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Rozmowa z prof. Jackiem Zaremba

Mozliwos¢ wyboru

JACEK ZAREMBA

Wydziat Nauk Medycznych

Polska Akademia Nauk, Warszawa

Prof. dr hab. Jacek Zaremba jest specjalistq w dziedzinie
genetyki, neurogenetyki i genetyki klinicznej.

Cztonek PAN, dziekan Wydziatu V Nauk Medycznych,
emerytowany profesor Instytutu Psychiatrii i Neurologii.
Zajmuje sie diagnostykq prenatalng chordb
uwarunkowanych genetycznie.

»Academia”: W Polsce badania prenataine
wciaz budzg wiele kontrowersji. Sg kojarzone
ze ,wstepem do aborcji”.

Na swiecie wrecz przeciwnie. W krajach za-
chodnich pojawiajq sie nawet publikacje, ze
takie badania powinny by¢ obowiqzkowe u 0scb
0 wysokim ryzyku. Sprawe rozwaza sie od strony
etycznej: czy mozna ryzykowac, ze urodzi sie
dziecko obciqzone cigzkq choroba, co narazi
na duze cierpienia zaréwno je, jak i rodzine.
[ ta diagnostyka jest stosowana bardzo szeroko.
U nas zas, niestety, jest dos¢ ograniczona, co sie
wiqze z duzq presjq spoteczng. Jest u nas wielu
Jej ideologicznych przeciwnikéw - oni nawotujq,
by nie wykonywac badarn.

Warto jednak wiedziec, Ze dla lekarza odstgpienie
od badari w sytuacji, gdy istnieje obciqzenie gene-
tyczne, moze wiqzac sie z przykrymi konsekwen-
cjami. MieliSmy takie przypadki, Ze lekarz zlekce-
wazyt problem albo wrecz powiedziat: ,na pewno
bedzie Pani miata zdrowego dzidziusia”, a potem
dzidzius sie urodzit z duzq nieprawidtowoscia.
Tymczasem wchodzi juz u nas system amerykar-
ski. Mamy coraz wiecej prawnikow, zainteresowa-
nych wychwytywaniem btedow lekarskich.
Oczywiscie trzeba pamietac, ze diagnostyka pre-
natalna to bardzo odpowiedzialna dziatalnosc.
Wiarygodnos¢ badari jest szacowana na 99,8%
(to jeden z najwyzszych wynikow w medycy-
nie), ale zdarzajq sie potkniecia. Na przyktad
nie zostaje wykryta aberracja chromosomowa
w badanej prébce, a dziecko rodzi sig obciqzone
chorobq genetycznq. Okazuje sig, ze byta gene-
tyezna mozaikowosc i czeS¢ materiatu jq miata,

a tylko czesc byta prawidtowa. Musimy byc bar-
dzo czujni, zeby ludzi dobrze informowac.

Pan Profesor zajmuje sie diagnostyka prenatal-
ng od wielu lat.

Na $wiecie takie badania ruszyly w potowie lat
60. XX wieku. My rozpoczelismy je - jako pierwsi
w Polsce - w 1975 roku, prawie w tym samym
czasie, co Instytut Matki i Dziecka. PracowaliSmy
w Instytucie Psychiatrii i Neurologii. Dlaczego
tam? Przez wiele lat zajmowaliSmy sie proble-
matykq uposledzenia umystowego. MieliSmy po-
radnie genetycznq. Zgtaszali sie do nas rodzice,
ktorzy mieli dzieci niepetnosprawne intelektu-
alnie z bardzo wielu przyczyn. Wykonywalismy
badania genetyczne, by te przyczyny ustalac.
Odwiedzatem przynajmniej 100 domdw opie-
ki spotecznej, gdzie byly dzieci uposledzone.
BadalisSmy je, kontaktowalismy sie z rodzicami.
Odkrylismy, jak wielka jest motywacja tych ludzi,
zeby miec takze zdrowe dzieci. Padaty pytania,
Jjak wysokie jest ryzyko, jak to mozna sprawdzic.
W wielu przypadkach mieliSmy do czynienia
z chorobami juz rozpoznanymi. Wiedzielismy,
co to za choroba, ale jeszcze nie wiedzieliSmy,
jak zbadac jej podioze. ZdawaliSmy sobie spra-
we, Ze jest ona genetycznie uwarunkowana, ale
podstawowy defekt molekularny nie byt znany.
CzekaliSmy nawet 10 lat, az zostanie odkryty
[ bedzie mozliwos¢ zaproponowania diagnozy
prenatalnej. Nadal zresztq sq ograniczenia. Duzo
wiecej wiemy, ale nie zawsze mozemy zapropo-
nowac diagnostyke przedurodzeniowq i bywa,
Ze nie mozemy zobowiqzac sie do wykrycia
lub wykluczenia okreslonej choroby genetycznej
W OKresie ptodowym.

