ETICNI VIDIKI PRESEJALNIH PROGRAMOV

Tone Zakelj, JoZe Trontelj

UvoD

V anketah o vrednotah Slovenci vecinsko in dosledno postavljamo na prvo
mesto zdravje. Druge vrednote — izobrazba, socialna varnost, zaposlenost,
druzinsko zadovoljstvo idr. — se iz ankete v anketo in iz leta v leto nekoliko
izmenjujejo na mestih za zdraviem. Ob tem nas vecina svoje zdravje (v
neki raziskavi veé kot 56 % (1)) ocenjuje kot dobro ali celo zelo dobro. Ce k
tej vecini priStejemo Se tiste, ki menijo, da je njihovo zdravje zadovoljivo
(okrog 32 %), se izkaze, da le dobrih 10 % Slovencev meni, da je njihovo
zdravje slabo ali zelo slabo.

Povpre€na ocena lastne kakovosti zdravja se na ravni prebivalstva ne skla-
da s stanjem, kot ga opisuje zdravstvena statistika. Po njej ima namrec kar
veC kot 8 % slovenskega prebivalstva priznan status invalida (okrog 170.000
invalidov) (2), za boleznimi srca in ozilja letno zboli povpre¢no 20.000 in
umre okoli 9.000 Slovencev (to je kar 33 % moskih in 10 % zensk) (3), med
nami zivi 75.000 ljudi, ki imajo raka ali pa so ga preboleli (na leto zboli okrog
12.000 Slovencev na novo za eno od rakavih bolezni, dobrih 5.000 pa jih
za rakom umre) (4), 10-15 % odraslih Slovencev je alkoholikov (5), veliko pa
je 8e drugih kroni¢nih in akutnih bolnikov. Prav verjetno nekateri optimisti¢ni
posamezniki dejansko pripadajo eni, dvema ali celo trem izmed zdravstveno
hudo obremenjenih skupin.

V precenjevanju kakovosti lastnega zdravja Slovenci nismo izjema. Zdravje
je namre¢ zelo cenjeno in njegovo stanje na osebni ravni precenjeno tudi
pri drugih narodih, menda zato, ker ankete zdravja ne merijo, ampak le pov-
prasujejo po osebni oceni njegove kakovosti (6). O&itno neradi priznamo,
da nismo dobrega zdravja, celo nasprotno, vecCinoma se priStevamo med
zdrave (navkljub morebitnim o€alom, zobni protezi, jutranjim in veCernim
odmerkom zdravil...). Zastavlja se torej vpraSanje, kdaj se ¢loveku zdravje
toliko poslabsa, da ga tudi sam ne oceni ve¢ z najboljSo ali vsaj z dobro
oceno. Nedvomno se to zgodi takrat, ko zve za sum, da je (resneje) bolan,
ali ko celo dobi potrjeno diagnozo bolezni, Se posebej take, ki vsaj po lai¢ni
oceni velja za hudo.

In tu nastopi medicina, ki ima danes na voljo presejalne teste za nekaj tiso¢
bolezni Zze v €asu pred rojstvom (7). Presejalni testi pa so — po definiciji — na-
menjeni iskanju s kako boleznijo bolj ogroZenih ali Ze zacetno bolnih med
navidezno zdravimi ljudmi, to je med vecino od nas. Ni veC vpradanje, za
katere bolezni je mogoc€e prebivalstvo — celotno, populacijske skupine ali
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posameznike — presejati, ampak za katere bolezni in za katere skupine pre-
bivalstva je presejanje strokovno smiselno in eti€no primerno ali dopustno.
Ali drugace: v katerih primerih je pametno in dopustno nezaskrbljene
zdrave ljudi spremeniti v zaskrbljene in bolne (8). Pri rakavih bolezni gotovo
ne v primerih, ko je ¢loveku usojeno umreti z rakom, ne pa za rakom (9).
Vendar, kako to presoditi? Se veé dilem se zastavlja pri predrojstnem
presejanju, ko se odlo¢a o bitju, ki pri tem ne more sodelovati. O¢itno sta za
odgovore na ta vprasanja potrebni tehtna strokovna in eti¢na presoja.

