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STRESZCZENIE

Integracja srodowisk naukowych zaangazowanych
w rozwoj zdrowia publicznego oraz genetyki moze
doprowadzi¢ do poprawy perspektyw zdrowia spote-
czenstwa oraz promocji zdrowia w Polsce. W wyniku
podjetych inicjatyw oraz dziatan w celu wdrozenia osig-
gnig¢ z zakresu genetyki, znajdujacych si¢ na granicy
miedzy badaniami naukowymi a praktyka zdrowia pu-
blicznego, jest to mozliwe. Zastosowanie nowoczesnych
programéw badan przesiewowych z wykorzystaniem
wiedzy i technologii opartych na informacji genetycz-
nej moze stanowi¢ nowoczesng oraz zoptymalizowang
propozycje ustug prozdrowotnych oraz dziatan prewen-
cyjnych. Osiagnigcia z zakresu genetyki oraz genomiki,
wprowadzane obecnie w niektorych krajach do praktyki
zdrowia publicznego, zwigkszajg mozliwosci skutecz-
nego wptywu na stan zdrowia populacji.

Stowa kluczowe: genetyka, genomika, zdrowie publicz-
ne, badania przesiewowe

WSTEP

Osiggniecia genetyki i biologii molekularnej stwo-
rzyty nowe mozliwosci w zakresie promocji zdrowia,
a ich sukcesywne wprowadzanie do dziedziny zdrowia
publicznego doprowadzito do wyodrebnienia si¢ kie-
runku okreslanego genetyka lub genomikg dla zdrowia
publicznego (1,2) .

GENETYKA CZY GENOMIKA DLA
ZDROWIA PUBLICZNEGO?

Genetyka moze by¢ rozumiana jako synonim
procesu dziedziczenia DNA, ktory jest podstawag
biologicznego rozwoju i funkcjonowania organizmu.

ABSTRACT

An integration of scientific associations involved in
public health and genetics to apply genetics achieve-
ments might create new perspectives of public health
and health promotion in Poland and allow to apply
genomic applications that are currently in transition
from research to public health practice. Activities might
enable to undertake preventive actions as population
screening programs based on genome-based knowledge
and technologies as targeted preventive interventions.
The achievements in the field of public health genetics
or genomics have been taking place in several coun-
tries and have begun to have an impact on population
health status.

Key words: genetics, genomics, public health, scre-
ening programmes

Termin ten obejmuje rowniez m.in. technologie oparte
na manipulacji materialem genetycznym, technologie
stosowane dla celow klinicznych ustug medycznych
w obszarze diagnozowania chorob np. uwarunkowa-
nych jednogenowo i wykrywania nieprawidtowosci
chromosomalnych. Dotyczy takze promocji selektyw-
nego rozmnazania w celu poprawy pewnych cech roslin
lub zwierzat. Ze wzgledu na zakres znaczenia terminu
genetyka, czgSciowo omowiony powyzej, zastosowa-
nie genetyki dla celéw poprawy zdrowia publicznego
bardziej dotyczy genomiki.

Genomika obejmuje wiedzg o strukturze i sktadzie
ludzkiego genomu, charakterystyke genow oraz spo-
sobu ich funkcjonowania w trakcie rozwoju i zycia.
Genomika obejmuje badanie dziedzicznej zmienno$ci
genetycznej 1jej zwiazku ze zdrowiem i choroba, a tak-
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ze wyjasnienie podstaw somatycznych, genetycznych
1 epigenetycznych zmian i ich roli w procesie choroby
w aspekcie zdrowia populacji. W zakresie genomiki
znajdujg si¢ takze nowe i zaawansowane technologicz-
ne rozwigzania z zakresu zarzadzania, gromadzenia,
przechowywania oraz przekazywania ogromnej liczby
danych, bedace przedmiotem bioinformatyki. Z tych
wzgledow akceptowane terminologicznie powigzanie
zdrowia publicznego oraz genetyki czy genomiki po-
winno raczej dotyczy¢ powigzania zdrowia publicznego
oraz najogoélniej pojetej wiedzy na temat genomu, co
w jezyku angielskim okresla si¢ ,,genome-based”.

