzgledu na zjawisko
.etycznej réwni pochytej”, czyli powolnego ak-
ceptowania coraz bardziej watpliwych etycznie
technik biomedycznych i poddaniu zycia ludz-

Wyktad wygtoszony podczas Sympozjum Krakéw
- Bethel: Warto$¢ cztowieka - gtos psychiatrii, Kra-
kéw 23.06-25.03 2002

kiego kryteriom utylitarnym. Eugenika jest tylko
jednym z przyktaddw takiego podejscia.

Eugenika to ,system pogladéw zaktadaja-
cy mozliwos¢ doskonalenia cech dziedzicz-
nych cztowieka; celem eugenikijest ustalenie
i utrwalenie warunkéw pozwalajacych na rozwoj
dodatnich cech dziedzicznych i ograniczenie
ujemnych); w zakres eugeniki wchodzi porad-
nictwo genetyczne, $Swiadome rodzicielstwo
(...)."”Zasadniczo wyrézni¢ mozna dwa rodzaje
eugeniki: negatywng i pozytywna. Pierwsza, eu-
genika negatywna, polega na zapobieganiu
urodzeniu sie chorych. Celem drugiej, pozytyw-
nej, jest urodzenie dziecka o cechach uznawa-
nych za pozgdane. Oba rodzaje eugeniki, w
istocie komplementarne, moga by¢ realizowa-
ne na wiele sposobow.

Eugenike przedstawia sie czesto jako zja-
wisko historyczne, oparte na naduzyciu nauki,
na niezrozumieniu zasad genetyki. Podkres$la-
ny jest tez zwiazek eugeniki z autorytarnymi in-
stytucjami parnstwa, wplywajacymi na decyzje
prokreacyjne ludzi. Przedstawianie eugeniki
jako przedsiewziecia zwigzanego nieodtgcznie
z przymusem, pozwala oddziela¢ eugenike
pierwszej potowy XX wieku od wspétczesnego,
dobrowolnego doradztwa genetycznego. Rze-
czywisto$¢ jest jednak - jak zwykle - bardziej
skomplikowana.

Wielu eugenikéw, poczynajac od zatozycie-
latego ruchu Francisa Galtona, sprzeciwiato sie
elementom przymusu. Wsréd twércoéw i propa-
gatoréw eugeniki byli zas najwybitniejsi gene-
tycy, psychologowie, matematycy i lekarze kon-



ca XIX i XX wieku. Eugenicy pierwszych dwu
dekad XX wieku sadzili, iz wiele cech osobo-
wosci determinowanych jest pojedynczymi ge-
nami, dziedziczonymi w spos6b autosomalny
recesywny (choroba pojawia sie gdy dziecko
dziedziczy od obojga rodzicéw po jednej kopii
nieprawidtowego genu). Oczywiscie, jak wyni-
ka z prawa Hardy’'ego i Weinberga, wiekszo$¢
.Szkodliwych” genéw niosa nie osoby obcigzo-
ne schorzeniami genetycznymi, lecz bezobjawo-
wi nosiciele. Dlatego nawet uniemozliwienie
posiadania dzieci wszystkim osobom zjakiego$
wzgledu niepozadanym, spowodowatoby znacz-
ne zmniejszenie wystepowania konkretnej cechy
w populacji og6lnej dopiero po tysigcach lat.

Eugenicy byli jednak swiadomi konsekwen-
cji prawa Hardy’ego i Weinberga. Z tym, ze nie
uzywali tego argumentu do dyskredytaciji idei
eugenicznych. W zasadzie az do lat trzydzie-
stych przyjmowano, ze stosujgc odpowiednie
metody selekcyjne mozna zmniejszyc ilo$¢ upo-
Sledzonych umystowo i niedostosowanych spo-
tecznie o ponad dwadziescia procentw trzecim
pokoleniu. Wartosci te braly sie przede wszyst-
kim z zawyzonych szacunkéw ilosci takich oséb
w spoteczenstwie (kilkanascie iwiecej procent)
i z przekonania, ze réznorakie uposledzenia
umystowe ifizyczne nie znajduja sie wspoicze-
Snie spod kontrola doboru naturalnego.

