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Precision Medicine
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DruZinska medicina Ze od nekdaj zagovarja individualni pristop pri oskrbi bolnikov. Zad-
nja leta smo s tehnoloSkim napredkom pri¢a korenitim spremembam v medicini, pri ce-
mer nekatere Ze sedaj mocno spreminjajo ustaljene poti obravnave in organizacijo zdravs-
tvene oskrbe, druge pa bodo ta vpliv imele v bliZnji prihodnosti. Ena klju¢nih sprememb
se obeta na podroc¢ju vodenja in obdelave bolnikovih podatkov. Trenutno smo v obdob-
ju prehoda iz papirnatega v digitalni zdravstveni karton, ki ponuja ve¢ moZnosti in vec-
ji potencial ustreznejSega dolgoro¢nega vodenja. Prehodno obdobje, ki sledi, bo predstav-
ljalo precejSen zalogaj vsem zdravnikom, saj je pred nami povecanje tako kolic¢ine kot
raznovrstnosti bolnikovih anamnesti¢nih in biometri¢nih podatkov. Trenutno so vsi ti shra-
njeni na razli¢nih lokacijah in ni dogovorjeno, kdo naj bi bil dolgoro¢ni skrbnik teh po-
datkov. Ce se odlo¢imo, da to prevzame stroka, se zdi izbira druZinske medicine najbolj
logi¢na resSitev, vpraSanje pa je, ¢e je to dolgorocno za bolnika najbolj optimalna in naj-
varnejsa izbira. Vsekakor bi to pomenilo velik izziv za zdravstveno politiko in samo zdravs-
tveno infrastrukturo. Masovno zbiranje podatkov o posamezniku izven njegove domene
predstavlja nove eti€ne izzive, s katerimi bi se morali spoprijeti. Ne glede na skrbniStvo
zbirke bo koli¢ina podatkov omogocala u¢inkovitejSo obravnavo po eni strani ter odpi-
rala Stevilna nova vpraSanja bolnikov po drugi. Obstojeci in bodoc¢i zdravniki se bodo v vsa-
kem primeru o tem morali izobraziti, da bodo lahko reSili vse te dileme. Ne glede na vse -
pa ostaja osnovno pravilo, da zdravimo bolnike - in ne podatkov.
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Family medicine has always advocated an individualized approach to patient care. Me-
dicine is changing rapidly for numerous reasons. One of them is the development of new
technologies that are going to radically change medical practice in the future. One of the
key changes will involve the increasing importance of good data management. Traditio-
nal data management that was based on paper records is being converted to electronic
medical records that offer great potential for patient management. This transition will
also give rise to new challenges for the practising physician. We are facing the challen-
ge of new data sources, which are increasing in volume and variety. Currently, all these
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data are stored in different locations and there is no consensus on whether one single
specialty is going to take responsibility for managing patient data. Primary care practi-
ce would seem the logical solution to the problem. This would pose a challenge to health-
care policy and infrastructure. The big data approach to medical care gives rise to new
ethical challenges that we will have to address. Existing and future physicians will have
to be educated in order to address all these issues for the benefit of their patients. Ne-
vertheless, all physicians should still bear in mind that even with the vast development
of precision medicine, the patient is still more than just a collection of data.

uvoD

Vsak ¢lovek je edinstven. NaSe zdravije je do-
lo€eno z na8imi podedovanimi lastnostmi,
z naSim Zivljenjskim slogom in okoljem.
V praksi bi to moralo pomeniti, da je tudi
pristop k oskrbi bolnika individualen; in da
princip univerzalnega pristopa smernic ni
primeren. Koncept personalizirane medici-
ne ninov in je prisoten od samega zacetka
medicine. DruZinska medicina Ze od nekdaj
zagovarja individualni pristop pri oskrbi
bolnikov. Sistemska medicina ponuja veli-
ke koristi: Se nikoli doslej ni bilo mogoce
predvideti, kako se bo naSe telo odzvalo na
dolocena zdravila, ali ugotoviti, kdo od nas
je ogroZen za razvoj dolocenih bolezni.
Sedaj smo pred izzivom, kako prilagoditi
zdravstvene sisteme, da bomo lahko izko-
ristili mo¢ genomske tehnologije in znano-
sti za izboljSanje zdravja prebivalstva. Smo
na poti k vkljuevanju personaliziranega
pristopa v splosno zdravstvo na nacional-
ni ravni (1).

