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IZVLEČEK
Izjemen razvoj na področju genetskega diagnosticiranja, ki smo mu priča v zadnjih nekaj desetletjih, je 
omogočil, da to postaja bistveno bolj zmogljivo in hkrati cenejše ter s tem vse širše dostopno, tudi zunaj tra-
dicionalnih okvirov javne zdravstvene mreže. Priča smo novemu pojavu modelov trženja genetskih testov 
neposredno naročniku testa, t. i. komercialnih (angl. direct-to-consumer, DTC) genetskih testov, ki pa so z 
etičnega in medicinskega vidika oporečni. Komercialni genetski testi imajo trenutno namreč zanemarljivo 
klinično uporabnost, saj so v veliki meri znanstveno povsem neutemeljeni. Ker gre na področju genetike 
pravzaprav za posebej občutljive zdravstvene podatke, so ti lahko tudi potencialno škodljivi. Nedopustna 
je uporaba kakršnih koli genetskih testov, ne da bi hkrati zagotovili tudi ustrezno nedirektivno genetsko 
svetovanje, kar je pogosto prav pri uporabi komercialnih genetskih testov. Z etičnega vidika zato uporabo 
komercialnih genetskih testov glede na vse pomisleke močno odsvetujemo, njihova uporaba pri otrocih 
in mladostnikih (mladoletnikih) pa je po mnenju večine strokovnih združenj na področju genetike celo 
povsem nedopustna.
Ključne	besede:	komercialni	genetski	testi,	etične	dileme.

ABSTRACT
The rapid development in the field of genetic diagnostics in the last few decades has enabled it to become 
much more effective and cheaper at the same time, and therefore much more available, even outside the 
traditional settings of public healthcare institutions. New models of genetic test marketing have emerged 

230-237



231Slov Pediatr 2017; 24

– commercial (usually referred to as direct-to-consumer or DTC) genetic tests, which pose many ethical 
and medical dilemmas. At this point of development, commercial genetic tests still have very little clini-
cal use, are mostly scientifically groundless and, because they deal with particularly sensitive healthcare 
genetic data, they are potentially harmful. Furthermore, genetic diagnostic testing of any kind must not be 
performed without appropriate non-directive genetic counselling at the same time, which is a frequent issue 
with commercial genetic tests. From an ethical perspective, the use of commercial genetic tests is therefore 
not recommended; the use of commercial genetic tests in minors is considered by most professional bodies 
in the field of genetics to be unacceptable.
Key	words:	direct-to-consumer,	genetic	testing,	ethical	dilemmas.

UVOD

Razvoj	 genetskega	 diagnosticiranja	 v	 novem	 
tisočletju

V zadnjih letih so analize celotnega genoma pri 
ljudeh postale rutinsko izvedljive, njihova cena pa 
se pospešeno približuje ceni dotedanjega standarda 
genetskega diagnosticiranja – analize posameznih 
(skupin) genov (1). S tem se poudarek genetskega 
diagnosticiranja pri človeku z monogenskih bo-
lezni – katerih vzrok je iskati v spremembah zno-
traj enega gena ali manjše skupine genov – širi na 
večgenske oz. večfaktorske bolezni, pri katerih gre 
za spremembe večjega števila različnih genov. Iz-
med njih k razvoju bolezni – poleg vplivov okolja, 
življenjskega sloga itd. – vsak posebej prispeva le 
majhen delež (2). Medicinsko genetsko diagnosti-
ciranje je tradicionalno v rokah zdravnika speciali-
sta z ustreznim poznavanjem področja medicinske 
genetike oz. specialista klinične genetike in poteka 
znotraj javno akreditiranih in reguliranih zdravstve-
nih ustanov (3). Tudi genetski podatki imajo zaradi 
svojih specifičnih lastnosti status posebno občutlji-
vih osebnih podatkov (Tabela 1) (4).