GENETYKA I GENOMIKA A ZDROWIE
PUBLICZNE

Wykorzystanie osiagnie¢ genetyki oraz genomiki
w zdrowiu publicznym jest ukierunkowane bardziej
na poprawie aspektow zdrowia populacji niz stanu
zdrowia jednostki. Ten cel wpisuje si¢ w definicje
prof. E. A. Winslow’a z 1920 r.: ,,Zdrowie publiczne to
nauka i sztuka zapobiegania chorobom, przedtuzania
zycia i promocji zdrowia fizycznego poprzez wysitek
spotecznos$ci, higien¢ srodowiska, kontrole zakazen,
nauczanie zasad higieny indywidualnej, organizacje
stuzb medycznych i pielggniarskich ukierunkowang na
zapobieganie chorobom i wczesng diagnozeg, rozwoj
mechanizmow spotecznych zapewniajacych kazdemu
indywidualnie i spoteczno$ci, warunki zycia pozwa-
lajace na utrzymanie zdrowia” (3). Donald Acheson
okreslit zdrowie publiczne 4. Winslow’a jako ,,nauke
i sztuke zapobiegania chorobom, przedtuzania zycia
1 promocji zdrowia poprzez zorganizowany wysitek
spoteczenstw” (3).

Jednak zdrowie publiczne jest roznie definio-
wane 1 posiada rézne konotacje w roznych krajach.
W Wielkiej Brytanii termin ten jest szeroko rozumiany
i obejmuje wszystkie aspekty ustug medycznych i opieki
zdrowotnej, wiacznie z organizacjg ustug prozdrowot-
nych i ich oceng, nadzor nad zdrowiem, nadzor nad
chorobami zakaznymi, ocen¢ potrzeb zdrowotnych,
planowanie i promocj¢ zdrowia. W Stanach Zjednoczo-
nych Ameryki termin ten ma wezszy zakres, poniewaz
osoby zawodowo zajmujace si¢ zdrowiem publicznym
nie sg bezposrednio zaangazowane w ushugi zdrowotne
i dotyczy m.in. organizacji badan przesiewowych poza
dziataniami podejmowanymi na poziomie poszczegol-
nych stanow.

Wiele scenariuszy wptywu genetyki na medycyneg
kliniczng dotyczy opracowania spersonalizowanego
sposobu leczenia i/lub interwencji zapobiegawczych
opartych na charakterystyce genetycznej. Natomiast,
przeciwnie, scenariusze populacyjne w zakresie zdrowia
publicznego, odwrotnie, dotycza usrednionych zagrego-

wanych potrzeb i odpowiedzi na nie przez ukierunko-
wane dziatania promocyjne podkres§lajace uniwersalne
korzysci okreslonego stylu zycia, wynikow badan prze-
siewowych czy zalecen zwigzanych z utrzymywaniem
stanu zdrowia. Pojawia si¢, zatem napigcie pomi¢dzy
zatozeniami medycyny spersonalizowanej i tradycyj-
nymi celami zdrowia publicznego (4). Zapobieganie
chorobom moze odbywac si¢ przez skierowanie dziatan
zapobiegawczych na jednostki, ktére charakteryzuja
si¢ najwigkszym ryzykiem rozwoju choroby lub przez
obnizenie ryzyka zachorowania w danej populacji. Rose
(4) wykazat, ze taka mozliwo$¢ powoduje znaczne obni-
zenie ryzyka w zidentyfikowanych grupach, przy czym
wyrazne catkowite obnizenie ryzyka chorob mozna by
osiggnac¢ przez relatywnie mniejsze obnizenie ryzyka
na poziomie catej populacji, a nie wysokie obnizenie na
poziomie okreslonej grupy (5). Zapobieganie chorobom
przez podjecie dziatan zapobiegawczych wobec jedno-
stek o najwiekszym ryzyku rozwoju choroby nie wydaje
si¢ optymalnym podejsciem do dziatan w interwencji
nacelowanej na poprawe zdrowia populacji. Wynika to
z faktu, ze niektore osoby nigdy nie zachorujg pomimo
kontynuowania zachowan niekorzystnych dla zdrowia
lub nie zostang wychwycone w badaniach przesiewo-
wych (6). Wyniki badan wskazuja, ze wyizolowana
informacja o ryzyku ma maly wptyw na zachowanie
jednostki (7). Dostepnos¢ skutecznych interwencji
jest zatem tak samo wazna jak indywidualna ocena
zdolnosci do zmiany zachowania, a to z kolei jest
bardzo uzaleznione od wptywu $rodowiska. Istnieje
takze niebezpieczenstwo, ze osoby zidentyfikowane
jako osoby niskiego ryzyka zachorowania moga by¢
fatszywie sklasyfikowane. Dotychczas stosowane uni-
wersalne dziatania prewencyjne w grupach wysokiego
ryzyka moga obecnie zosta¢ uzupeknione dzialaniami
zwigzanymi z zastosowaniem osiggni¢¢ genetyki na
poziomie populacyjnym w celu skuteczniejszego ob-
nizenia calkowitego ryzyka zachorowania.