Obawy eugenikéw braly sie tez z przekona-
nia (uzasadnianego wtedy naukowo), iz bieda i
zbrodnie warunkowane sg ,ztymi genami”, a nie
niedoskonatoscig spoteczenstw czy natury ludz-
kiej. Przyjmowano, ze osoby w r6znym stopniu
ograniczone umystowo odpowiedzialne sg za
wiele problemoéw spotecznych, atempo ich roz-
rodu jest wyzsze od oséb normalnych. Szcze-
golnie zaniepokojeni w USA wydawali sie psy-
chiatrzy, zgtaszajgcy w latach 1930-48 projekty
masowej sterylizacji, a nawet eutanazji uposle-
dzonych dzieci.

Argumentacja na gruncie genetyki np. Davi-
da Herona, nie przyczynita sie do obalenia eu-
geniki. Wrecz przeciwnie, depresji ekonomicz-
nej lat trzydziestych towarzyszyto wzmocnienie
ruchu i poparcie ze strony politykéw. Rekomen-
dowana przez genetykéw, sterylizacja stawata
sie legalna w coraz wiekszej liczbie stanéw USA,

w Niemczech, Kanadzie (1933), Norwedgii,
Szwecji (1934), Finlandii (1935), Estonii (1936)
iinnych krajach. Niezaleznie od spodziewanych
efektéw, uwazano, ze zapobiezenie posiadana
dzieci przez osoby ograniczone umystowo inie-
dostosowanych, jest dziataniem wysoce etycz-
nym, skierowanym na dobro przysztych pokolen.
Nawet jesli bezposrednie efekty podjetych dzia-
tan beda niewielkie.

Jeszcze pod koniec lat 40 wybitny genetyk
amerykanski Curt Stern pisat: ,Stwierdzenie, ze
selekcja reprodukcyjna skierowana przeciw naj-
ciezszym defektom fizycznym i psychicznym
zmniejszy ilo$¢ uposledzonych w trakcie jednej
generacji jedynie o kilka procent, nie zmienia
faktu ze oznacza to, iz tysigcom nieszczesliwych
istot, jesli nigdy sie nie narodzg, oszczedzone
bedg niewypowiedziane cierpienia.” Argument
ten warto zapamietaé, bo stosowany jest nadal,
w niewiele zmienionej formie.

Kolejne dekady dowiodty, ze skala upoS$le-
dzenia umystowego nie jest az tak wielka, ajego
przyczyny sg daleko bardziej heterogenne iza-
lezne od otoczenia. Nie bez znaczenia pozosta-
wata takze wojna $wiatowa, z ,ostatecznym roz-
wigzaniem” kilku kwestii.

Zasadniczy argument przeciw praktykom
eugenicznym pochodzi spoza biologii. Sposrod
genetykéw sformutowat go moze najdobitniej
Lionel Penrose. Wedtug niego najlepszym do-
wodem zdrowia spoteczenstwa jest zdolnos¢ do
zapewnienia opieki niepetnosprawnym. Odwrot
od eugeniki nie bytjednak dzietem genetykow,
bardzo dtugo tolerujgcych nawet techniczne nie-
jasnosci i bledy rozumowania.

Po drugiej wojnie Swiatowej ruch eugenicz-
ny nie wygast, zmniejszytjedynie utopijny roz-
mach. Cho¢ nalezy pamieta¢ o prowadzonej na
szeroka skale az do lat siedemdziesiatych przy-
musowej sterylizacji (np. w niektérych stanach
USA, Szwecji, Norwegii czy Danii) os6b upo-
Sledzonych, obarczonych wadami wrodzonymi,
chorych psychicznie, czy po prostu niedostoso-
wanych spotecznie.

Eugenika pierwszej potowy XX wieku byta
czescig marzen o postepie ijedynie koniecz-
nym porzadku spotecznym tworzonym na racjo-
nalnych, naukowych itechnicznych podstawach.



Wraz z postepem nauki przypadek zastgpic¢
miata kontrola, podobna do tej, ktéra odniosta
ogromne sukcesy w przemys$le poczatku wie-
ku. Eugenika korfica XX wieku i naszego stule-
cia jest w daleko mniejszym stopniu ideologia
panstwowa, raczej mglistym zespotem idei, po-
gladéw, mitéw, obecnych w kulturze masowe,;.
Popularne wyobrazenia o doskonatym i zdro-
wym spoteczenstwie przysztosci, wplywie genéw
na nieomal wszystkie aspekty natury ludzkiej,
utatwiaja praktyki eugeniczne, nawet przy bra-
ku bezposredniej, politycznej kontroli reproduk-
cji. Przyszto$¢ wydaje sie zalezna od kontrolo-
wania genetycznego wyposazenia naszego ga-
tunku. ldee eugeniczne w kulturze masowej nie
biorg sie jednak z niczego, sga bowiem nadal
sktadnikiem myslenia bardzo wielu naukowcow,
lekarzy i politykow.