Wspominat Pan, ze badania powinny dotyczy¢
0s6b o wysokim ryzyku. Co to doktadnie znaczy?

Wskazarn jest bardzo wiele. Najczestsze sq cyto-
genetyczne, gdy istnieje zwiekszone ryzyko wystq-
pienia aberracji chromosomowych. Klasycznym
przyktadem jest zespét Downa - to najczesciej
wystepujqea aberracja chromosomowa: 1 na 600
urodzen. Co prawda, jesli urodzi sie jedno dzie-



cko chore, to ryzyko w przypadku nastepnego jest
na 0got nieznaczne, ale badanie proponujemy,
biorgc pod uwage czynnik psychologiczny. Poza
tym przy niektorych innych aberracjach ryzyko
Jjest zwiekszone, wiec ogolnie urodzenie dziecka
z aberracjq chromosomowq jest wskazaniem do
badania przy kolejnej ciqzy.

Za wskazanie do badania przyjmuje sie wiek ko-
biet starajqcych sie o dziecko - 35 lat i powyzej,
a szczegolnie wystepujqce rodzinnie tzw. aberra-
cje strukturalne, ktére w postaci zrownowazonej
nie powodujq u nosiciela nieprawidtowosci, ale
zwiqzane sq z istotnym ryzykiem, Ze dziecko
moze juz miec Kariotyp niezrownowazony.
Ponadto juz od dtuzszego czasu proponuje
sie wszystkim kobietom w ciqzZy nieinwazyjne
badania przesiewowe, w celu wychwycenia trzech
najczesciej wystepujacych aberracji chromosomo-
wych: trisomii chromosomu 21 - zespdt Downa,
trisomii chromosomu 18 - zespot Edwardsa,
i trisomii chromosomu 13 - zespot Pataua.

W Polsce dostep do badari przesiewowych
jest ograniczony i wykonuje sie je najczesciej
odptatnie.

Na czym one polegaja?

T W tescie przesiewowym pierwszego trymestru
ciqzy okresla sie we krwi matczynej kilka para-
metrow, takich jak poziom gonadotropiny kos-
mowkowej - HCG, biatka ptodowego PAPPA
(ang. Pregnancy Associated Plasma Protein A).
Do programu komputerowego wprowadza si¢
rowniez wiek kobiety ciezarnej oraz wazny para-
metr pochodzqcy z badania ultrasonograficznego

plodu, wymiar tzw. przeziernosci karkowej NT
(ang. Nuchal Translucency) - bardzo przydatny
marker ewentualnych nieprawidtowosci, ktory
uzyskuje sie pomiedzy 11. i 13. tygodniem ciqzy.
Po analizie tych czterech czynnikow otrzymuje sie
wysokosc ryzyka, Ze kobieta moze urodzic dziecko
z jednq z trzech wymienionych aberracji chromo-
somowych. Jesli wynik jest wiekszy niz 1:300,
proponuje sie test inwazyjny. Przy czym decyzja
nalezy do zainteresowanej kobiety - dla niektd-
rych 0s6b ryzyko 1:300 moze byc zbyt mate, aby
sie na to decydowac. Natomiast przy wigkszym
prawdopodobieristwie naprawde warto to zrobic.

