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Rozmowa z prof. dr hab. Mariq
M. Sasiadek, specjalistkq
genetyki klinicznej i diagnostyki
laboratoryjnej, kierownikiem
Katedry i Zaktadu Genetyki
Uniwersytetu Medycznego

we Wroctawiu, konsultantem
krajowym w dziedzinie genetyki
klinicznej w latach 2014-2019.

Ewa Szarkowska: Od 2 lat z powodu pandemii
w Polsce wykonuje si¢ ogromne ilosci wyma-
z6w genetycznych w kierunku zakazenia ko-
ronawirusem SARS-CoV-2. Jakg mozemy mieé
pewno$é, ze nasze dane sq bezpieczne?

Maria Sgsiadek: Dopoki nie ma w Polsce ustawy
o badaniach genetycznych, zadnej. Czy podpisujac
$wiadoma zgodg¢ na test PCR, bo takowa si¢ pod-
psuje, widziata pani, zeby tam bylo napisane, do
jakiego laboratorium trafi pobrany materiat i czy to
laboratorium jest certyfikowane? Otdz nie.
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E.S.: Kto obecnie moze w Polsce wykonywaé bada-
nia genetyczne?
M.S.: Praktycznie kazdy. Wystarczy, ze otworzy firme

/pod hastem ,testy genetyczne”, zatrudni na przyktad

biologéw molekularnych i moze juz oferowa¢ sekwen-
cjonowanie DNA, czy badania w diagnostyce prenatal-
nej DNA plodu krazacego we krwi matki. Mato tego, ta-
kie firmy bardzo czgsto nie majg wlasnego laboratorium,
ba, nie wykonuja badan genetycznych w kraju, tylko
podpisuja umowe z zagranicznymi laboratoriami i tam
wysylaja pobrany materiat. Wysytka DNA polskich oby-
wateli za granicg, w szczegdlnosci do Chin, jest obecnie,
niestety, procederem powszechnym. Ludzie oddajacy
swoje DNA o tym nie wiedza i nie ma mozliwosci, zeby
zmusi¢ osoby oferujace takie badania do informowania
0s0b testowanych, gdzie badania sa rzeczywiscie wyko-
nywane. Jest to o tyle grozne, ze nawet jesli probki sa
anonimizowane, to kazda probka — po analizie materiatu
genetycznego — moze zosta¢ reidentyfikowana. Dlate-
go tak bardzo jest wazne, zeby materiat genetyczny byt
badany i przechowywany w wiarygodnych miejscach,
podlegajacych nadzorowi pod wzgledem jakosci wyko-
nywanych badan i prawidtowej interpretacji uzyskanych
wynikéw, anomizacji materiatu biologicznego i ich wy-
nikéw oraz przechowywania lub niszczenia materiatu
biologicznego po wykonaniu badan.

Ja nie twierdze, ze w ogole nie mozna wysla¢ probek
za granice, ale nalezy mie¢ od osoby oddajacej materiat
genetyczny do badania zgodg¢ na to, zeby to zostato wy-
konane poza Polska. Taka osoba musi wiedzie¢, w ja-
kim laboratorium zagranicznym to si¢ odbywa i mie¢
pewnos¢, ze to laboratorium jest wiarygodne pod wzgle-
dem merytorycznym i etycznym. Ustawa o badaniach
genetycznych doprowadzitaby do usystematyzowania
1 uwiarygodnienia badafh genetycznych w naszym kra-
ju. W Polsce powoli zaczynalyby uzyskiwaé przewage
laboratoria, ktore sg certyfikowane i w ktorych pracuja
specjaliSci. Pacjenci nie otrzymywaliby falszywie ujem-
nych czy falszywie dodatnich wynikow, a ich DNA nie
krazytoby po calym §wiecie bez zadnej kontroli.