Co wazniejsze, selekcja zostata przeniesio-
na na wczesne stadia rozwoju cztowieka. Jak
wiadomo nie istnieje powszechna zgoda, co do
momentu poczatku istnienia osoby.

Coraz czes$ciej uznaje sie, ze prawo do na-
rodzin maja osoby w petni zdrowe. W prawo-
dawstwie Niemiec, USA iwielu innych krajow
istnieja zapisy o prawie do urodzenia sie ,jako
w petni zdrowa ifunkcjonalna jednostka”. Kon-
sekwencjg bylyjuz roszczenia z tytutu ,ztego uro-
dzenia” skierowane m.in. przeciw lekarzom, kt6-
rzy nie uprzedzili rodzicéw o mozliwosci wystg-
pienia u dziecka wady genetycznej.

Prawo to wskazuje na istnienie wzorca, z
ktérym poréwnywane jest zycie ludzkie: wzorca
w swej istocie, etymologicznie eu-genicznego
(eugenes =gr. z dobrego rodu, dobrze urodzo-
ny, czyli ,z dobrym genotypem”). Przynaleznos$¢
do ludzkiego gatunku staje sie powoli nomina-
cja. Niewiele brakuje tez do otwartego stwier-
dzenia, ze uchylanie sie od testow jest niera-
cjonalne i naganne. Niewiele, bo np. w wielu
krajach pacjentki z grup ryzyka, ktére rezygnuja
z badania prenatalnego podpisa¢ musza sto-
sowne oswiadczenie.

Niedawno przeczytatem w biuletynie belgij-
skiego oddziatu Europejskiego Stowarzyszenia
Oso6b Gtuchych, tekst wyktadu Jeffa Mc Whin-
neya, dyrektora oddziatu brytyjskiego owego
Stowarzyszenia. Podat on dwa fakty, ktére zro-

bity na mnie wrazenie. Ot6z, ze w Wielkiej Bry-
tanii glucha kobieta zostata pouczona przez
konsultanta genetycznego, ze spoczywa na niej
moralna odpowiedzialno$¢, by nie wydac gtu-
chego dziecka na $wiat. I drugi przypadek: na-
uczyciel jezyka migowego z Holandii, syn gtu-
chych rodzicéw, ustyszat od pewnego Zyda (co
w tekscie zaznaczono wykrzyknikiem) ze jego
rodzice - jako osoby spotecznie niedostosowa-
ne - nie powinny mie¢ prawa posiadac dzieci.
Nie mam powodéw kwestionowac autentyczno-
Sci podanych faktéw. Mozna oczywiscie méwic,
Zze sa to incydenty - ale istnieje wiele opraco-
wan, juz nie anegdotycznych a Scisle nauko-
wych, ktére wskazuja, ze poradnictwo genetycz-
ne dalekie jest od idealu. Ponadto, o ile istnieje
silne stowarzyszenia ludzi gluchych, m.in. Deaf
Community, to nie istniejg podobne zrzeszenia
np. oséb z zespotem Downa.

W kazdym razie tak realizowana eugenika
negatywna nie jest oczywiscie w stanie usunaé
z ludzkiej puli genowej mutacji uznanych za szko-
dliwe lub niepozadane. Moze jedynie znacznie
ograniczy¢ obcigzenie spoteczenstwa koszta-
mi opieki nad niepetnosprawnymi oraz ujedno-
lici¢ obraz biologiczny populaciji.

Poniewaz terapia genowa pozostaje na ra-
zie w sferze SF, eugenika negatywna, oparta
na molekularnej diagnostyce prenatalnej, a w
przypadku zaptodnienia in vitro preimplantacyj-
nej, posiada kilka zalet. Przede wszystkim po-
zwala wybiera¢ genomy nie obarczone najgroz-
niejszymi mutacjami, nie dopuszczajac do na-
rodzin dzieci z chorobami genetycznymi.
Metoda ta jest ponadto stosunkowo bezpiecz-
na iznacznie tansza od planowanej terapii ge-
nowej.