Jest jeszcze test przesiewowy drugiego trymestru
ciqzy, gdzie robi sie pomiar alfafetoproteiny
i oznacza sie estrogeny, a takze HCG. Ale pierw-
szy jest o tyle lepszy, Ze wezeSniej sie go wykonuje.
Te testy nie sq obciqzone zZadnym ryzykiem.
Dzieki nim wychwytuje sie osoby zagrozone
wsrod kobiet miodszych i tych, ktore nie miaty
Jjakiejkolwiek rodzinnej historii wystepowania
chordb genetycznych. Niestety, nie dla wszystkich
sq dostepne ze wzgledow ekonomicznych.

Bardzo duze znaczenie ma tez badanie USG.
Dzieki niemu mozna okreslic ewentualne wady
pltodu, z tym Ze najlepsze efekty osiqga sig dopie-
ro powyzej 18. tygodnia ciqzy. A przeciez wazne
jest, by badania zakoriczy¢ w odpowiednim cza-
sie, zeby kobieta miata moznosc¢ podjecia decyzji
co do dalszych losow ciqzy.

Nastepny etap to diagnostyka inwazyjna.

Tego typu badania wykonuje sig trzema Sposo-
bami. Pierwszy to biopsja (ang. Chorion Villus
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W tej chwili mozna
wykryé bardzo wiele
réznych chorob

(nie tylko aberracji
chromosomowych
stosunkowo czesto
wystepujacych

w populaciji)
uwarunkowanych
genetycznie, ktore
wiaZa sie z okreslong
mutacja genetyczng
i defektem
biochemicznym
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Przy diagnostyce
preimplantacyjnej
pobiera si¢ jedn,

dwie komorki

w fazie gdy zarodek
jest 8 komérkowy

i stwierdza si¢

czy dany zarodek
ma nieprawidtowos¢
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Sampling) polegajaca na pobieraniu probki tro-
Joblastu koto 12. tygodnia ciqzy. To bardzo dobra
metoda pozwalajqca dos¢ szybko postawic diag
noze. Drugi sposob to amniopunkcja - naktucie
pecherza owodniowego i pobranie probki ptynu
owodniowego. Optymalny czas do tego badania
to 15. tydzieri ciqzy. Natomiast po 18. tygodniu
ciqzy wykonuje sie tzw. kordocenteze - pobranie
probki krwi pepowinowej plodu. To ma takq
zalete, ze pozwala na szybkq hodowle leukocy-
tow krwi ptodowej i szybkie uzyskanie wyniku
badania.

W tej chwili w badaniach prenatalnych mozna
wykry¢ bardzo wiele roznych nieprawidtowosci
(nie tylko aberracji chromosomowych stosunko-
wo czesto wystepujacych w populacji) uwarunko-
wanych genetycznie, ktdre wiqzq sie z okreslong

mutacjq genetycznq i defektem biochemicznym.
Z tym ze proponuje sie je, kiedy mamy do czy-
nienia z powaznq chorobq genetyczng, a nie
z kazdym defektem, bo sq obciqzone pewnym
ryzykiem poronienia. Wedtug naszych danych
nie przekracza ono 0,5%, czyli dotyczy jednego
na 200 przypadkow. Niektorzy pytajg, po co
robi¢ badania, skoro ryzyko urodzenia chorego
dziecka to 1:300, a poronienia - 1:200. W takiej
sytuacji zawsze odpowiadam, ze procent jest
podobny, ale procent od miliona i procent od 100
to nie sq te same liczby. Urodzenie powaznie upo-
Sledzonego dziecka to cos, co wiqze na cate Zycie
i moze oznaczac rezygnacje z dalszych planow
prokreacyjnych.

Rodzice muszg podja¢ decyzje.