Ker v medicini zZe dolgo velja nacelo, da je ukrepanje brez strokovne oz.
znanstvene podlage pogosto tudi v nasprotju z etiko, mora biti vsako
presejanje najprej strokovno neopore¢no — brezhibno nacrtovano, stalno
nadzorovano, skrbno spremljano in dopolnjevano, skladno z razvojem
stroke in znanosti. Temu ustrezno se iz leta v leto spreminjajo nekatere
splosne, predvsem pa konkretne strokovne zahteve in priporocila (kot so jih
opisali drugi avtorji prispevkov tega zbornika), za temeljno pa 3e vedno
velja priporoCilo WHO iz leta 1968 (10). Presejanje, ki velja za prvo v
zgodovini medicine — leta 1917 so zaCeli med kandidati za vstop v vojsko
ZDA iskati fante, ki bi »zaradi psihi¢nih ali psihiatri¢nih tezav lahko ogrozili
vojasko organizacijo« (11) — bi danes verjetno ne dobilo zelene Iuci.

Naceloma danes velja, da naj bi presejalni programi prispevali predvsem k
blagostanju druzbe, manj posameznika. Zato jih namenjajo bodisi vsemu
prebivalstvu ali vsaj vecjim, bolj ogrozenim skupinam. Strokovno je prese-
jalni program utemeljen,

e Ce je breme bolezni za druzbo tezko;

e Ce je presejalni test kar najboljSi (ima dobro obcutljivost, specificnost in
napovedno vrednost), je preprost, razmeroma poceni in varen; diagno-
sti¢ni test mora biti dovolj ob¢&utljiv in primerno specifi¢en;

e (e je zgodnejSe zdravljenje ob&utno uspesnejSe od kasnejSega in je na
voljo;

e Ce je celotni presejalni program podprt s centralnim informacijskim siste-
mom in tudi stroSkovno uspesen (preusmeritev sredstev v kakSen drug
program naj ne bi imela vecjega javnozdravstvenega ucinka); tudi zato
je treba dolociti, v katerih starostnih ali drugih populacijskih skupinah je
uspesnost mogoce dosedi;

e (e je mogocCe doseci velik odziv povabljenih v presejanje in dobro kako-
vost vseh postopkov na vseh stopnjah presejanja, od prvega testa do
morebiti potrebnega zdravljenja (12—14).

Ker so gornji pogoji od drzave do drzave razli¢ni, navodila za presejanje ne
morejo avtomati¢no in enako veljati za vse drzave (14). Gotovo pa ustanove
javnega zdravstva ne bi smele zagovarjati presejanja, dokler to nima trdno
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dokazane strokovne veljave, npr. za poporodno depresijo (15), aortno
anevrizmo (16), zaenkrat tudi 8e ne za raka prostate, Ceprav se prav o njem
precej razpravlja (17).

Organizacija in izvedba vsakega presejalnega programa je seveda povezana
tudi z vpraaniji psiholo8ke, pravne in socioloSke narave. Tako kot vprasanja
o strokovni strani morajo biti tudi ta predmet skrbne eti¢ne presoje.