ZAKRES ZASTOSOWAN GENETYKI ORAZ
GENOMIKI DLA POTRZEB ZDROWIA
PUBLICZNEGO

Polaczenie dziedzin genetyki i genomiki oraz
zdrowia publicznego wymaga opracowania zatozen
i zakresu oraz perspektyw planowanych wdrozen na
poziomie populacji. Z wdrozeniem badan z zakresu
genomiki wigze si¢ koniecznos¢ przeprowadzenia
analizy etycznych, prawnych i socjologicznych aspek-
tow przyjetej strategii gromadzenia i oceny informacji
pochodzacych z badan nad zwigzkami chorob z uwa-
runkowaniami genetycznymi w korelacji do czynnikow
srodowiskowych. Potaczenie obu dziedzin dla celow
zdrowia publicznego wymaga zatem opracowania
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skoordynowanego i wielodyscyplinarnego procesu
oceny testow genetycznych i innych obiecujacych
genetycznych zastosowan, ktore znajduja si¢ obecnie
na granicy miedzy badaniami naukowymi a praktyka
kliniczng, wlacznie ze strategiami wyboru narzedzi do
zarzadzania danymi i ich wymiany. W krajach, gdzie
proces wdrazania osiggnie¢ genetyki i genomiki dla
potrzeb zdrowia publicznego jest zaawansowany, za-
kres specjalizacji ze zdrowia publicznego poszerzono
o dodatkowy modut edukacyjny w tym zakresie.

HISTORIA RODZINY JAKO ZRODLO
INFORMACJI GENETYCZNEJ NA
POZIOMIE JEDNOSTKI I POPULACII

Ze wzgledu na jeszcze niewielkg dostepnosc ustug
w zakresie uzyskania petnej informacji genetycznej
w przypadku kazdej jednostki przydatnym wskaznikiem
genetycznego obcigzenia oraz ryzyka jest medyczna
historia rodzinna (8). Gromadzenie danych medycz-
nych cztonkéw rodziny moze prowadzi¢ do powstania
standardowego medycznego rodowodu, ktory moze
by¢ przydatny w ocenie podatnosci na wystepowanie
r6znych chordb i ich ewentualnej profilaktyki. Pomimo
znanych ograniczen takich wywiadoéw (np. na choroby
zapadaja réwniez osoby bez okreslonej historii rodzin-
nej danej choroby), gromadzenie danych medycznych
W sposOb zaproponowany przez naczelnego lekarza
USA (http://familyhistory.hhs.gov) jest wykonywany
przez ok. 30% Amerykanéw. Ryzyko zachorowania
np. na nowotwor piersi, prostaty czy okreznicy wzra-
sta 2-3-krotnie, jezeli chorobe stwierdzono u jednego
z krewnych pierwszego stopnia. Ryzyko wzrasta
podobnie dla chordb takich jak: cukrzyca, astma czy
osteoporoza.