Zawsze przywiqzujemy bardzo duzq wage do
tego, by decyzja nalezata wylqcznie do 0s6b
bezposrednio zainteresowanych. Mamy zasade:
nie wolno nam ujawniac swojego Swiatopogladu.
Jesli pada pytanie, co my bySmy zrobili, méwimy,
Ze nie mozemy na nie odpowiedziec, i zaczynamy
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rozmowe od nowa. JesteSmy zobowiqzani poin-
formowac, co oznacza wynik badania, a takze
jakie sq w Polsce regulacje prawne dotyczqce
terminacji ciqzy. Musimy mie¢ pewnosc, ze da-
Jemy komplet informacji, ktére danej osobie sq
potrzebne do podjecia decyzji, jakakolwiek by
ona byta. Niektorzy rodzq dziecko obciqzone
powaznym defektem, mimo Ze znajq wynik ba-
dania, ale jesli ktos chce ciqze zakoriczy¢, ma do
tego prawo. To oczywiscie budzi powazne spolecz
ne kontrowersje. Niemniej nasze doSwiadczenie
wskazuje, ze liczba przerwari ciqzy w wyniku
naszego dziatania sie zmniejsza. Nim badania
byly dostepne, bardzo wiele kobiet - co udoku-
mentowaliSmy - przerywato ciqze z leku przed
urodzeniem dziecka chorego. Tymczasem nawet
gdy ryzyko jest wysokie, np. ok. 25%, to jednak
w wiekszosci mamy prawidtowy wynik badania.
Warto popatrzec na to tak: 25% to bardzo wyso-
kie ryzyko, gdy nie wiemy, czy ptod jest zdrowy
czy nie. Jednak gdy mozemy to zbadac, mamy az
75% szans, ze wynik bedzie prawidtowy.

Jest tez diagnostyka przedimplantacyjna
- in vitro. W Polsce jest wokeét niej duzo szumu,
gtownie idelogicznego.

Nauka nie bardzo potrafi dyskutowac z twardym
Swiatopogladem. Niedawno gtosna byta na przy-
ktad wypowiedZ pewnego znanego ksiedza profe-
sora - koszmarne nonsensy przeciez. ZostaliSmy
poproszeni o zajecie stanowiska. Wezesniej zas
proszono nas o zaproponowanie ustaleri doty-
czqeych in vitro i badari preimplantacyjnych
w tak zwanej komisji Gowina. Niestety, ostatecznie
rzqd powierzyt to komus, kto ma w tej materii zbyt
konserwatywne stanowisko i od razu stwierdzit,
Ze nigdy nie zgodzi sie na mrozenie zarodkow.
To zatrwazajqce, Ze osoby, ktore nie tylko nie majq
pojecia o biologii, ale tez jej nie rozumiejq, oswiad-
czajq, Ze sig na to czy na tamto zgodzq lub nie.

W komisji przewage mieli ludzie o pogladach
konserwatywnych - wsrod nich wzmiankowany
ksiqdz profesor. W efekcie wypracowali stano-
wisko, na ktore my nie moglismy sie zgodzic.
Mniejszosc zajeta zatem stanowisko odrebne, a sq
to akurat osoby, ktére naprawde majq cos do po-
wiedzenia w tej sprawie, bo sq dobrze obeznane
Z roznymi aspektami prokreacji wspomaganej.

Zarzuca sie nam, ze godzimy sie na selekcje. Ale
w warunkach naturalnych ogromna wigkszos¢
zarodkow nieprawidtowych zostaje wyelimino-
wana bez jakiejkolwiek interwencji. Badania
udowodnity, ze wigkszos¢ poronieri samoistnych
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jest spowodowana aberracjami chromosomowy-
mi zarodkow. W przyrodzie naturalna selekcja
jest wigc ogromna, @ my nie czynimy niczego
innego, umozliwiajqc naszym pacjentkom wybra-
nie zarodka bez powaznych choréb genetycznych
- na tym wiasnie polega preimplantacyjna diag-
nostyka genetyczna (PGD). Staba efektywnosc
metody in vitro, tylko 30%, wiqze sie m.in. z tym,
ze bez PGD implantuje sie wadliwe zarodki, ktdre
zostajq samoistnie poronione.

Preimplantacyjna diagnostyka to optymalne
rozwigzanie?

