ERTELMEZO JEGYZET

a genetikai diagnosztikai folyamat kommunikalasanak iranyelveir6l

Az elmult években a biotechnoldogiai fejlodés nyoman jelent6sen boviiltek a genetikai
diagnosztika lehetdségei, amelyek szolgaltatasként torténé alkalmazasa a paciensek szamara
egyre kevésbé érthetd informaciddradatként jelenik meg. Vildgszerte erdsodik egyes
maganszolgaltatok szakmai kontroll nélkiili, kdzvetleniil az egyéneknek kinalt aktivitasa is
(lasd: ETT-HRB Allasfoglalas, 2015). A laikus, tajékozatlan egyének védelme, érdekeik
képviselete az etikai bizottsagok — igy az ETT-HRB — egyik legfontosabb feladata.

A 2008. évi XXI. torvény a humdngenetikai adatok védelmérol, a humangenetikai vizsgalatok
és kutatasok, valamint a biobankok miikédésének szabalyairol (a tovabbiakban: GenTv)
megjelenését kovetd szakmai fejlodés eredményei egyrészt az egyén genetikai sajatsagainak
részletesebb feltarasat tették lehetéveé, masrészt 0j teriiletekre is vezettek (tiinetmentes egyének,
magzatok, embriok prediktiv tesztelése). A kozelmultban jelentdsen bdviilt az
infokommunikacids eszkoztar és tarsadalmi elfogadottsaga is, ami hatassal van a szakemberek
¢s az érintettek kozti véleménycserére €s adatmozgasra. Sajnalatos médon a GenTv
megjelenését kdvetden mindmaig elmaradt a vonatkozé rendeletek megalkotdsa, ami az
ellatorendszer mukddése, jogszabalyok szerinti iranyitasa, feliigyelete, ellendrzése szamara
komoly nehézséget jelent.

Jelen Osszedllitds azzal a céllal késziilt, hogy segitséget nyujtson a szolgaltatoknak, az
egyéneknek és az egészségligyi hatésagnak a boviilt lehetdségek értelmezésében.

IRANYELVEK ALTALANOSSAGBAN

A genetikus szakember és a paciens kozti konzultacidé az 6nallé szakmakoddal (6701) jelolt
genetikai tanacsadas keretében torténik, amelynek két Iényeges szakasza van.

A vizsgalat elétti (pre-teszt) tanacsadasra vonatkozoéan a GenTv az érintett
tajékoztatashoz valo joga alfejezetben (6.§. (2)) meghatarozza, hogy a vizsgalat céljabol torténd
mintavétel el6tt a pacienst tdjékoztatni kell az adott betegség természetérdl, a genetikai
vizsgalatnak az egyénre, illetve kozeli hozzatartozoira vonatkozd eldnyeirdl, a vizsgalat
elmaradasanak kockazatarol. A tanicsado a vizsgalat, az orvosi leletek és a csaladfa elemzése
soran feltart genetikai kockazat ismeretében javaslatot fogalmaz meg arra vonatkozoan, hogy
milyen genetikai vizsgélatot 1at indokoltnak, s hogy ennek célirdnyos megvaldsitasa érdekében
a levett mintat és a hozza tartozé adatokat milyen diagnosztikai laboratériumba tovabbitja. A
konzultacid a paciens tajékozott dontésén alapuld, irdsban rogzitett beleegyezésével zarul, ami
magaba foglalja azt is, hogy az érintett nyilatkozik arrél: a genetikai minta, illetve adat
személyazonosité adataival egyiitt, kodolt, pszeudonimizalt vagy anonimizalt forméban torténd
tarolasahoz jarul hozza (GenTv 8.§. (1) és (3) ).

Az elmult évek technikai fejlodése kovetkeztében a paciens tajékoztatasa a GenTv-ben
irtakon feliil tovabbi elemekre is ki kell, hogy térjen. Noha a genetikai vizsgalatok jogszabaly



alapjan erre jogosult szakember altal torténd, céliranyos indikaldsa kelld szakmai garanciat
jelent a genetikai laborvizsgalatok korlatlan, az adott genetikai kockazaton tuli
igénybevételével szemben, az tigynevezett Gj-generacids szekvenaldsi technikak feltarhatnak
olyan genetikai sajatsagokat, amelyek meglétére vonatkozoan a konzultacid soran nem meriilt
fel gyant. Az ilyen, elére nem latott, véletleniil feltart leletek (incidental findings) olyan
betegségek valoszinliségét is jelezhetik, amelyek megel6zésére jelenleg nincsenek orvosi
eszk6zok. Az ilyen varatlan leletek fogadasara a pacienst fel kell késziteni: kivanja-e, hogy
ezekrdl értesiiljon a vizsgalati eredmény ismertetésekor, vagy nem?

A vizsgalat utani (poszt-teszt) tanacsadasra vonatkozoan a térvény 6.§. (2a), illetve (4)
szakasza meghatarozza az érintett jogosultsagat arra, hogy a vizsgalat eredményérdl, annak
genetikai kockazatarodl és a betegség természetérol szamara egyéniesitett formaban tajékoztatast
kapjon, aminek célja, hogy a szakember segitse az eredmény ¢€s a lehetséges kovetkezmények
megértésében és az optimalis kezelés kivalasztasaban. A paciens onrendelkezési joga kiterjed
arra is, hogy nyilatkozataban lemondhat genetikai adatai megismerésér6l (GenTv 6.§. (7)),
példaul a véletleniil feltart leletek megismerésérol.