Trenutno smo prica hitrim spremem-
bam v druZbi in zdravstvenih sistemih, ki
se jih drZave trudijo prilagoditi. Najpo-
membnejSe spremembe so staranje popula-
cije, razvoj medicinske znanosti ter druzbene
spremembe.

Staranje populacije s spremenjenimi
vzorci obolevnosti in umrljivosti

Kronicne bolezni so glavni vzrok obolevno-
sti, umrljivosti in invalidnosti prakti¢no
po vsem svetu. Najpomembnejsi vzrok je

zmanjSanje akutnih bolezni zaradi izboljSa-
nja Zivljenjskih pogojev in ukrepov javne-
ga zdravja, zaradi Cesar se je Zivljenjska doba
precej podaljsala. Kroni¢ne bolezni vecino-
ma niso ozdravljive, le obvladljive. Glavni
vzrok smrti so nenalezljive bolezni, na pr-
vih Stirih mestih so sréno-Zilne bolezni, rak,
sladkorna bolezen in kroni¢ne plju¢ne bo-
lezni (2).

Razvoj medicinske znanosti

Razvoj stroke omogoca zdravnikom, da zdra-
vijo bolnike po znanstveno utemeljenih
smernicah, ki se stalno izboljSujejo. To po-
meni, da je tudi oskrba bolnikov postala bolj
kompleksna, treba je slediti vedno ve¢ pa-
rametrom. Zaradi stalnega spreminjanja
je zdravniku teZko slediti vsem novostim.

Druzbene spremembe

Z demokratizacijo znanja so informacije pro-
sto dostopne vsem in povsod, predvsem
z uporabo interneta. Mnenja se prosto iz-
menjujejo - ne glede na strokovno uteme-
ljitev - preko socialnih medijev. Bolniki so
postali bolj neodvisni (3). Pogosto poseZe-
jo po samozdravljenju pred obiskom zdrav-
nika in imajo mnenje o potrebni diagnostiki
in zdravljenju, ko pridejo. Po drugi strani
jih velika koli¢ina slabo preverjenih podat-
kov zmede in prestrasi. Fraza »verjemite mi,
jaz sem zdravnik« ne deluje vec, v danas-
nji obravnavi moramo upoSstevati bolniko-
va mnenja, prepri¢anja in prioritete, ter
skupaj poiskati zadovoljivo reSitev.
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BOLNIK, ZDRAVSTVENI PODATKI
IN NJIHOVA KOMPLEKSNOST

Bolj kot kadarkoli prej se danes medicina
trudi prilagoditi zdravstvene storitve spe-
cificnim potrebam posameznika in prebi-
valstva (napovedna, preventivna, participa-
tivna in dinami¢na medicina), hkrati pa se
nenehno izboljSuje in uéi iz podatkov. Po-
datki se zajemajo tako iz starih (papirnati
in elektronski zdravstveni zapisi) kot tudi
novih virov (pametni telefoni, senzorji, pa-
metne naprave) (4).

Razvoj elektronske kartoteke

Tradicionalno je bila zdravstvena kartote-
ka bolnika zbirka zabeleZk o bolnikovih
obiskih, bolj ali manj le kot opomnik za
zdravnika, kaj se je s tem bolnikom Ze do-
gajalo. Pred digitalno dobo so bili v karto-
teki zabeleZeni obiski ter osebna, druZinska,
socialna anamneza, zbirka kroni¢nih bolez-
ni, izvidi obiskov klini¢nih specialistov ter
diagnostic¢nih preiskav. Podatki so bili sla-
bo pregledni in teZko dostopni. Nekje je bil
doloCen podatek sicer napisan, vendar je
bilo zelo zamudno najti njegovo lokacijo,
vcasih je obstajal celo samo v zdravnikovem
spominu. S prihodom racunalnika kot de-
lom osnovne opreme je nastal elektronski
zdravstveni karton. Ta sedaj vsebuje vse Ze
omenjeno in Se dodatne vpraSalnike, tockov-
nike, opomnike, postal je osnova za obra-
¢unavanje storitev, preverjanje kakovosti, za
raziskave in nadzor. Zal elektronski zdravs-
tveni karton ni izpolnil vseh pri¢akovanj (5).