Prowadzone sg badania, ktéore maja na celu okre-
slenie zwigzku migdzy historig rodziny i ryzykiem
zachorowania oraz oceny, czy dziatania profilaktyczne
oparte o histori¢ rodziny moga prowadzi¢ do poprawy
rezultatow zdrowotnych (9). Badania przesiewowe byly
dotychczas powszechnie wykonywane u noworodkow
w kierunku nosicielstwa autosomalnych, recesywnych
schorzen. Obecnie ze wzgledu na wigksza wiedze
na temat dziedzicznych powigzan, zasadne byloby
poszerzenie zakresu badan przesiewowych, istotnych
z punku widzenia zdrowia konkretnej populacji. Nie-
mniej jednak przesiewowe badania w kierunku choréb
genetycznie uwarunkowanych, ktérych przeprowa-
dzenie byloby korzystne z punktu widzenia zdrowia
publicznego, musza spetni¢ okreslone kryteria (10).
Podstawowym kryterium jest znaczenie chorob, tzn.
konsekwencje takich zachorowan dla zycia lub zdro-
wia ktore zostaly rozpoznane jako powazne. Badania
powinny by¢ prowadzone z uzyciem zwalidowanego

testu, ktorego wynik posiada udowodnione znaczenie
W szacowaniu i przewidywaniu ryzyka. Dodatkowe
kryteria badan przesiewowych obejmujg koniecznos¢
wdrozenia opracowanych procedur nastepczych, od-
nosnie konsekwencji otrzymania wyniku negatywnego
i pozytywnego oraz zapewnienie poradnictwa medycz-
nego. Nalezy takze podkresli¢, ze badanie przesiewowe
jest celowe, jezeli postepowanie po wezesnym wykryciu
choroby posiada udowodniong skutecznos¢. Waznym
elementem jest takze upowszechnienie informacji na
temat celowos$ci przeprowadzenia takich badan, aby
mogtyby by¢ one kulturowo akceptowane oraz zrozu-
miate spotecznie. Analizujagc w/w kryteria, wiele obec-
nie prowadzonych programéw badan przesiewowych
nie spetnia tych kryteriow. Np. dzieci chore na anemig¢
sierpowata, diagnozowane w badaniach przesiewowych
w USA, nie otrzymujg optymalnej opieki medycznej,
poniewaz w przypadku tej choroby nie istnieje skutecz-
ne leczenie (11).

Niektoére programy wybierane sg z powodow na-
ukowych i wprowadzenie ich jako uslugi moze jednak
wydawac si¢ przedwczesne. Podobnie ocenia si¢ pro-
gramy identyfikujace osoby z autosomalng recesywna
choroba, ktore rowniez wilaczaja nienarazonych na
zachorowanie heterozygotycznych nosicieli. Etyczne
watpliwos$ci stwarzajg szczego6lnie badania przesie-
wowe, w ktorych testy wykonywane sg po urodzeniu
lub w czasie dziecinstwa, przy niedostgpnosci oferty
terapeutycznej lub profilaktycznej (10, 12, 13)

Zatem wprowadzenie programu nacelowanej za-
pobiegawczej interwencji na poziomie populacji dla
uwarunkowan genetycznych moze nastapi¢ po jego
doktadnej ocenie przy zapewnieniu warunkdéw ochrony
uzyskanej informacji (14). Nalezy jednak podkresli¢,
ze nowo odkrywane genetyczne uwarunkowania wielu
choréb wymagaja wielodyscyplinarnej oceny i roz-
wazenia ich w sposdb charakterystyczny dla innych
czynnikéw zdrowia, przy braku ich uprzywilejowania
czy demonizowania.

INICJATYWY I PROJEKTY ZASTOSOWAN
GENETYKI ORAZ GENOMIKI DLA
POTRZEB ZDROWIA PUBLICZNEGO

Dla rozwoju genetyki i genomiki zdrowia publicz-
nego szczegdlne znaczenie mialy wyniki programow
Human Genome Project oraz HapMap (15-17). W ciagu
ostatnich lat w wielu krajach powstaty wielodyscypli-
narne konsorcja wiedzy kierujgce programami badaw-
czymi o zaostrzonych systemach nadzoru oraz kontroli
jakosci, ktore doprowadzity do opracowania wynikow
w postaci ekspertyz, wplywajacych na dziatania do-
radcze i1 decyzyjne w zakresie zdrowia publicznego.
Podjete inicjatywy sa wielodyscyplinarnymi dziala-
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niami, obejmujacymi badania epidemiologiczne wielu

populacji oraz powstanie osrodkow zajmujacych sie

gromadzeniem i interpretacja duzej ilo$ci informacji

genetycznej (18).