Izsledki pred desetletjem zaključenega daljnose-
žnega projekta »Človeški genom« (angl. Human 
Genome Project) kažejo, da ima človek več kot 
20.000 genov, ki so sestavljeni iz približno 6 mili-
jard baznih parov. Čeprav zaporedje baznih parov 
med katerima koli človekoma kaže visoko stopnjo 
ujemanja (približno 99,6 %), pa preostali majhen 

Tabela 1. Člen 4a Mednarodne deklaracije o človeških genetskih 
podatkih (UNESCO, 2003) o posebnem statusu genetskih podat-
kov pri človeku.
Table 1. Article 4a of the international declaration on human ge-
netic data (UNESCO, 2003) regarding special status of genetic 
data in humans.

ker so lahko prediktivni glede genetskih predispozicij 
ljudi;

ker lahko pomembno vplivajo na družino, vključno s 
potomci, ter tudi preko generacij in v nekaterih pri-
merih na celotno skupino, ki ji preiskovanec pripada;

ker lahko vsebujejo informacije z morda nejasnim 
pomenom v času odvzema biološkega vzorca;

ker imajo lahko za posameznike ali skupine kulturni 
pomen.

delež neujemanja predstavlja kar približno 24 mi-
lijonov baznih parov (5). Velika večina sprememb 
v zaporedju baznih parov v človeškem genomu ne 
predstavlja tveganja za razvoj bolezni (2). Mapira-
nje genskih sprememb znotraj človeškega genoma v 
okviru projekta »HapMap«, ki so ga zaključili leta 
2005, je omogočilo izjemen napredek na področju 
raziskav povezav širom genoma (angl. Genom-Wi-
de Association Studies, GWAS) (6, 7). Raziskave 
GWAS omogočajo iskanje in analizo povezav med 
posameznimi spremembami v genomu ter razvojem 
večfaktorskih bolezni v populaciji (8). Na tej podla-
gi naj bi bilo mogoče izdelati napovedne modele za 
tveganje razvoja pogostejših bolezni pri ljudeh, po-
znavanje genetskih mehanizmov razvoja večfaktor-
skih bolezni pa bi omogočilo tudi razvoj učinkovi-
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tih ukrepov za njihovo preprečevanje in zdravljenje 
(8). Vse to je osnova za razvoj t. i. personalizirane 
medicine, pri kateri je obravnava ljudi prilagoje-
na njihovemu genetskemu ustroju – človekovemu 
osebnemu genomu (npr. tarčna farmakoterapija, pri-
poročila glede življenjskega sloga) (9).

Ob drastičnem zniževanju cene genetskih testov 
postaja to področje tudi vse širše dostopno in eko-
nomsko zanimivo. V preteklem desetletju so tako 
razvili več različnih modelov komercialnih genet-
skih testov (angl. direct-to-consumer, DTC), ki jih 
podjetja tržijo neposredno uporabniku (10).

Pojav	komercialnih	genetskih	testov

V javnosti v zadnjem desetletju vse bolj oglašujejo 
in uporabljajo komercialne genetske teste (KGT) 
(10, 11). Med najbolj znanimi ponudniki KGT so 
na primer podjetja 23andMe, deCODE in Pathway 
Genomics, ti testi so navadno neposredno dosegljivi 
na medmrežju (naročimo pa jih lahko tudi po tele-
fonu). Naročnik (preiskovanec) na internetni plat-
formi izbere želeno testiranje in podpiše dogovor o 
testiranju, s čemer tudi privoli v pogoje testiranja. 
Nato prejme po pošti komplet za odvzem vzorca (iz 
sline), ki ga skupaj z vzorcem vrne izvajalcu testa 
(oz. posredniku). Rezultat testiranja dobi preisko-
vanec čez nekaj tednov po (elektronski) pošti ali pa 
je rezultat testa (seveda po uporabi prejetega gesla) 
dostopen kar na medmrežju.