Novi viri podatkov

Vse vecja kompleksnost vodenja bolnikov
je povzrocila, da je za klini¢no odlo¢itev po-
trebnih vedno vec podatkov (6). Ti podatki
se zbirajo na razli¢nih ravneh zdravstva in
pogosto niso vidni ostalim specialistom.
Zbirke ogromnih koli¢in zdravstvenih po-
datkov se hitro povecujejo - vzrok za to so
Stevilni novi viri. Raznorazne naprave in
aplikacije sedaj merijo ¢lovekove korake,
porabljene kalorije, sréni utrip, vzorec spa-

nja. Ljudje jih veliko uporabljajo sami za
spremljanje lastnega Zivljenjskega sloga,
a imajo tudi moZnost uporabe v zdravstve-
ne namene (npr. zaznava aritmij). Nastale
so tudi aplikacije za sladkorno bolezen in
hipertenzijo, katerih vsebino lahko bolnik
posreduje svojemu zdravniku. V uporabi je
npr. mikrofon za pametni telefon, ki ponoci
beleZi morebitno agonalno dihanje. Program
umetne inteligence prepozna spremenjen
vzorec dihanja in lahko kli¢e na pomo¢ (4).
Enostavnejsi primer je uporaba GPS-sledil-
ca za dementne osebe, ¢e zatavajo od doma.
Prakti¢na uporaba teh novih aplikacij je raz-
li¢na. V razvitih drZzavah in v premoZnejSih
okoljih zdravniki spremljajo bolnike preko
pametnih telefonov za vodenje razli¢nih
stanj, od pooperativnega spremljanja in
vodenja sladkorne bolezni do paliativne
oskrbe. Raziskava v Veliki Britaniji je po-
kazala, da so tovrstni programi primerni
predvsem za mlado, zdravo, delovno popu-
lacijo, staro 20-64 let, ki Zivi v premoZnej-
§ih predelih (7).

Podatki o genskem zapisu predstav-
ljajo specificen vir informacij. Posebni so
zato, ker se, za razliko od drugih informa-
cij, ne spreminjajo in potrebujejo primer-
no analizo, preden so lahko uporabni. Prav
tako so izjemno veliki - samo en zapis §i-
rokega sekvencioniranja lahko preseZe en
terabajt podatkov. Trenutno se podatki
o genetskem zapisu shranjujejo na razlic-
nih lokacijah in ni soglasja, kdo naj jih hra-
ni in kdo naj ima do njih dostop.

1ZZIVI ZA PRIHODNOST

Uvajanje velikih koli¢in podatkov v medici-
no spremlja veliko izzivov. V javnosti obsta-
jajo pomisleki glede zasebnosti, etike, uprav-
ljanja informacij in vstopa komercialne
industrije v nekatere zdravstvene sisteme.

LastniStvo podatkov

Zakonsko gledano je bolnik lastnik podat-
kov, ki jih deli s komerkoli Zeli - kar lah-
ko (ali ne) vkljucuje zdravnika. Povecana
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samostojnost bolnikov lahko pomeni, da
zdravniku ne bodo znane informacije, ki bi
mu koristile pri obravnavi bolnika, hkrati
pa ima zdravnik odgovornost varovati bol-
nikove podatke, ki so mu znani.

Zasebnost

Zaradi spremembe delovanja zdravstva
ima sedaj vec ljudi kot kadarkoli prej vpo-
gled v bolnikove osebne podatke in varnost
je velikokrat vec kot pomanjkljiva. Pravilo-
ma so ljudje, ki delajo v zdravstvu, zaveza-
ni poklicni molcecnosti, a je sam vir podat-
kov slabo zaS¢iten (npr. geslo za dostop,
nalepljeno na monitor, ali koda, napisana
na profesionalne kartice). Dostop do veli-
ke koli¢ine zdravstvenih podatkov ima tudi
ne-zdravstveno osebje, npr. na zavarovalni-
cah. Vedji problem so aplikacije in komer-
cialni testi, kjer se uporabniki zaveZejo
(velikokrat nevede ali pa se jim to ne zdi
sporno), da svoje podatke podarjajo lastni-
ku aplikacije v last, in jih ta uporablja za na-
daljnje raziskave ali v druge namene.

Slucajne najdbe in pravica vedeti
Genetski testi nosijo s seboj resne etic¢ne di-
leme. Genetsko testiranje mladoletnih oseb
je Se posebej obcutljivo podrogje. Obi¢ajno
je tak3no testiranje mladoletnih upravice-
no le v primerih, ko sta od rezultatov testa
odvisna preventivno in terapevtsko ukrepa-
nje. Ce test ni nujen (kot na primer pri bo-
leznih, pri katerih teZave nastopijo v odrasli
dobi in pred nastopom ne obstaja nobeno
ucinkovito zdravljenje), se preloZi na kasnej-
Se obdobje, ko je oseba polnoletna in spo-
sobna informirane samostojne odlocitve
glede testiranja. V¢asih nam genetsko te-
stiranje otrok pokaZe informacije, ki jih ni-
smo iskali in so lahko pomembne za svojce
(npr. testiranje hcerke, odkrije se, da je
BRCA-pozitivna, njena mama je bila do se-
daj zdrava). Pri genetskem testiranju osta-
ja zelo pomembna pravica do nepoznavanja
rezultata, kjer je vsakemu posamezniku
dovoljeno, da se opredeli do vsakega testi-