IRANYELVEK ALKALMAZASA

A GenTv éltalanos iranyelveinek helyes alkalmazasaval a szakember és a paciens kozti
kommunikéci6 soran felbukkano problémak jelentds része kezelhetd a vonatkozé rendeletek
hianyéban is. Példaként szolgalhat a HRB-hez a kdzelmultban érkezett harom kérdés.

1. Nyujthato-e genetikai tanacsadas online, személyes konzultacio nélkiil?

A fent idézett szakaszokbol és a torvény szellemébdl egyértelmiien kovetkezik, hogy a
genetikai tanacsadas személyes konzultaciot jelent. Az egyén tajékoztatashoz vald joganak
nem lehet eleget tenni egy elére megfogalmazott beleegyezé nyilatkozat egyszerii
jovahagyasaval, vagy a laikusok szadmara tobbnyire érthetetlen lelet személyes
visszakérdezés lehetdségét nem biztositd postai/online kikiildésével. Az érintett joga, a
tanacsado kotelessége, hogy mind a vizsgalatba valé beleegyezés, mind az eredmény [ényegének
paciens szdmara torténd értelmezése kolcsonds, személyes konzultacid keretében valosuljon
meg.

Az elmult évek telekommunikécios fejlodése 0 lehetdségeket nyitott a szakember €s a paciens
kozvetlen, fizikalis egyiittlét nélkiili konzultaciora. Amennyiben rendelkezésre allnak olyan
elektronikus kommunikacios eszkdzok (pl. Skype), amelyek biztositjak a kolesonos kérdés-
felelet konzultaciot €s biztositjak a személyes adattranszfer titkossagat, a személyes konzultacio
elvarasai teljesithetok. Azonban ilyenkor is fel kell ajanlani a paciensnek a személyes talalkozast.

A poszt-teszt tandcsadasra vonatkozd személyes konzultacio sziikségességének megitéléséhez a
fentiek mellett figyelembe veend6 az eredmény egészségre vonatkozo tartalma. Ha az eredmény
negativ, és a pre-teszt tanacsadds soran a tanacsadd meggy6zddott arrol, hogy a paciens
megértette a vizsgalat ra és csaladtagjai egészségre vonatkozo jelentdségét, akkor a tanacsado
szakorvos — a paciens elézetes nyilatkozata alapjan — donthet tigy, hogy a negativ eredményt



személyes konzultacidé nélkiil juttatja el a pacienshez. Azonban ebben az esetben is fel kell
ajanlani a személyes konzultacio lehetdségét.

2. Ha a paciens nem kivan részt venni poszt-teszt tanacsadason és errol irasban is
nyilatkozik, akkor elkiildhet6-e a paciensnek a genetikai lelete?

A pre-teszt tanacsadas célja az egyén segitése autonom dontésének meghozatalaban: kéri-e
a vizsgalatot? Ahogy fentebb mar emlitésre keriilt, az egyénnek onrendelkezési joga alapjan
lehetdsége van arra, hogy a vizsgalatot elutasitsa. Ez a joga kiterjed a poszt-teszt
tanacsadasra, azaz arra is, hogy ne vegye igénybe az eredmény szdmara egyéniesitett
formaban nyujtott értelmezését. A lelet azonban az ¢ tulajdona, s ha irdsban nyilatkozik
arrol, hogy a tanacsadasnak ezt a szakaszat nem kivanja igénybe venni, akkor a lelet neki
elkiildheto.

3. A genetikai lelet felkeriilhet-e az EESZT-be, amennyiben a beteg beleegyezését adja?

A GenTyv 5.§. szerint a vizsgalati eredményt a paciens, a vizsgalatot végzd szakember és a
vizsgalatot kezdeményezd bekiildé orvos ismerheti meg — ez elég szigoru etikai szempont.
A torvény altal szabalyozott pre-teszt tanadcsadas soran az egyénnek nyilatkoznia kell arrol,
hogy — ahogy fent emlitésre keriilt mar — miként kéri a minta/adat tarolasat: személyi
adataival egyiitt, kodolt formaban, pszeudonimizalt vagy anonimizalt formaban; ez kell,
hogy iranyado6 legyen a tovabbiakban is. A paciensnek e dontésének a levett mintaval egyiitt
kell eljutnia a diagnosztikai laborba, és a vizsgalatot végzd labornak ezt figyelembe véve
kell visszakiildenie az eredményt a genetikai tanacsadohoz a poszt-teszt tanacsadasért. A
laborban késziilt ,,nyers” eredmény, illetve a tanacsadd 0sszefoglalo leletének kiadasakor
tehat az egyénnek az a dontése az iranyad6, amelyet a minta levételekor hozott arra
vonatkozoan, miként kéri az adatok tarolasat. Amennyiben az egyén nem jarult hozza a
genetikai adat személyi adatokkal egyiittes megjelenitéséhez, akkor az EESZT-nek
tiszteletben kell tartania az egyén dontését.

OSSZEGZES

Jelen értelmez0 jegyzet kiilonos hangsulyt kivan fektetni a mintavétel eldtti pre-teszt tanacsadas
jogszabaly szerinti helyes alkalmazésara. A paciens tajékoztatashoz valo, illetve 6nrendelkezési
joganak figyelembevétele a GenTv végrehajtasahoz igazitott rendeletek hianyaban is segitheti
a szolgaltatot a mindennapok genetikai diagnosztikai gyakorlataban felmeriild kérdések
kezelésében. A hianyzo rendeletek megalkotasa azonban — ceterum censeo — nem keriilhetd
meg.
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