Iz izvida KGT je razvidno, ali so pri preiskovancu 
prisotne izbrane genske spremembe ali ne (nabor 
preučevanih genskih sprememb je odvisen od po-
sameznega testa), ob vsaki spremembi pa je nave-
deno tudi relativno tveganje za razvoj posamezne 
bolezni. Določitev relativnih tveganj temelji na re-
zultatih objavljenih raziskav GWAS, ki preučujejo 
povezanost med posameznimi genskimi spremem-
bami in prisotnostjo bolezni (relativno tveganje > 
1 pomeni nagnjenost k razvoju določene bolezni) 
(12).

Poleg testov, ki ponujajo informacije o genskih pre-
dispozicijah ljudi za razvoj bolezni, so na trgu tudi 
druge vrste KGT, kot so testi za ugotavljanje genea-
loških (rodoslovnih) značilnosti in etničnega izvora 
preiskovanca, genskih predispozicij za športe, testi 
očetovsta itd. (3). Nekatera podjetja preko med-
mrežja ponujajo KGT tudi za ugotavljanje tveganja 
za razvoj monogenskih bolezni, ugotavljanje prena-
šalstva, odziva na zdravila in tako dalje (13, 14).

Opisani razvoj genetskega diagnosticiranja v me-
dicini torej nedvomno prinaša določene prednosti. 
KGT tako povečujejo izbiro in omogočajo dodatne 
informacije o zdravju, v skladu z načelom spošto-
vanja avtonomije pa se lahko vsakdo tudi sam odlo-
či, ali si resnično želi preiskavo, ki bo z rezultatom 
morda povečala njegovo védenje o lastnem zdra-
vstvenem stanju in ga s tem tudi opolnomočila (15). 
Izsledki nekaterih raziskav celo kažejo, da dosto-
pnost genetskih informacij lahko poveča bolnikovo 
sodelovalnost pri odpravljanju zdravju škodljivih 
vedenjskih vzorcev in pri izvajanju drugih strategij 
preprečevanja bolezni, vendar tega niso nedvoumno 
dokazali (16). Kljub temu pa z vidika etične ana-
lize obstaja vrsta resnih pomislekov, ki na trenutni 
stopnji razvoja KGT govorijo v prid zadržanosti pri 
njihovi uporabi. Takšnemu stališču se v svojem leta 
2014 objavljenem mnenju pridružuje tudi Strokovni 
svet za medicinsko genetiko pri Slovenskem zdrav-
niškem društvu (17).

ETIČNI	 POMISLEKI	 V	 ZVEZI	 Z	 UPO-
RABO	 KOMERCIALNIH	 GENETSKIH	
TESTOV 

Privolitev	po	poučitvi	in	genetsko	svetovanje

Pred odvzemom človeških genetskih podatkov je 
potrebna vnaprejšnja, svobodna, poučena in jasno 
izražena privolitev. Privolitev po poučitvi se nanaša 
tudi na nadaljnjo obdelavo, na uporabo in nenaza-
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dnje na shranjevanje genetskih podatkov. Proces 
poučitve mora zajemati jasne, uravnotežene in za-
dostne informacije, ki opredeljujejo namen in obseg 
testiranja ter uporabo in shranjevanja vzorcev. Po 
potrebi mora informacija nakazati tudi tveganja in 
posledice v zvezi z genetskim testiranjem. Prav tako 
se mora preiskovanec zavedati, da lahko privolitev 
kadar koli in brez posledic umakne. Vse potrebne 
medicinske in psihološke informacije morajo biti 
posredovane na nedirektiven način. 

Pri genetskem svetovanju gre za postopek razlage 
možnega pomena najdb ob genetskem testiranju ter 
prednosti in tveganj, ki jih testiranje prinaša, če je 
mogoče, pa želi bolniku  tudi pomagati pri dolgo-
ročnem spoprijemanju z morebitnimi posledicami. 
Genetsko svetovanje je potrebno pred genetskim 
testiranjem in po njem (4). Mednarodna deklaracija 
o človeških genetskih podatkih v členu 11 tudi dolo-
ča, da ko ima genetski test pomembne implikacije za 
zdravje preiskovanca, obstaja etični imperativ za-
gotovitve genetskega svetovanja na primeren način. 
Genetsko svetovanje mora biti nedirektivno, kultur-
no prilagojeno in v skladu z najboljšim interesom 
osebe, ki jo zadeva.