Tu chciatbym zastrzec: badania diagno-
styczne w okresie ptodowym sgterminem bar-
dzo szerokim. Wiele z nich niesie nieoceniona
pomoc zarbwno w porodzie, jak w prenatalnym,
i postnatalnym leczeniu dzieci. Moje uwagi do-
tyczg wyltgcznie technik molekularnych, pozwa-
lajagcych zdiagnozowacé wiele choréb genetycz-
nych - ktérych przewazajgcej wiekszosci nie po-
trafimy leczy¢. Nieliczne choroby, na przyktad
mukowiscydoza, fenyloketonuria, galaktozemia,
porfiria, celiakia, choroba Wilsona, beta-talase-



mia, choroba Gauchera typu I, Niemana-Picka,
Fabryego czy hemofilia moga by¢ leczone do-
piero po urodzeniu. Diagnoza przedurodzeniowa
wymienionych choréb w zaden sposob nie utatwia
dalszego postepowania terapeutycznego.

Wiekszo$¢ wspomnianych choréb jest zbyt
rzadka, by w obecnej chwili optacato sie ich pre-
natalne diagnozowanie w populacji ogéinej. Dia-
gnostyka stosowana jest jedynie w rodzinach
ryzyka konkretnej choroby. Trudno zatem mowic
o utatwieniach np. w przygotowaniu nietypowe-
go postepowania leczniczego.

Zaptodnienie pozaustrojowe potaczone z
diagnostyka preimplantacyjng(PGD) i selekcjag
embriondéw przestawiane jest czesto jako roz-
wigzanie dylematu diagnostyki prenatalnej. Zwo-
lennicy PGD podkreslajg, ze pozwala ona unik-
na¢ psychologicznych konsekwenciji aborcji u
kobiet. Oczywiscie jest to rozwigzanie, jedynie
ze wzgledu najeszcze bardziej rozmyty status
kilkukomoérkowego embrionu.

Diagnostyka mozliwa jest rGwniez nawcze-
Sniejszym etapie i umozliwia wybieranie oocy-
tébw nie obarczonych wadami genetycznymi.
Technike te zastosowano np. w lutym tego roku
by umozliwi¢ posiadanie zdrowych dzieci kobie-
cie cierpigcej na rodzinng postaé¢ choroby Al-
zheimera. Wydaje sig, ze sortowanie oocytow
moze mie¢ nawet wigksze zastosowanie euge-
niczne, ze wzgledu na mniejsze opory etyczne,
jakie budzi w poréwnaniu z klasyczng PGD.
Cho¢ sa takze ograniczenia: analogiczny spo-
séb badania plemnikéw wydaje sie mozliwy tyl-
ko w wypadku dojrzewania meskich komérek
generatywnych poza organizmem dawcy.

Diagnostyka preimplantacyjna niesie ze
soba takze swoiste problemy: np. pytanie czy
.zdrowe” zarodki to takze nosiciele jednej kopii
zmutowanego genu w przypadku choréb auto-
somalnych recesywnych? Oczywiscie odpo-
wiedZ na to pytanie zalezy od sity przyjetych
wstepnie zalozen eugenicznych. Ale tez, co bar-
dziej niepokojgce, od technicznej doskonatosci
stosowanej metody diagnostycznej (bezpiecz-
niej, ze wzgledu na wyniki falszywie negatywne,
implantowac jedynie zarodki niosgce obie pra-
widtowe kopie badanego genu).

W diagnostyce prenatalnej duza role odgry-
wa wspomniany element kalkulacji ekonomicz-
nej. Doktadne poréwnanie kosztéw i zyskow fi-
nansowych w przypadku zastosowania cytoge-
netycznej diagnostyki prenatalnej zespotu
Downa podal trzydziesci lat temu profesor Flatz.
Kosztjednego badania w grupie kobiet po 40.
roku zycia oraz koszt ewentualnego przerwania
cigzy stanowi od 0.67 do 0.5% kwoty niezbed-
nej w przypadku urodzenia, leczenia i wycho-
wania dziecka obarczonego zespotem Downa.
Wyliczenia zyskéw i strat w skali kraju, z
uwzglednieniem innych grup wiekowych, byly
jeszcze bardziej wymowne iwskazywaly jak wie-
le mozna zaoszczedzi¢ nie dopuszczajgc do
urodzenia chorych dzieci. Podobne wyliczenia
podawane sg stale w pismach fachowych, w
wielu krajach m.in. dla mukowiscydozy, choro-
by Huntingtona, zespotu Fra X, zespotu Downa
czy wad cewy nerwowej. Przy stosowaniu dia-
gnostycznych metod molekularnych dane sa
jeszcze bardziej ekonomicznie wymowne.