Przyktadowe inicjatywy podjete w zakresie zdrowia
publicznego dotycza:

- analizy mozliwo$ci zastosowania wynikow geno-
miki w celu poprawy zdrowia populacji i sposobu
zapobiegania chorobom [Office of Genomics and
Disease Prevention, Centers for Disease Control
and Prevention, USA (www.cdc.gov/genomics);
koordynator - Human Genome Epidemiology Ne-
twork - HuGENet)],

- oceny postepu w naukach genetycznych i ich po-
tencjalnego wplywu na ustugi w zakresie zdrowia
i polityke opieki zdrowotnej (Public Health Genetics
Unit and Cambridge Genetics Knowledge Park;
www.phgu.org.uk),

- analizy mozliwo$ci wykorzystania osiggni¢¢ geno-
miki i ich wprowadzania na poziomie regionalnych
organizacji zdrowia publicznego we wspotpracy
z CDC (Centers for Genomics and Public Health;
www.sph.umich.edu/genomics/),

- wielodyscyplinarnych badan z zakresu zdrowia
publicznego i epidemiologii (Genomics, Health and
Society (genopule-toulouse.prd.fr),

- zastosowania badan z zakresu genomiki w dziedzi-
nie zdrowia publicznego i komunikacji na pozio-
mie krajowym, europejskim i miedzynarodowym
(German Centre for Public Health Genetics;
www.public-health-genetics.org),

- opracowania strategii ulatwiania wprowadzania
osiggnie¢ z zakresu genetyki do zdrowia publicz-
nego, a takze wprowadzania programow badaw-
czych i opracowywania systeméw ich nadzoru
(Genomics Directoriate of the Population Health
Division, Western Australian Department of Health;
www.population.health.wa.gov.au/Genomics/index.cfm).
Jednoczes$nie w wielu krajach trwaja zaawansowane

niezaleznie prowadzone badania dotyczace np. opra-

cowania skoordynowanego procesu do oceny testow
genetycznych i innych genomicznych zastosowan,
ktore majg na celu przeniesienie wiedzy pochodzacej

z badan naukowych do praktyki klinicznej oraz zdrowia

publicznego (np. Evaluation of Genomics Applications

in Practice and Prevention, CDC, USA), opracowania
srodkow, narzedzi i praktycznych rozwigzan w celu ula-
twienia zarzadzaniem otrzymywanych danych w celu
optymalizacji metodyki oraz transferu wiedzy (np. P3G

Consortium — Public Population Project in Genomics),

badan mozliwosci zastosowania genomiki i biotech-

nologii dla poprawy zdrowia w krajach rozwijajacych
si¢ (np. Canadian Program on Genomics and Global

Health), oceny wptywu zmienno$ci genomu na zdrowie

populacji i perspektyw poprawy zdrowia i zapobiegania

chorobom przez zastosowanie praktyczne tej informacji
(np. HuGeNet), czy tez wielodyscyplinarnych badan
nad mozliwo$ciami zastosowania osiggni¢¢ genomiki
w zdrowiu publicznym (Public Health Genomics Eu-
ropean Network - PHNGEN).