Obstaja dvom, ali je proces privolitve po poučitvi 
izvedljiv pred uporabo KGT brez pridruženega ge-
netskega svetovanja. Kljub jasnim zahtevam večina 
ponudnikov KGT ne vključuje obveznega genetske-
ga svetovanja oz. ne zagotavlja vključitve zdravnika 
ali drugega ustreznega strokovnjaka pred izvedbo 
testiranja in po njem. Vključitev genetskega sveto-
vanja pa navadno zahteva doplačilo, ki tudi za ne-
kajkrat podraži ceno testiranja in s tem večino pre-
iskovancev verjetno že vnaprej odvrne od iskanja 
tovrstne pomoči. Če KGT ustreznega genetskega 
svetovanja ne vključujejo, so v nasprotju s profesio-
nalnimi standardi in tudi etično niso sprejemljivi (3, 
4, 13, 18–20). 

Znanstvena	utemeljenost	rezultatov	komercial-
nih	genetskih	testov

Klinična uporabnost znanstvenih spoznanj raziskav 
GWAS, na katerih temeljijo KGT v smislu napove-
di tveganja pojava večfaktorskih bolezni, je za zdaj 
zelo majhna (10, 14). Razvoj večfaktorskih bole-
zni je namreč rezultat interakcije različnih genov 
in dejavnikov okolja, zato je ugotovljena poveza-
va med posamezno gensko spremembo in razvo-
jem bolezni pravzaprav nepopolna informacija, ki 
sploh ne vključuje vseh možnih vplivov na razvoj 
bolezni pri ljudeh (npr. življenjski slog, etnična pri-
padnost). Rezultat KGT torej lahko hitro napačno 
tolmačimo. Trditve v sklopu KGT o povezanosti 
med posameznimi genskimi spremembami in ve-
čfaktorskimi boleznimi zato pogosto temeljijo na 
poenostavljanju znanstvenih dokazov in so lahko 
zavajajoče. To potrjujejo tudi izsledki raziskav, v 
katerih so vzorec istega preiskovanca poslali različ-
nim ponudnikom KGT. Te so sicer pokazale dobro 
ujemanje glede ugotavljanja genskih sprememb, a 
precej manjše ujemanje glede relativnih tveganj za 
razvoj bolezni, ki jih lahko pripišemo posameznim 
genskim spremembam (21). Poleg tega pri večfak-
torskih boleznih velika večina genskih sprememb 
napoveduje le malenkost spremenjeno tveganje za 
razvoj bolezni (22). Tako si danes v večini primerov 
pri ugotavljanju tveganja za razvoj bolezni lahko 
učinkoviteje pomagamo z natančno anamnezo (npr. 
glede življenjskega sloga, razvad) in tudi z družin-
sko anamnezo.

Različna strokovna združenja so uporabo KGT pri 
simptomatskih bolnikih za testiranje monogenskih 
in drugih resnejših bolezni in stanj ali za predroj-
stno genetsko testiranje in farmakogenetsko testira-
nje doslej odsvetovale. O genetskih testih naj od-
ločajo in jih izvajajo javno priznane in regulirane 
zdravstvene ustanove, v katerih obravnava poteka 
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pod nadzorom zdravnika specialista z ustreznim po-
znavanjem področja medicinske genetike ter vklju-
čuje genetsko svetovanje. Poleg tega odsvetujejo 
tudi nutrigenetsko testiranje, ker pogosto temelji na 
prodaji prehranskih dodatkov brez dokazane učin-
kovitosti (3).