W przypadku prenatalnego wykrycia choréb
metabolicznych prowadzacych do uposledzenia
umystowego (np. choroba Tay-Sachsa) procent
rodzin wybierajgcych aborcje wynosi w réznych
krajach od 98 do 100%. Podobnie jest w przy-
padku beta talasemii,. Prenatalne wykrycie nie-
dokrwistos$ci sierpowatokrwinkowej wigze sie z
aborcjaw okoto 45% przypadkéw. Wykrycie aber-
racji chromosomowych zwigzanych z mniej wi-
docznymi objawami lub w ogéle bezobjawowych
jest powodem aborcji w 40-80% przypadkow.

Sytuacja jest podobna we wszystkich krajach
rozwinietych gospodarczo. Na przyktad w Niem-
czech, w ponad 90% przypadkéw prenatalne-
go zdiagnozowania schorzen dziedzicznych re-
zultatem jest aborcja z wskazan medycznych. We
Francji w latach 1989-1992 potowe przypadkéw
zespotu Downa rozpoznawano prenatalnie icig-
ze te praktycznie w 100% przerywano. Nic dziw-
nego, ze w tym okresie znacznie spadata licz-
ba zywych urodzen dzieci z zespotem Downa:
takze ze wzgledu na wzrastajgcy wiek przysztych
matek, bedgcy wskazaniem do genetycznego
badania prenatalnego.

Pytanie o eugenike prenatalngjestjak moz-
na sadzi¢ znacznie bardziej pytaniem o kondy-
cje spoteczenstwa, spoteczng definicje choro-



by i normy, czy filozoficzng w swej istocie kon-
cepcje natury ludzkiej, niz o biologie, ekonomie
itzw. ,jakosc¢ zycia".

Przyjmuje sie, ze zasadniczg réznicg mie-
dzy wspéiczesng diagnostyka prenatalng, a
dziataniami eugenicznymi pierwszej potowy XX
wieku jest jej podporzadkowanie praktyce po-
radnictwa genetycznego izasada bezstronno-
Sci porady. Nie bylo tak jednak od poczatku.

W latach trzydziestych 6wczesne poradnic-
two nazywano ,higieng genetyczng” lub ,zale-
ceniem genetycznym” (genetic advise). W 1947
roku Sheldon Reed wprowadzit termin ,porad-
nictwo genetyczne” (genetic counselling), by
unikng¢ stownictwa eugenicznego. Reed nie
zalecatjednak bezstronnosci. Dopiero w 1974
roku komitet Amerykanskiego Towarzystwa
Genetyki Medycznej okreslit reguty prowadze-
nia bezstronnej porady genetycznej i zalecitjej
stosowanie. ,Bezstronnos$¢” porady zostata
wprowadzona przez Amerykanskie Towarzy-
stwo Genetyki Medycznej jako norma dopiero
w 1974, w rok po stynnym procesie Roe prze-
ciw Wade. Od tego czasu, orzeczeniem Sadu
Najwyzszego, aborcja stata sie legalna w USA.

Deklarowanym celem poradnictwa jest wiec
dostarczenie informacji istotnych dla podjecia
decyzji reprodukcyjnych, ale bez wptywania na
decyzje pacjentéw i bez zamiaru polepszania
»jakosci” populacji.

Rzeczywisto$¢ odbiega jednak od zaryso-
wanego ideatu. Wskazujg na to badania ankie-
towe profesor Dorothy Wertz nad postawami
lekarzy i genetykéw zajmujgcych sie poradnic-
twem genetycznym. Zostaty one przeprowadzo-
ne w latach 1994-95 na reprezentatywnej gru-
pie ponad 3000 respondentéw z 37 krajow, w
tym Polski. Wyniki badan wskazujg jak wiele
elementow $cisle eugenicznych obecnych jest
w mysleniu lekarzy i genetykéw medycznych.

Na przyktad ze zdaniem, iz ,waznym celem
poradnictwa genetycznego jest zmniejszenie
liczby szkodliwych genéw w populacji” zgadza
sie 13% genetykéw w Wielkiej Brytanii, ponad
50% w krajach Europy Srodkowej, i blisko 100%
w Chinach i Indiach. Prawie wszyscy (98%) ge-
netycy zgadzajg sie, ze zapobiezenie pojawie-
niu sie choroby lub defektowi jest istothym ce-

lem poradnictwa genetycznego. Srednio 20%
genetykéw w krajach angielskojezycznych ina
po6tnocy Europy zgadza sie, iz ze wzgledu na
dostepnos$¢ testow prenatalnych, nie jestw po-
rzagdku wobec spoteczenstwa posiadanie dzie-
ci powaznie obcigzonych genetycznie. Ze zda-
niem tym zgadza sie wiekszo$¢ (do 100%) ge-
netykow w pozostatych krajach.