Polska jest partnerem sieci naukowej PHGEN 11,
(Public Health Genomic) stanowigcej kontynuacj¢
projektu PHGEN I, zajmujacej si¢ wymiang wiedzy
1 do§wiadczenia szczeg6lnie w ocenie dziatan prewen-
cyjnych w zakresie zastosowan genetyki dla potrzeb
zdrowia publicznego. Konferencja ,,Genetics in public
health and involvement of the National Institute of Pu-
blic Health - National Institute of Hygiene, Poland”,
ktora odbyta si¢ 2010 r. z udziatem polskich ekspertow
z dziedzin genetyki, onkologii, reumatologii, psychiatrii
i endokrynologii oraz cztonkdw sieci PHGEN II doty-
czyla osiagnig¢ genetyki/genomiki i spersonalizowanej
medycyny, mozliwo$ci wspdtpracy i wytyczenia celow,
a takze perspektyw podejmowania inicjatyw oraz badan
z zakresu zdrowia publicznego. Dziatania te wpisuja si¢
w zatozenia Narodowego Programu Zdrowia na lata
2007-2015, ktérego celami gldéwnymi sg m.in. popra-
wa zdrowia i zwigzanej z nim jakosci zycia ludnosci
oraz zmniejszanie nierownosci w zdrowiu, Celami
strategicznymi sg m.in. zmniejszenie zachorowalnosci
i przedwczesnej umieralnosci z powodu chordb naczy-
niowo-sercowych, schorzen uktadu kostno-stawowego
i przewlektych chorob uktadu oddechowego oraz
zmniejszenie roznic w stanie zdrowia populacji (19).

Znaczenie podejmowanych inicjatyw poprzez in-
tegracje wielodyscyplinarnych srodowisk naukowych
przez szerokie spektrum oceny testow genetycznych
1 innych zastosowan z dziedziny genetyki oraz geno-
miki do zakresu dziatan zdrowia publicznego moze
zapewni¢ wprowadzenie, wlasciwy nadzor oraz ocene
kazdej proponowanej oraz wprowadzanej interwencji
profilaktycznej. Oczekuje sie, ze postep w tej dziedzinie
umozliwi bardziej skuteczng spersonalizowang opieke
profilaktyczna, bardziej swoiste i innowacyjne mozli-
wosci terapeutyczne (16). Cho¢ bezposrednie korzysci
wymagaja czasu, podjecie dziatan i inicjatyw chociaz-
by z zakresu rozwoju infrastruktury oraz edukacji ma
znaczenie priorytetowe (20).

NOWE CELE DLA BADAN
PRZESIEWOWYCH

W okresie ostatnich 10-15 lat wiele badan epide-
miologicznych okresla si¢ potocznie jako ,,polowanie
na geny”. Okres ten zaznaczyl si¢ mnogoscig badan
poszukujacych zwigzkow miedzy swoistymi wariantami
genetycznymi a chorobg. Niektore oceniaty czestos¢ ich
wystepowania w r6znych populacjach oraz interakcje
miedzy réznymi wariantami i czynnikami srodowisko-
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wymi, a niektore konczyly sie oceng ryzyka zachorowa-
nia w konkretnej populacji. Wiele badaf nadal trwa, co
wiaze si¢ z wielkg potrzeba gromadzenia, przechowy-
wania i krytycznej analizy otrzymywanych danych (7).
Czes¢ pierwotnie uzyskanych wnioskéw okazata sig
fatszywie dodatnia, stad istnieje ciggla potrzeba wy-
konywania systematycznych przegladow i meta-analiz
w celu oceny wiarygodnosci wnioskéw (20).

Do roku 2010 opublikowano m.in. wyniki prawie
600 badan okreslajacych powigzania okoto 150 choréb
ze swoistym polimorfizmem pojedynczych nukleoty-
dow SNP (Single Nucleotide Polymorphism) w genomie
cztowieka, z ktorych niemal 800 wykazywatlo zwigzek
pozytywny na poziomie znamienno$ci wynoszacej
P<5x10%(22). Badania te wskazujg, ze genetyczna
wrazliwo$¢ na szereg choréb moze zostaé przypisana
ograniczonej liczbie wariantow obecnych u 1-5% po-
pulacji (np. w chorobie Crohn’a, schizofrenii, cukrzycy
typu I, autyzmie, otylosci) (22, 23). Zastosowania
genetyki/genomiki dla potrzeb zdrowia publicznego
powinny zosta¢ zdefiniowane i wprowadzone po oce-
nie celowos$ci badan przesiewowych dla wykazanych
powiazan istotnych z punktu widzenia zdrowia publicz-
nego w konkretnej populacji.
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