Pričakujemo lahko sicer, da bo z napredkom našega 
razumevanja razvoja večfaktorsko pogojenih bole-
zni tudi ocena tveganja s pomočjo KGT postala bolj 
zanesljiva. Prvi pomembnejši korak v to smer je do-
voljenje, ki ga je nedavno ameriška FDA (angl. Food 
and Drug Administration) izdala za trženje produkta 
23andMe Personal Genome Service Genetic Health 
Risk, s katerim lahko ocenimo genetsko nagnjenost 
za razvoj desetih bolezni – Parkinsonove bolezni 
in Alzheimerjeve bolezni, celiakije, pomanjkanja 
alfa-1 antitripsina in faktorja XI, primarne zgodnje 
torzijske distonije, Gaucherjeve bolezni tipa 1, de-
dne hemokromatoze, pomanjkanja glukoza-6-fosfat 
dehidrogenaze in dedne oblike trombofilije (23). 
Ob tem FDA potencialne uporabnike opozarja, naj 
se zavedajo, da gre za oceno genetskega in ne ce-
lokupnega tveganja, saj je slednje pogojeno tudi z 
življenjskim stilom in dejavniki okolja.

Problemi	 z	 razumevanjem	 in	 tolmačenjem	re-
zultatov

Pri KGT lahko pride do nerealnih pričakovanj pre-
iskovancev v zvezi z njihovimi rezultati, tudi zato, 
ker gre že pri samem oglaševanju testov morda za 
znanstveno neutemeljene, pretirane ali celo zava-
jajoče trditve (3). Rezultati KGT brez ustreznega 
genetskega svetovanja imajo lahko za preiskovance 
psihosocialne posledice, ki se jih morda ne zavedajo 
vnaprej, predvsem v situacijah, ko morebitnih ukre-
pov za zmanjševanje odkritih tveganj sploh ni.

Ob vse večji dosegljivosti KGT se bodo osebni 
zdravniki čedalje pogosteje soočali z njihovimi re-
zultati, predvsem, ko se bodo ljudje nanje obračali 
z željo po tolmačenju in dodatni razlagi rezultatov. 
Podjetja, ki teste tržijo, sicer pogosto ponujajo tudi 

pomoč pri njihovem tolmačenju, ki pa jo največkrat 
ponujajo za dodatno plačilo. Pojavljajo se tudi po-
misleki, ali so zdravniki za tolmačenje rezultatov 
sploh usposobljeni, saj tudi danes redke medicinske 
fakultete študente opremijo z zadostnim znanjem na 
tem relativno novem področju. 

Ko preiskovanec z rezultatom genetskega testa obi-
šče zdravnika, naj mu ta čim bolj vljudno razloži, da 
v resnici ne gre za prediktivno informacijo, ki tudi 
ni dovolj znanstveno osnovana, da bi si zaslužila po-
sebno skrb oz. upoštevanje. Vseeno pa lahko ponudi 
nasvet glede morebitne skrbi za zdravje v kontekstu 
zdravstvenih tveganj, ki jih omenja opravljeni test, 
in sicer ne glede na sam rezultat testa (22).

Velika dosegljivost genetskih testov, ki niso zdra-
vstveno indicirani, bo verjetno povzročila tudi do-
datno obremenitev javne zdravstvene mreže (pred-
vsem na primarni ravni), sploh pri izvedbi KGT brez 
predvidenega genetskega svetovanja (24). Zaradi 
dodatnega, medicinsko neindiciranega in pretirane-
ga genetskega diagnosticiranja lahko pride tudi do 
prekomernega predpisovanja različnih zdravstvenih 
ukrepov, kar dodatno obremenjuje zdravstveni sis-
tem (15, 24). Po drugi strani pa velika večina KGT 
niti ne izpolnjuje pogojev za uvrstitev v javno zdra-
vstveno mrežo (19), kar pomeni, da so KGT lahko 
tudi v neskladju z načelom pravičnosti.