Przeprowadzono réwniez badania socjolo-
giczne, obejmujace m.in. rejestracje na wideo
rzeczywistych porad genetycznych. Wykazaty
one znaczacy stopien kierowania pacjentem ze
strony genetykdw medycznych. Poziom ,pater-
nalizmu” porady bytwyzszy np. w stosunku do
pacjentéw nalezgcych do grup o nizszym statu-
sie socjalnym. Wiadomo réwniez, ze ,przeduro-
dzeniowe” informacje na temat np. zespotu Do-
wna udzielane przez lekarzy prowadzgcych ro-
dzicom, sg zdecydowanie bardziej negatywne,
w poréwnaniu z informacjami udzielanymi po
urodzeniu chorego dziecka. Z opublikowanej w
tym roku pracy zespotu prof. Clare Williams z
Wielkiej Brytanii wynika, ze to raczej brak bez-
stronnos$cijest norma.

.Deklaracja bezstronnosci” w informowaniu
pacjenta pomija ponadto istotne spoteczne,
kulturowe iekonomiczne uwarunkowania ludz-
kich decyzji. Na przyktad teoretyczng lub zadng
wiedze o istocie uposledzenia, brak pomocy dla
rodzin z chorymi dzie¢mi, wplyw posiadania
obcigzonego dziecka przede wszystkim na co-
dzienne zycie kobiety, naciski ekonomiczne ze
strony instytucji ubezpieczeniowych i panstwa
oraz wiele innych.

Oficjalne stanowisko International Hunting-
ton Association przyjmuje, iz mozna odmowic
przeprowadzenia testu u kobiety, ktéra nie daje
peinej gwarancji przerwania cigzy w wypadku
uzyskania pozytywnego wyniku badania prena-
talnego. Oficjalna wyktadnia jest taka, ze unika
sie dzieki temu sytuacji presymptomatycznej
identyfikacji choroby u urodzonego dziecka (a
wiec np. mozliwej stygmatyzacji).

Wiele kobietwyraznie odczuwa jednak zwig-
zek pomiedzy zgodg na diagnostyke prenatal-
na, a wyborem przerwaniem cigzy w wypadku
wykrycia defektu genetycznego u ptodu. Nie jest
to tylko odczucie, jako ze wielu ginekologow i



lekarzy genetyk6w odmawia wykonania bada-
nia prenatalnego bez wstepnej zgody pacjentki
na przerwanie defektywnej cigzy nie tylko w przy-
padku choroby Huntingtona. Z niektérych badan
wynika, ze okoto Y4kobietwyraza zgode na dia-
gnostyke prenatalng pod wyrazna presja per-
sonelu medycznego. Ponadto sam fakt propo-
nowania testu przez lekarza sugeruje, tak jak ma
to miejsce w przypadku innych wskazan, ze dia-
gnostyka prenatalna jest usprawiedliwiona, po-
zadana iwykonywana dla dobra pacjenta.

Trudno jak sadze znalez¢ inne, logiczne za-
stosowanie diagnostyki prenatalnej np. muko-
wiscydozy, choroby Tay-Sachsa czy Huntingto-
na, niz selektywna aborcja. Trudno rowniez
wskazac inne, niz wspomniane ekonomiczne,
uzasadnienie istnienia rozbudowanej sieci
osrodkéw molekularnej diagnostyki prenatalne;.
Wskazuje na to takze ,bezstronno$¢” porady,
bedaca cechg charakterystyczng, odrdzniajaca
poradnictwo genetyczne od innych specjalno-
sci medycznych. W tych przypadkach, gdy po-
rada genetyczna moze w bezposredni sposob
zapobiec chorobie planowanego dziecka (pto-
dowy zesp6t alkoholowy, wady cewy nerwowej,
r6zyczka wrodzona), bezstronnos¢ nie jest wca-
le zalecana.

Bez watpienia wielorakie naciski spotecz-
ne, postawa lekarzy i genetykéw oraz tatwos¢
w dostepie do testow genetycznych i rutynowos$¢
ich wykonania, stwarzajg atmosfere sprzyjaja-
cg przerywaniu cigz obcigzonych genetycznie.
Oczywiscie istniejgtendencje przeciwne, awy-
bor rodziny jest wyborem formalnie wolnym
(przynajmniej w Europie i Ameryce Pin.). Jed-
nak cel praktyczny istniejacego systemu moz-
na uznac¢ za eugeniczny (ograniczenie liczby
urodzenh dzieci obcigzonych genetycznie), choé
celem oficjalnie deklarowanym jest zapewnie-
nie rodzinom petnej informacji umozliwiajacej
decyzje reprodukcyjne i,wolny wybér”.