Na vsako presejanje je v zaCetku treba gledati kot na raziskavo, v kateri se
potrdi ali zavrne njegova vrednost. V tej — pilotni — fazi je potrebno mnenje
komisije za ocenjevanje eti¢nosti raziskav. Komisija se mora prepri¢ati, da
so za projekt izpolnjena strokovna merila, da je zagotovljeno, da bo program
(ne le v pilotni fazi) varen, pravicno dostopen vsem, da bo v razumnem
Casu zagotovljeno zdravljenje tistim, ki bodo spoznani za bolne, in da ni
pricakovati, da bi se program moral bodisi zaradi pomanjkanja denarja ali
pomanjkanja osebja koné&ati v predvidljivi prihodnosti. Se posebej pa je
komisija pozorna, ali vodstvo programa dovolj strokovno, objektivno, razu-
mljivo in nepristransko obve$€a povabljene o priakovanih prednostih in
nevarnostih udelezbe v programu, da se vsakdo lahko res svobodno odlodi
za sodelovanje ali pa ga zavrne. Povabljeni v presejalni program se mora
zavedati, da se zavestno spu$Ca v negotovost (18). Vsakogar je treba
dodobra pouciti o moznih napacnih rezultatih presejalnega testa, ga opo-
zoriti, da je program pomembnejSi za skupnost kot za njega samega in da
sodelovanje lahko tudi zavrne — in to brez posledic za svojo zdravstveno
oskrbo, ¢e bi jo kdaj potreboval, ko bi zbolel za katero koli — tudi za iskano
boleznijo (19).

Strokovnjaki, ki opravljajo nadzor nad presejalnimi programi, morajo biti
dobro usposobljeni za pravilno interpretacijo rezultatov, da jih morda ne
pripiSejo uspesSnosti programa, ko so posledica drugih dejavnikov. Ugoto-
je v drZzavi zaupanje v javne zdravstvene ustanove. Dober odziv je morda
prej priznanje in zahvala drZavljanov za skrb drZzave za njihovo osebno
zdravje in — predvsem — za zdravje vsega prebivalstva kot pa samostojnega
razmisleka o prednostih in slabostih udelezbe v programu (20). S stalis¢a
zagotavljanja javnhega zdravja in uspesnosti presejalnih programov so take
okolis€ine seveda dobre in zazelene, so pa prej izjema kot pravilo, saj je
posameznik svojo avtonomijo vse manj pripravljen prostovoljno in zavestno
podrediti kolektivnim vrednotam, ki so danes pogosto nevarno zapostavljene.
Tudi zato je 8e kako pomembno vzdrzevati partnerski in zaupljivi odnos
med zdravstvenimi delavci, ustanovami in pacienti.

SpecifiCne etiéne (in pravne) dileme spremljajo nekatera posebna preseja-
nja, npr. predrojstno, obrojstno, genetsko, presejanje nekaterih posebnih
skupin prebivalstva in presejanje na lastno Zeljo.
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PREDROJSTNO PRESEJANJE

Vecina predrojstnega presejanja in diagnostike ni povezana z moznim
zdravljenjem, ampak z vpraSanjem, ali naj nosecnica plod donosi, in je zato
strokovno in etiéno hudo problematiCna. Poskrbeti je treba za temeljito
poucenost nosecnice in zagotoviti, da se kar najbolj svobodno odlo¢i za
testiranje ali proti njemu. V obeh primerih velja, da ne sme ostati sama:
druzba in stroka ji morata pomagati, ¢e se odloCi za prekinitev noseénosti
ali pa za rojstvo bolnega otroka. Seveda je tako presejanje eti¢no Se spre-
jemljivo, e gre za (monogensko) bolezen, ki je v populaciji pogosta (v njej
je velik delez nosilcev gena), pomeni hudo obrojstno ali porojstno prizade-
tost otroka in/ali mu zelo skrajSuje Zzivljenje, na voljo mora biti tehnic¢no
veljavna presejalna metoda, povezava med genotipom in fenotipom mora
biti predvidljiva in mocna in — ne nazadnje — ob pozitivni predrojstni diagnozi
mora biti na voljo pravno in strokovno utemeljena in sprejeta moznost
prekinitve nosec€nosti (7). Zato predrojstno presejanje v nekaterih drzavah
Juzne Amerike ni sprejemljivo (21).