Dodaten problem pri tolmačenju genetskih podat-
kov, pridobljenih s KGT, in njihovim prenosom v 
uradno javno zdravstveno mrežo je tudi dejstvo, 
da ponudnik testiranja v večini primerov ne more 
zagotoviti, da je genetski vzorec resnično vzorec 
osebe, ki je testiranje naročila, kar odpira možnost 
zlorab (13).

Komercialni	genetski	testi	pri	mladoletnikih

Genetsko testiranje mladoletnikov in odraslih, ne-
zmožnih privolitve, je etično sprejemljivo le ob 
pomembnih implikacijah za zdravje osebe in ob iz-
polnjevanju pogoja najboljšega interesa naročnika 
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preiskave (nujnost avtorizacije s strani zakonitega 
zastopnika) (4). To velja predvsem za genetska te-
stiranja tistih stanj, pri katerih so na voljo učinko-
vito zdravljenje in/ali preventivni ukrepi (25). Če 
stanje ni nujno, je bolje, da testiranje preložimo na 
čas, ko bo otrok ali mladostnik sposoben samostoj-
ne privolitve po poučitvi (26). Zato je uporaba KGT 
pri mladoletnih in odraslih, nezmožnih privolitve, 
etično nesprejemljiva. Hkrati pa je mesto vseh ge-
netskih testov, ki imajo morebitne pomembne im-
plikacije za zdravje preiskovanca, v okviru uradne 
javne zdravstvene mreže, ki deluje v skladu z jasni-
mi strokovnimi in pravnimi predpisi. Več strokov-
nih združenj s področij genetike in etike je izdalo 
smernice, v katerih izvajanje KGT pri mladoletni-
kih odsvetujejo oz. ga celo prepovedujejo (3, 19, 
20, 26). Izsledki nedavne raziskave pa so kljub temu 
pokazali, da večina ponudnikov KGT, ki se je od-
zvala na vprašalnik, testiranje opravlja tudi pri mla-
doletnikih, kar je v nasprotju s priporočili (27). Na 
slednje med drugim opozarjajo tudi Vrečar in sod. v 
nedavni analizi stanja ponudnikov KGT v Sloveniji 
(28).

Naključne	genetske	najdbe

Vse naključne genetske najdbe, ki so po trenutnem 
védenju dokazano pomembne za zdravje preisko-
vanca, morajo biti preiskovancu sporočene na pri-
meren način, razen če se v postopku privolitve po 
poučitvi ni odločil drugače (29). Pričakujemo lah-
ko, da bodo rezultati KGT vse bolj daljnosežni in 
bi zato morda lahko vključevali tudi za zdravje pre-
iskovanca pomembne naključne genetske najdbe.

Zaščita	osebnih	podatkov

Ob privolitvi v testiranje preiskovanec navadno 
sprejme tudi soglasje, da ponudnik testiranja lahko 
shrani njegove osebne in genetske podatke. Večino-
ma se ponudnik testiranja zaveže, da podatkov ne 
bo posredoval naprej ali jih uporabil v raziskoval-
ne namene brez jasne privolitve preiskovanca (13). 

Vendar pa nekateri ponudniki KGT posredujejo 
de-identificirane podatke za raziskovalne namene 
(30) pa tudi pri shranjevanju podatkov na interne-
tni platformi možnosti nepooblaščenega dostopa do 
podatkov nikoli ni mogoče povsem izključiti ali jih 
popolnoma in trajno zbrisati (13).

ZAKLJUČKI

Čeprav  skokovit napredek medicine na področju 
genetike nedvomno pozdravljamo, pa imajo KGT 
trenutno majhno klinično uporabnost, rezultati pa 
implicirajo znanstveno pogosto neutemeljene za-
ključke. Ker gre na področju genetike za zelo obču-
tljive zdravstvene podatke, so lahko celo škodljivi. 
Nedopustna je tudi uporaba genetskih testov brez 
zagotovitve ustrezne stopnje genetskega svetova-
nja. Glede na vse pomisleke zato z etičnega vidika 
uporabo KGT, posebej pri otrocih in mladostnikih, 
močno odsvetujemo,.
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