Profesor Joseph Warkany, pediatra i uzna-
ny ekspert w dziedzinie teratologii, méwiac o
diagnostyce prenatalnej stwierdzit: ,jako lekarz
nie sadze, aby usuwanie choroby poprzez eli-
minowanie pacjenta mozna byto uznac za wiel-
ki tryumf medycyny. Musza istnie¢ bardziej sub-
telne sposoby zapobiegania urodzeniu uszko-

dzonego dziecka”. Propozycja rozwigzania tego
dylematu, jakg podat w poczatku lat osiemdzie-
sigtych jest dos¢ symptomatyczna. Ot6z propo-
nowat on zwrdcenie uwagi na selekcje natural-
na, dziatajgcgw okresie rozwoju zarodkowego.
Jak wiadomo jedynie bardzo maly odsetek
embrionéw wadliwych (szczegélnie przed im-
plantacjg) przenika przez przedurodzeniowe
sito biologiczne. Jezeli udaloby sie ,zaostrzy¢”
te naturalng selekcje i skierowac jg przeciw np.
embrionom z mukowiscydozgczy fenyloketonu-
rig- mozna by bardzo skutecznie ograniczy¢
liczbe wad wrodzonych. Proces ten - hipotetycz-
ny rzeczjasna-Warkany nazwal terathanazjg.

Pomyst dobrze wskazuje na zasadniczy cel
molekularnej diagnostyki prenatalnej izasadni-
czg-filozoficzng- kontrowersje dotyczgca mo-
mentu poczatku zycia osoby.

Wariantem terathenazji jest oczywiscie ,eu-
genika preimplantacyjna”, ktéra ma szanse co-
raz czestszego stosowana, wraz ze zmniejsza-
niem sie kosztéw diagnostyki preimplantacyj-
nej, szczeg6lnie w grupach podwyzszonego
ryzyka konkretnych choréb dziedzicznych Wraz
z dalszym rozwojem technik biologii molekular-
nej powracajgtakze marzenia o bardziej doktad-
nym ,przegladaniu” catej populacji pod katem
wybranych mutacji.

Na przyktad pomimo znacznych postepéw
w leczeniu mukowiscydozy, rozwazane jest
wprowadzenie rutynowej diagnostyki prenatal-
nej tej choroby w populacji ogolnej. W latach
dziewieédziesigtych przeprowadzono w kilkuna-
stu krajach testy pilotowe, obejmujgce prawie
73 tysigce par. Schemat postepowania polegat
na poszukiwaniu wpierw znanych mutacji u przy-
sztych rodzicow. Dopiero znalezienie mutacji u
obojga stanowito podstawe do zaproponowa-
nia diagnostyki prenatalnej. Wyniki byly takie ze
93% par u ktérych wykryto mutacje u obojga
partnerow wyrazata che¢ diagnostyki. 88% par,
u ktérych cigza okazata sie obarczona mukowi-
scydozgwybierato jej przerwanie (66% w USA,
100% w krajach europejskich). Podobne pro-
jekty istniejg tez dla innych, ciezszych chor6b
dziedzicznych, np. choroby Huntingtona.

Plany te wynikaja z faktu, ze jak juz mowi-
tem, w zdecydowanej wiekszosci wypadkow nie



da sie na obecnym etapie rozwoju medycyny
leczy¢ defektéw dziedzicznych. Niepokojace
jednak, ze gdy mozna, to leczenie czesto sie
nie optaca. Modelowym przyktadem jest obni-
zenie czestosci wystepowania beta-talasemii na
Sardynii, w wyniku szerokiego programu porad
przedmatzenskich oraz diagnostyki prenatalnej
potaczonej z selektywnag aborcjg. Program wpro-
wadzono, bo system ochrony zdrowia nie wy-
trzymatby obcigzen finansowych zwigzanych z
leczeniem wszystkich przypadkéw tej nie Smier-
telnej przeciez choroby. Powstaje pytanie, czy
w przysztosci, gdy system ekonomiczny i me-
dyczny bedg by¢ moze w stanie sfinansowaé
leczenie, to spoteczenstwo bedzie jeszcze
chciato?