Tak. Za pomocq zwyktego badania prenatalnego
mozna wykry¢ wiele genetycznych wad ptodu,
ale moze sie to wiqzaC z decyzjq o przerwaniu
ciqzy ze wskazar medycznych. Jest to zwykle bar-
dzo przykre, obciqzajqce fizycznie i psychicznie
doswiadczenie. A przy PGD pobiera sie jedng,
dwie komorki w fazie, gdy zarodek jest 8-komor-
kowy i ustala sie, czy wystepuje nieprawidtowosc,
czy nie. Dotyczy to zwtaszcza przypadkow z bar-
dzo powaznymi schorzeniami monogenicznymi.
Na przyktad rdzeniowym zanikiem miesni - dzie-
ci niq dotkniete umierajq dwa lata po urodzeniu
[ ich Zycie jest bardzo trudne. Sq tez tagodniejsze
postacie tej choroby, ale wszystkie ciezkie. Ryzyko
wynosi 25%. Pobieramy komorki i robimy bada-
nia. Okazuje sie, ze czesS¢ zarodkéw ma te wade,
a czesc nie. 1 teraz pada pytanie o granice - czy
dana osoba ma prawo dokonac wyboru, czyli za-
implantowac sobie zdrowy zarodek, a odrzucic ten
z mutacjq genetycznq. Dla mnie sprawa jest oczy-
wista, zresztq pozytywne stanowisko w tej sprawie
zajqt Komitet Bioetyki przy Prezydium PAN. Ale
niektorzy uwazajq, ze to jest selekcja - niegodzi-
wa i niedopuszczalna. Mimo tych kontrowersji
uwazam, ze powinno Sie dqzyc, by te badania
byty powszechnie dostgpne. To znacznie ograni-

czy konieczno$¢ klasycznych badarn prenatalnych
i znacznie ograniczy stres, jaki kobieta przezywa
w przypadku stwierdzenia, ze ptod jest powaznie
obciqzony, co stawia jq przed decyzjq o terminacji
ciqzy. My zresztq wykonujemy klasyczne badania
prenatalne, Zeby potwierdzic wynik diagnostyki
PGD. Nie wykrylismy nigdy niezgodnosci - jesli
wykluczono defekt genetyczny w badaniu preim-
plantacyjnym, u nas sie to potwierdzato i rodzity
sie dzieci zdrowe. Jestem entuzjastq tej metody,
chociaz w naszym zaktadzie sig tego nie wyko-
nuje. Uwazam, ze PGD powinna by¢ w Polsce
dostepna, szczegolnie w przypadkach, gdy ryzyko
genetyczne jest bardzo wysokie, i finansowana
przez Narodowy Fundusz Zdrowia. Na razie do-
stepnosc do niej jest bardzo ograniczona. Kobiety,
ktore chcq z niej skorzystac zwykle udajq sie za
granice. Jesli je na to stac.

Jednak jakie$ granice dopuszczalnosci tej me-
tody powinny by¢ wyznaczone.

Granice, ktorych nie powinno sie przekraczac,
zwiqzane sq gtownie z faktem, Ze ta metoda nie
jest - w przeciwienistwie do badan prenatalnych
- stosowana tylko ze wzgledow medycznych.
Konieczne sq zatem prawne regulacgie dla unik-
niecia ewentualnych naduzyc. Poza tym ponownie
stwierdze, Ze przede wszystkim nalezy pozostawic
wybor osobom bezposrednio zainteresowanym.
Jesli ktos swiadomie decyduje sie na urodzenie
ciezko chorego dziecka, to jest to bardzo pigkny
wybdr i takq osobe wielu uzna za bohatera. Ale
heroizmu nie wolno od ludzi wymagac!
Rozmawiata Patrycja Dotowy

Chcesz wiedzie¢ wiecej?

Stanowisko Komitetu Bioetyki PAN: http://www.bioetyka.pan.
pl/images/stories/Pliki/stanowisk%20kb%20nr%20
2-2012.pdf
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