ranja posebej. Nesporna je trditev, da bi
skoraj vsakdo hotel (in morda celo moral)
vedeti genetske informacije, ki bi lahko pri-
vedle do intervencije, ki bi preprecila ali ub-
laZila resno obolevnost ali umrljivost (8).

Zanesljivost in prosto dostopno
testiranje

Zanesljivost informacij je pomembna. Bolni-
ki (in zdravstveno osebje) se pogosto ne za-
vedajo, da testi niso 100 % zanesljivi. V zad-
nji letih se pojavljajo Stevilni genetski
testi, ki so oglaSevani in prodajani preko in-
terneta s strani podjetij, ki niso del zdravs-
tvenega sistema. Stevilni genetski testi, ki
se prodajajo neposredno potroSnikom,
zdravstveni sistem jemlje kot neustrezne in
neveljavne, saj njihova kakovost in uporab-
nost nista preverjeni in potrjeni. Ve¢ina test-
nih rezultatov v resnici ne zmore napove-
dati, ali se bo pri bolniku pojavila dolo¢ena
bolezen ter v kaksni meri se bo bolezen izra-
zila. Genetsko testiranje ima lahko zelo velik
in resen vpliv na posameznika in druZino,
zato je zelo priporocljivo, da se opravi ge-
netsko svetovanje, kjer je vcasih vkljucena
tudi psiholoSka podpora pred testiranjem
in po njem. Za posameznike, pri katerih so
rezultati klini¢nega pomena, je treba upo-
rabiti nacela kvartarne preventive za pre-
precevanje prekomerne medikalizacije,
zlasti kadar so rezultati negotovi ali ne te-
meljijo na dokazih. UpoSteva se tudi moz-
nost premajhne medikalizacije posamez-
nikov, e njihovi genomski rezultati niso
pravilno razlagani (9).

Upravljanje

Za primerno delo z veliko koli¢ino podat-
kov bo treba prilagoditi rac¢unalniSko infra-
strukturo v zdravstvu. Zagotavljanje te in
primerne internetne povezave bo 3e dodat-
no poslabSalo oskrbo v odro¢nih in manj
razvitih obmogjih ter tako povecalo razli-
ko med bogatim in revnim prebivalstvom.
Pomembno bi bilo, da se programi med se-
boj poveZejo in uskladijo, da se poenosta-
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vi izmenjava podatkov in njihova dostop-
nost (z doslednim upoStevanjem varnosti).
Trenutno povezovanje predstavlja precejSen
problem, saj se je vsak sistem razvijal lo-
Ceno in ni zadostnega interesa s strani od-
lo¢evalcev, da bi se jih prisililo v povezo-
vanje.

Izobrazevanje

V bliZnji prihodnosti bodo zdravniki potre-
bovali dodatne ve$c¢ine in znanja, da bodo
lahko odgovorili na nove potrebe prebivals-
tva. Ucenje uporabe digitalne tehnologije
bo treba vkljuciti v vse ravni u€enja, kar lah-
ko predstavlja problem, saj so velikokrat
ucenci bolj veS¢i rokovanja z moderno teh-
nologijo kot ucitelji. Izobraziti se moramo
o novih zbirkah podatkov in izpostaviti

eti¢ne dileme, ki se porajajo (10). Nekate-
re klini¢ne specialnosti bodo morale prido-
biti specifi¢na znanja za analizo podatkov.

ZAKLJUCEK

Soocamo se z revolucijo v medicini, kjer
bodo podatki izjemno pomembni. Glavna
naloga za druZinskega zdravnika bo med
vsemi temi podatki najti smisel za korist pa-
cienta. Eno izmed kljuénih vpraSanj bo od-
govornost za bolnikove podatke. Kdo naj jih
zbira, kdo dovoljuje dostop - komu in kdaj?
Vedno pa se moramo zavedati, da bomo dru-
zinski zdravniki zdravili ljudi; in da jim
bomo lahko pomagali, bo treba iti preko sa-
mega suhega zbiranja podatkov, sledenja
protokolom in smernicam ter bolnika obrav-
navati kot celoto.
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