Poucen je primer presejanja za talasemijo in mnenje gr8kega sveta za etiko
o njem. Talasemija je bila v Grgiji (posebej pa na Cipru in tudi na Sardiniji)
hud zdravstveni problem, ki je zahteval 15 % vse krvi, zbrane za transfuzi-
jo, bolni otroci pa so (vseeno) umirali v povprecju pri starosti dveh let in pol.
Ker sta za preprecitev talasemije le dve moznosti — prepreciti zanositev ali
pa rojstvo bolnega otroka — so leta 1975 zaceli aktivno presejati vse prebi-
valstvo v rodnem obdobju, da so odkrivali heterizigote, in plodove, da so
odkrivali homozigote, t.j. bolnike. Slednje je bilo zahtevno, saj so za test
morali plodu odvzeti vzorec krvi, kar ni bilo mogoce prej kot ob koncu dru-
gega trimesecja. Seveda pa je tudi abortus v tej pozni dobi Ze huda fiziha
in psihi¢na travma. Od leta 1996 za genetsko preiskavo zadoS¢a amniocen-
teza, leta 2008 pa so postale moZne Ze napovedi iz materine krvi. Stevilo
rojstev bolnih otrok je padlo za ve¢ kot 90 %, kar pomeni, da je bil program
zelo uspesen, in to kljub ostremu nasprotovanju grSke Cerkve. Sedaniji
bolniki so otroci nepoucenih starSev (predvsem imigrantov), le malo pa se
jih rodi zaradi napake v diagnozi. Ob tem se je Stevilo nosec¢nosti zvecalo,
saj starSi ne zivijo v strahu, da bodo dobili bolnega otroka. Grski svet za
etiko se zaveda, da je program eticno problemati¢en, saj ne zagotavlja
zdravljenja niti ne zmanjSa deleza heterozigotov v prebivalstvu (Se vedno
jih je 7,4 %), zaradi Cesar bo program trajen. Ker pa zmanjSuje tako trpljenje
odraslih kot otrok in »prepreCuje« bolezen, ki se pokazZe takoj po rojstvu in
zanjo ni zdravila, grki svet za etiko meni, da je eti¢no upravi¢en. Potrebni
pa sta temeljita pouCenost starSev in njuna prostovoljna odloCitev. Ne glede
na to, ali se odlo€ita za splav ali za rojstvo (bolnega) otroka, morata dobiti
tudi psiholoSko pomo¢&. V nobenem primeru ju druZba ne sme obsojati.
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Grski svet hkrati meni, da predrojstna diagnostika genetskih bolezni, ki se
pojavijo pozneje v Zivljenju, etiéno ni dopustna (22).

Na sploSno velja, da je iskanje potencialnih prenasalk kake bolezni, preden
so nosece, osebno in druzbeno manj obremenjujoCe in bolj sprejemljivo kot
presejanje v ¢asu nosecnosti, ko je sprejemanje odloCitev mnogo tezje (in
je avtonomija omejena) (23).

Plodova (brezcelicna) DNA in RNA iz nosecnicine krvi se danes lahko upo-
rablja ne le za neinvazivno predrojstno diagnostiko (NIPD) Downovega sin-
droma, talasemije in vrste drugih genetskih bolezni, ampak tudi manj po-
membnih in celo nepomembnih pomanjkljivosti ploda. Na tem deluje tudi
komercialna (veCinoma neeti¢na) internetna ponudba testov. NIPD se
lahko nezapleteno opravi v zgodnji nose¢nosti. Privolitev v testiranje je zato
lazja in tudi odlocCitev za umetno prekinitev nose¢nosti je manj obremenju-
jo€a — in zato morda prehitra. Moralni status ploda se niza (24), ve€a pa se
nevarnost zlorabe »upravi¢enega« predrojstnega presenja za izbiranje spola,
drugih karakteristik prihodnjega otroka pa tudi za preverjanje oCetovstva
(25). Razkrivanje nebioloSkega ocCetovstva je vse pogosteje namerni ali
nenamerni »stranski izplen« genetskega testiranja (26) in zanimivo je, da je
v vecini teh primerov bioloSko o€etovstvo pomembnejSe od socialnega, ob
tem da se predvsem slednje poudarja pri zavzemanju za nove oblike
»druzine«.