Trudno sie dziwi¢, ze zarysowane perspek-
tywy budzg zaniepokojenie najbardziej zainte-
resowanych - niepetnosprawnych, ludzi z wro-
dzonymi wadami, ktérzy dopiero niedawno wy-
walczyli sobie prawo do petnego uczestniczenia
w zyciu spotecznym. Jest na ten temat wiele
dokumentow ze strony stowarzyszen ludzi nie-
petnosprawnych i spora literatura w pismach
fachowych (genetycznych, bioetycznych

Przyktadem moze by¢ stanowisko brytyjskie-
go stowarzyszenia ludzi upos$ledzonych iobar-
czonych schorzeniami genetycznymi (British
Council of Disabled People). Niepetnosprawni
ostrzej niz ludzie zdrowi odczuwajg niezgodnos¢
miedzy troska spoteczenstwa o ich interesy, cig-
glym wysitkiem wielu organizaciji i struktur pan-
stwa o ich petny udziatw zyciu spotecznym, a pro-
bami zapobiezenia narodzinom dzieci uposle-
dzonych. Jezeli rzeczywiscie w spoteczenstwie
zniktyby uprzedzenia wobec np. ludzi z zespo-
tem Downa, diagnostyka prenatalna tej choro-
by nie cieszytaby sie takg popularnoscia. Po-
dobne watpliwosci budzi diagnostyka moleku-
larna i prenatalna recesywnej postaci gtuchoty
(prelingual deafnesss).

Wielu ludzi przyjmuje, iz diagnostyka prena-
talna powinna by¢ dostepna w przypadku scho-
rzen konczacych sie Smiercig w okresie dzie-
cinstwa lub zwigzanych z nieusuwalnym bélem i

cierpieniem. Kto jednak ma decydowac jaki
poziom cierpienia jest zbyt wielki czy na przy-
ktad jaka jest warto$¢ dziecinstwa (czy jest to
tylko przygotowanie do dorostosci)? Nie sg to
tatwe pytanie. Co ciekawe z badan socjologicz-
nych wynika, ze to wiasnie rodzice dzieci upo-
Sledzonych czesciej niz rodzice dzieci zdrowych,
odrzucajg samg idee molekularnych testéw pre-
natalnych.

Poza tym jesli mozna w ten sposob elimino-
wac chorobe Tay-Sachsa, beta-talasemie, he-
mofilie, mukowiscydoze, co zrobi¢ z choroba-
mi typu: fenyloketonurii, gtuchoty, daltonizmu,
krétkowzrocznosci, albinizmu? Pare lat temu
James D. Watson, wspétodkrywca struktury
DNA, oswiadczyt w wywiadzie prasowym, ze
jesli odkryto by hipotetyczny gen homoseksu-
alizmu, to kobiety mialyby prawo usuwac obar-
czone nim cigze. Zaczynajgc zatem od Smier-
telnej choroby, tatwo przej$¢ do eliminowania
odmiennosci seksualnych. A moze idalej: gdyz
wg niedawno przeprowadzonych badan ankie-
towych 43% Amerykanow dopuszcza terapie
genowa, majaca na celu ulepszenie cech fizycz-
nych dzieci. Nawetjesli w tym celu wykorzysta-
ne bylyby wytacznie techniki doboru embrionéw
0 pozadanych cechach, to dochodzajuz do gto-
su indywidualne gusta, ksztattowane w skali
masowej przez irracjonalng mode, fascynacije i
reklame. Eugenika negatywna przechodzi za$
niepostrzezenie w genetyczne projektowanie
ludzi, czyli eugenike pozytywna.

Czy zatem technika nie ustala kierunku zmian
w dziedzinie moralnej? Wraz z rozwojem dia-
gnostyki molekularnej, z wprowadzeniem mikro-
procesorow DNA, mozliwe bedzie bardzo szyb-
kie i tanie przeglgdanie catego genomu czto-
wieka w poszukiwaniu bardzo wielu mutacji
uznanych za szkodliwe lub niepozadane. Mozli-
we do realizacji stajg sie zatem marzenia o zna-
czacym zmniejszeniu obcigzenia puli genowej
mutacjami, na przyktad poprzez zastosowanie
na szeroka skale technikom zaptodnienia po-
zaustrojowego idiagnostyki preimplantacyjne;j.
W ten sposéb pierwsza eugenika poczatku wie-
ku sta¢ sie moze czescig diagnostyki moleku-
larnej wieku XXI.