W krajach, w ktorych prowadzony jest prawidlowy nad-
z6r nad badaniami genetycznymi, laboratoria musza
poddawa¢ si¢ kontroli jakos$ci i interpretacji wykony-
wanych badan, jakosci uzywanego sprzetu i kwalifika-
cji zatrudnionego personelu. To sprawia, ze wydawane
wyniki sa wiarygodne. W Polsce brak ustawy o genetyce
oznacza de facto pelng zgodg na to, zeby komercyjne la-
boratoria wykonujace testy genetyczne nie certyfikowaty
si¢, zeby nie byto nad nimi Zzadnej kontroli jakosci. Jed-
nym stowem w dziedzinie badan genetycznych panuje
po prostu wolnoamerykanka.
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Oczywiscie w Polsce sg tez prywatne laboratoria gene-
tyczne, w ktérych przestrzegane sa wszelkie standardy
jakosci 1 czgsto lekarze genetycy korzystaja z ustug ta-
kich placowek. Nie ma jednak zadnych mechanizméw
prawnych dla ukrdocenia dzialalnosci placowek, ktore
takich standardow nie przestrzegaja.

E.S.: Ministerstwo Zdrowia informuje, ze obecnie
nie prowadzi prac nad projektem ustawy o bada-
niach genetycznych i biobankowaniu zgtoszonym do
wykazu prac Rady Ministréw poprzedniej kadencii
parlamentu. Wyjasnia, ze z uwagi na pewne za-
strzezenia $rodowisk naukowych z poszczegdlnych
dyscyplin naukowych oraz naukowo-medycznych,
zostat zmodyfikowany na projekt ustawy o testach
genetycznych wykonywanych u cztowieka. Zosta-
ty z niego wykreslone kwestie zwigzane z bioban-
kowaniem, ktére wykraczajq poza zakres bezpo-
$rednich celéw leczniczych. Prace nad stworzeniem
ustawy o biobankowaniu prowadzi Ministerstwo
Edukaciji i Nauki. Dlatego tez, do czasu zapoznania
si¢ z projektem ustawy o biobankowaniu, wstrzy-
mane zostaly prace nad projektem ustawy o testach
genetycznych wykonywanych u cztowieka, tak aby
wprowadzone rozwigzania w obu projektach byty
ze sobg w petni spéjne. Co Pani na to?

M.S.: Jestem nieco zaskoczona, poniewaz to jest opis
stanu prac nad projektem ustawy o badaniach genetycz-
nych i biobankowaniu z 2018 roku. Rzeczywiscie wtedy
genetycy kliniczni i specjali$ci w zakresie laboratoryjne;j
genetyki medycznej protestowali przeciwko potaczeniu
ustawy o genetyce z ustawg o biobankowaniu, poniewaz
problemy zwiazane z przechowywaniem probek mate-
riatu biologicznego i ewentualnym przeprowadzaniem
w tym zakresie eksperymentoéw medycznych sg zupetnie
odmienne od probleméw zwiazanych z diagnostycznymi
testami genetycznymi dla potrzeb klinicznych. Oczy-
wiscie prawda jest, ze pewne elementy sa wspdlne, ale
biobankowanie to tylko szczegélny aspekt badan gene-
tycznych, a z drugiej strony, przechowywanie materialu
genetycznego to tez tylko jeden z problemdéw biobanko-
wania.

Dlatego powtarzam to, co méwitam, kiedy bylam kon-
sultantka krajowa ds. genetyki klinicznej, ze ustawa
o genetyce regulujaca zasady prowadzenia badan gene-
tycznych powinna by¢ procedowana jako pierwsza, nie-
zaleznie od ustawy o biobankach. I 6wczesne kierownic-
two resortu wyrazito na to zgode. W koncu pazdziernika
2019 roku, kiedy zostatam odwolana z funkcji konsul-
tanta krajowego, projekt ustawy o genetyce opracowany
przez zespo6l uznanych ekspertéw, zarowno specjalistow
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merytorycznych, czyli genetykow, lekarzy i biologow
molekularnych, jak i bardzo zaangazowanych i kompe-
tentnych urzednikow resortu zdrowia, byt w petni za-
konczony i gotowy do konsultacji spotecznych. Niestety,
potem zostal zamieciony po dywan.

E.S.: Jak Pani sqdzi, dlaczego tak sie stato?