Ceprav velika vegina finskih zdravnikov podpira predrojstno presejanje, jih
kar petina meni, da je v njegovem ozadju eticno oporena evgenika (27).

Za zasc¢ito novorojenckovega zdravja je v Sloveniji (poleg iskanja Downo-
vega sindroma) uveljavljeno, pravno urejeno obvezno in etiéno nesporno
predporodno presejanje nosecnic za okuzbo s hepatitisom B, toksoplazmozo
in sifilisom. Ce je rezultat presejanja pozitiven, sledi diagnostiéno testiranje
in takojSnje ter dolgoro€no zdravljenje (matere in otroka). Neonatologi
razmiSljajo Se o uvedbi presejanja za okuzbo s citomegalovirusom in
virusom herpesa simpleksa (14).

Po Zakonu o zdravljenju neplodnosti in postopkih oploditve z biomedicinsko
pomocdjo je v Sloveniji dovoljena tudi predimplantacijska genetska preiskava
zgodnjega zarodka, vendar le ob sumu, da prihodnjega otroka ogroza huda
dedna bolezen, in Ce je preiskava potrebna za uspeSnost zunajtelesne
oploditve (28).

OBROJSTNO PRESEJANJE

Po drugi svetovni vojni se je s prenosom vzorca krvi iz novorojenckovega
stopala na filtrski papir zacelo presejanje novorojenckov za presnovne bo-
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lezni s kromatografijo, najprej za fenilketonurijo (v Sloveniji v Sestdesetih
letih prej8njega stoletja), pozneje Se za hipotireozo (29, 30).

V Sloveniji in Svici smo do danes ostali pri teh dveh osnovnih presejanijih, v
Avstriji iS€ejo Ze 20 presnovnih motenj, v ZDA pa — po izjemnem razvoju
novih tehnik pregledovanja telesnih tekocCin (seruma, urina, likvorja) — od
nekaj 10 do 100 in ve€¢ motenj (odvisno od bolniSnice pri vseh ali le pri
izbranih, ogrozenih novorojencih) (31).

Slovenski strokovnjaki pravilno opozarjajo, da ne kaze slediti zgledu iz ZDA:
treba se je izogniti nekritichnemu presejanju, ki ima preve¢ napacno pozitiv-
nih rezultatov, in se strokovno in eti¢no opredeliti le za nabor tistih bolezni,
katerih pravo€asna diagnoza res koristi posamezniku in druzbi (14).

Pri novorojenckih je v Sloveniji ustaljeno Se ultrasonografsko preverjanje
pravilne razvitosti kolkov (32), od leta 2005 pa je tudi pravno opredeljeno
Se testiranje sluha (33).

GENETSKO PRESEJANJE

Kot Ze zapisano, se genetsko testiranje vse bolj in pogosto eti¢ho proble-
mati¢no ali celo sporno uveljavlja v predrojstnem presejanju. Evropske
komisije za medicinsko etiko svarijo tudi pred neeti¢nostjo in tveganiji priloz-
nostnega komercialnega genetskega presejanjal/testiranja odraslih brez
medicinske indikacije, pri katerem ni prave razlage rezultatov ali je ta po-
manijkljiva in ji — navadno — tudi ne sledi genetsko svetovanje.

PRESEJANJE NEKATERIH POSEBNIH SKUPIN PREBIVALSTVA

Slovensko prebivalstvo ima sre€o, da ni masovno obremenjeno s kako
hujSo genetsko boleznijo (kot je talasemija) ali okuzbo, kakr$ne povzroc¢ajo
hude teZave nekaterim drugim drzavam.

Pouéni so nekateri poskusi uvedbe presejanja za okuzbo z virusom humane
imunske pomanjkljivosti (HIV) v drzavah, kjer je veliko okuzenih. Centri za
obvladovanje in preventivo bolezni iz ZDA (Centers for Disease Control
and Prevention) in Svetovna zdravstvena organizacija so podprli pogojno
obvezno presejanje za okuzbo s HIV; pogojno pomeni, da se poklicani te-
stiranju lahko izogne. V Demokrati¢ni republiki Kongo naj bi bilo to testiranje
obvezno pred poroko (34), v Evropi pa so bile zivahne razprave o obvez-
nem presejanju za okuzbo s HIV med prebezniki, kandidati za azil (35).

Seveda take zahteve spremljajo Stevilna eti¢na in pravna vprasanja, pred-
vsem v zvezi s Clovekovimi pravicami, skrbjo pred razkritiem podatkov in
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posledi¢no stigmatizacijo, veljavnostjo privolitve v testiraje in legitimnostjo
zavrnitve (proti kateri govori moznost oSkodovanja nevednih spolnih part-
nerjev), v zvezi z (ne)zmoznostjo zagotavljanja zdravil, obremenjevanja
zdravstvenih zmoznosti in denarnih virov idr.

V Veliki Britaniji je hud odpor doZivela zahteva, da HIV-seopozitivni zobo-
zdravnik ne sme vec opravljati svoje sluzbe, medtem ko njegov kolega,
nosilec virusa hepatitisa B (ki je 100-krat bolj prenosljiv kot HIV), svoje delo
lahko Se opravlja. Nasprotno pa mora vsak zdrav zobozdravnik zdraviti
HIV-pozitivhega pacienta. In Se ve¢: kandidati za Studij dentalne medicine
se morajo testirati, e so nosilci virusa aidsa ali hepatitisa B, in se ne more-
jo vpisati na Studij, Ce se izkaze, da so rezultati njihovih testov pozitivni (36).

PRESEJANJE NA LASTNO ZELJO S TESTI, KI NIMAJO DOKAZANE
PREVENTIVNE VREDNOSTI

V zadnjem desetletju so nekateri medicinski centri zaceli strankam ponujati
racunalniSskotomografsko slikanje celega telesa kot eno izmed preventivnih
presejalnih preiskav. Tako presejanje $e nima dokazane ucinkovitosti, posebej
ne na ravni vsega prebivalstva, verjetno pa ni niti stroSkovno uspesno. Isto
velja tudi za magnetnoresonanéno angiografijo (37). Vsaj v nasih okolis&i-
nah nikakor ne izpolnjujeta osnovnih meril za presejalno metodo. Tudi sicer
vsak tak pregled na »zahtevo« pacienta in brez spoznane medicinske indi-
kacije nepotrebno bremeni zdravstvene zmogljivosti drzavnega sistema in
je zato s stali§€a t.i. distribucijske etike neprimeren.

ZAKLJUCEK

LetoSnji Seminar »In memoriam dr. DuSana Reje« je namenjen presejalnim
programom v onkologiji. V tem nekoliko SirSem prispevku pa je nekaj poja-
snil, od kod zadrzki in bojazni v javnosti, v stroki in politiki pred presejalnimi
programi nasploh. Ce jih imamo pred oémi, laze razumemo, zakaj si tisti, ki
slovenske onkoloSke presejalne programe organizirajo in vodijo, tako zelo
prizadevajo, da bi bili njihovi projekti strokovno, eti¢no in pravno brezhibni.
V Komisiji za medicinsko etiko menimo, da opravljajo svoje delo odli¢no, in
jim — ter vsem vam, ki sodelujete z njimi ali pa ste izvajalci programov —
zelimo Se naprej obilo uspeha. Kot udelezencem v presejalnih programih
pa vsem ¢im ve¢ negativnih izvidov.
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