M.S.: Nie ma innego wytlumaczenia jak to, ze ustawa
0 genetyce jest ustawa niewygodna politycznie, bo wila-
dza nie jest zainteresowana zapewnieniem obywatelom
dostepu do diagnostyki genetycznej. Swiadczy o tym
chociazby brak konkretnych uregulowan w zakresie
choroéb rzadkich. Od dobrych 15 lat, kiedy ten problem
procedujemy, nie posune¢liSmy si¢ realnie ani krok do
przodu z wyjatkiem deklaratywnych wypowiedzi ko-
lejnych przedstawicieli wladzy. Nieomal co p6t roku sa
oglaszane gto$no, a nawet z przytupem, plany dla cho-
réb rzadkich, tylko za tym nie idg zadne rozporzadzenia
i zadne pieniadze. Przypomne, ze nadal nie s3 w Polsce
refundowane badania caloeksomowe z zastosowaniem
technologii sekwencjonowania nastgpnej generacji, czy
tez technika mikromacierzowa, ktore obecnie sg podsta-
wa badan genetycznych. Jak pani pamigta, jesienig 2019
roku, decyzja Ministerstwa Zdrowia na konsultanta kra-
jowego w dziedzinie genetyki zostal powotany ekspert
Ordo luris. I te dwa lata, to byty lata kompletnego zasto-
ju w zakresie regulacji prawnych i finansowania genety-
ki. Mam jednak nadziejg¢, ze ustawa wkrotce si¢ pojawi.
Wriasnie rozpoczety si¢ prace nad kolejng wersja i trzy-
majmy kciuki, zeby zakonczyly si¢ sukcesem.

E.S.: Jakie problemy medyczne i finansowe rodzi
obecny stan prawny?

M.S.: Przede wszystkim ludzie nie mogg dosta¢ si¢ do
specjalisty — genetyka. A jak si¢ dostana, to okazuje sig,
ze na koszt NFZ moga zostac¢ zlecone badania, ktore nie
dla wszystkich pacjentdw sa wystarczajace. Opiekuno-
wie 0s6b z chorobami rzadkimi musza sami ptaci¢ 2, 5,
7, 8 a nawet 10 tys. zl za nierefundowane przez NFZ
badania, konieczne do zdiagnozowania tych choréb. To
sa horrendalne kwoty. Brak refundacji badan genetycz-
nych naraza na ogromne koszty réwniez NFZ, dlatego
ze pacjenci z chorobami rzadkimi, ktérzy nie maja do-
stepu do badan genetycznych wpadaja w tzw. karuzelg
diagnostyczna. U takich pacjentow jest wykonywanych
mnoéstwo klasycznych badan diagnostycznych, czesto
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rok po roku powtarzanych, w ramach hospitalizacji na
oddziatach pediatrii, neurologii, endokrynologii i psy-
chiatrii, a to duzo kosztuje. Kiedy$ wykazatam, ze na
takie badania i hospitalizacje u 5-letniej dziewczynki
z chorobg rzadka, NFZ wydat przez te kilka lat prawie
100 tys. zt. Badanie genetyczne, sfinansowane przez ro-
dzicow dziecka kosztowato wowczas 7 tys. zt 1 pozwo-
lito prawidlowo zdiagnozowaé chorobg, w przebiegu
ktérej dziewczynka musiata podlega¢ rehabilitacji, raz
w roku wymagata kontrolnych badan USG serca i oceny
poziomoéw pewnych zwigzkéw w surowicy krwi. [ nagle
okazalo si¢, ze zamiast ptaci¢ za kilka corocznych ho-
spitalizacji, NFZ byt obcigzony raz w roku. Gdyby takie
badanie genetyczne zostalo przeprowadzone od razu, to
zamiast wydawac¢ ogromne ilosci pieniedzy na hospitali-
zacje tego dziecka, na wykonywanie kolejnych, nieefek-
tywnych w jej przypadku badan, jak np. CT i MR, po-
bieranie wycinkéw migéni do badan itd., mozna bylo




wykona¢ wczesna, w tym kontekscie
niedroga diagnostyke genetyczna,
a oszczedzone pieniadze NFZ prze-
znaczy¢ na refundacje rehabilitacji.
I dlatego podkreslam, ze w tej walce
genetykow o prawidlowe podejscie
do diagnostyki pacjentow z choro-
bami rzadkimi nie chodzi o to, zeby
Ministerstwo Zdrowia czy NFZ ,,pu-
$ci¢ z torbami”. Chodzi tylko o to,
zeby te pienigdze byly wydawane
w sposob logiczny, bo i tak sa wyda-
wane, tylko na nierokujaca sukcesu
Sciezke diagnostyczng. W momen-
cie, kiedy NFZ postucha ekspertow,
nie tylko genetykow, ale takze neu-
rologéw, specjalistow w chorobach
metabolicznych czy rehabilitacji, to
by¢ moze bedzie potrzebny ten sam
strumien pienigdzy, a moze nawet
mniejszy, ale bedzie ptynat w sposdb
logiczny i przyniesie ulge osobom
chorym.

E.S.: Ale z diagnostykg genetycz-
ng w onkologii chyba nie jest tak
zle?

M.S.: Rzeczywiscie, w roku 2016,
za sprawg Owczesnego wiceministra
zdrowia Jarostawa Pinkasa i prezesa
NFZ Andrzeja Jacyny, ktorzy bardzo

wspierali medycyne personalizo-
wang, udalo si¢ w Polsce zbudowaé
13 laboratoriéw przy duzych jed-
nostkach onkologicznych i1 rozpo-
rzadzeniem prezesa NFZ zapewnié
finansowanie badan genetycznych
dla potrzeb onkologii. Jak na dwcze-
sne czasy to byl naprawd¢ przetom
w diagnostyce onkologiczno-gene-
tycznej i zasady finansowania tych
badan odpowiadaly rzeczywistym
potrzebom. Niestety, mingto ponad
5 lat i od tego czasu nie ma postepu.

E.S.: Jak Polska pod tym wzgle-
dem wypada na tle Europy?

M.S.: Dramatycznie zle. JesteSmy
chyba ostatnim krajem europejskim,
ktory nie ma w ogodle ustawy o gene-
tyce 1 biobankowaniu. Co wigcej, od
ponad 20 lat Polska nie ratyfikowa-
fa Europejskiej Konwencji Biome-
dycznej. Nie trzeba wskazywac kra-
jow lepiej rozwinigtych, takich jak
Niemcy, Francja czy Wielka Bryta-
nia, ale wystarczy spojrze¢ za nasza
potudniowa granicg, gdzie zarbwno
Czechy, jak i Stowacja udostgpnia-
ja swoim obywatelom badania ge-
netyczne w ramach ubezpieczenia
zdrowotnego.
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E.S.: Na powage sytuacji w dzie-
dzinie badan genetycznych i po-
radnictwa genetycznego wskazy-
wata juz w 2018 r. Najwyzsza
Izba Kontroli.

M.S.: Ten raport byl miazdzacy
i mimo uptywu kilku lat grzeznie-
my coraz glebiej, bo ustawy jak nie
byto, tak nie ma. Na rynku pojawia-
ja si¢ kolejne jednostki wykonujace
komercyjnie badania genetyczne,
ktore nie podlegaja praktycznie
zadnej kontroli. Z powodu ciaglego
niedofinansowania i braku specja-
listow, polscy pacjenci maja coraz
trudniejszy dostgp do porady gene-
tycznej. Mamy zaledwie 140 gene-
tykow, z czego okoto jedna czwarta
to sa lekarze po 60. roku zycia. Za
5 lat okaze si¢, ze w Polsce jest mnigj
niz 100 lekarzy genetykow i pacjenci
nie beda mogli uzyska¢ porady ge-
netycznej. Brak mozliwosci dostania
si¢ do specjalistow konczy si¢ tym,
ze chory szuka pomocy sam, bez
wsparcia specjalistycznego. Juz teraz
to widzimy, ale zjawisko to bedzie
si¢ pogtebiato, no i beda si¢ mnozyty
tragedie ludzkie. ®
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