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Stanowisko Polskiego Towarzystwa Genetyki Cztowieka
(PTGC) oraz Polskiego Towarzystwa Ginekologow
i Potoznikow (PTGP)
dotyczgce zasad i warunkow podejmowania indywidualnych
decyzji prokreacyjnych w przypadkach ryzyka pojawienia
sie wad wrodzonych lub wystagpienia zaburzen
rozwojowych u potomstwa

Zarzady PTGC i PTGP, niezaleznie od réznic w opi-
niach cztonkéw obu Towarzystw, wyrazajg zaniepokojenie
kierunkami i atmosferg dyskusji spotecznej dotyczgcej
wielu aspektow wielospecjalistycznej opieki medycznej
nad kobietg w cigzy oraz nad dzieckiem po jego uro-
dzeniu sie, w przypadkach wystgpienia u potomstwa
wad wrodzonych lub ryzyka pojawienia sie zaburzen
rozwojowych.

Wielokrotnie podkreslano, ze kazda kobieta zacho-
dzaca w cigze ponosi w sposéb losowy ryzyko urodzenia
dziecka z dowolnym typem zaburzen rozwojowych. Oce-
nia sie, ze u 2-4% dzieci (1/25 do 1/50 zywo rodzgcych
sie dzieci) rozpoznaje sie mnogie lub pojedyncze wady
rozwojowe, o zroznicowanych skutkach dla rozwoju
dziecka. Wiele wad wrodzonych mozna korygowac chirur-
gicznie, jednak sg one takze jedna z gtéwnych przyczyn
umieralno$ci noworodkow oraz hospitalizacji i Smiertel-
nosci na oddziatach niemowlecych i dzieci starszych.

Kolejna grupe 3-5% dzieci stanowia pacjenci, u ktd-
rych rozpoznano powazne lub Izejsze zaburzenia rozwoju
somatycznego i/lub intelektualnego, niekiedy w czasie
odleglym od daty porodu. Wiele tego typu nieprawidto-
wosci to skutek ponad 8000 znanych choréb rzadkich
i ultra rzadkich, nie zawsze ujawniajgcych sie w czasie
ciazy lub tuz po porodzie. Wiekszosé takich choréb jest
uwarunkowana genetycznie.

Ryzyko wystapienia nieprawidtowosci rozwojowych
moze podlega¢ modyfikacji zaleznie od wieku matki,
stwierdzonych u niej chordb przewlektych lub ostrych
(w tym takze infekcyjnych), przyimowanych lekdw, trybu
i stylu zycia, stosowanych uzywek oraz od wptywu wielu
innych czynnikéw Srodowiskowych. Ryzyko to moze sig
zmienia¢ w bardzo szerokim zakresie w przypadkach, gdy
u potomstwa lub u cztonkéw rodzin jednego lub obojga
rodzicow juz wczesniej wystepowaty zaburzenia rozwo-
jowe uwarunkowane genetycznie. Dotyczy to rowniez

przypadkdw nieptodnosci oraz niepowodzen potozniczych
(poronienia, obumarte ciaze itp.).

Wspbtczesne standardy opieki ginekologicznej i potoz-
niczej maja na celu zapewnienie kobiecie przed zajsciem
W cigze, w czasie jej trwania oraz w okresie okotoporodo-
wym optymalnych warunkéw pozwalajacych na urodzenie
zdrowego dziecka. Dotyczy to rowniez monitorowania
stanu zdrowia dziecka na kazdym etapie jego rozwoju
prenatalnego i po porodzie, gdy opieke nad dzieckiem
przejmujg neonatolodzy i pediatrzy. Naturalnym dazeniem
kazdego lekarza, a przede wszystkim ginekologa i potoz-
nika, jest taka opieka nad kazda kobieta bedgca w wieku
pozwalajacym jej na posiadanie dziecka by gwarantowata
mozliwo$¢ zajScia w ciaze oraz prawidtowy jej przebieg.
Kwestionowanie tej roli lekarza, niekiedy w sposob szka-
lujgcy jego dobre imie lub catego Srodowiska medycznego,
z obnizaniem jego autorytetu spotecznego, odbiega od
jakichkolwiek norm cywilizacyjnych i kulturowych.

Postep technologiczny, w tym miedzy innymi w zakre-
sie badan ultrasonograficznych, a takze wykorzystania
w diagnostyce szeregu markerdéw biochemicznych i ge-
netycznych, przyczynia sie do wykrywania wielu niepra-
widtowosci rozwojowych u ptodu jeszcze na wczesnym
etapie rozwoju ciazy. Mozna dzieki temu wdrazaé¢ w ta-
kich przypadkach réznego typu procedury zachowawcze
i terapeutyczne, majgce na celu uzyskanie jak najlep-
szego stanu ptodu (okreslanego réwniez mianem ,do-
brostanu”) jeszcze przed datg porodu lub jak najszybsze
zapewnienie dziecku po porodzie wielospecjalistycznej
opieki lekarskiej w centrach referencyjnych.

Losowy charakter wystepowania w ogblnej, co-
rocznej populacji wszystkich ciezarnych, réznego typu
nieprawidtowosci rozwojowych u ptodu, szczegdlnie tych
o0 powaznych konsekwencjach dla zycia dziecka lub o nie-
odwracalnych na cate zycie konsekwencjach zdrowot-
nych, czesto bez znanej wczesniej przyczyny, to dramat
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zaréwno dla kazdej kobiety, jak i dla opiekujgcego sie
nig lekarza, na ktérym spoczywa prawny obowigzek po-
informowania jej o stwierdzonych zaburzeniach. Stawia
to kobiete i jej najblizszych wobec dylematdw i wyborow,
rowniez etycznych, ktére trudno jednoznacznie rozstrzy-
gac w wielu indywidualnych przypadkach. Rolg lekarza
kazdej specjalnosci, szczegblnie potoznika-ginekologa
oraz genetyka klinicznego, zgodnie z Kodeksem Etyki
Lekarskiej, jest przekazanie kobiecie i jej rodzinie
w sposob bezstronny, wszystkich niezbednych informa-
cji dotyczacych charakteru zaburzen, ich potencjalnych
przyczyn oraz skutkow. Kazda decyzja kobiety powinna
by¢ w takich sytuacjach w petni autonomiczna, a rolg
lekarza ma by¢ zapewnienie mozliwosci realizacji jej
woli, zgodnie z przyjetymi procedurami medycznymi i ist-
niejacym porzadkiem prawnym, w sposéb zapewniajgcy
kobiecie bezpieczenstwo oraz petnie zdrowia fizycznego
i psychicznego. Kwestionowanie takiego prawa i woli
kobiety jest nieludzkie, stygmatyzujgce ja, niejednokrot-
nie ze szkodg dla jej dalszych plandéw prokreacyjnych.
Nie istnieje w tym zakresie zadna prawda uniwersalna.
Nie da sie rowniez cofngé postepu w zakresie metod
monitorowania cigzy w sposéb pozwalajgcy na uniknie-
cie tego typu dylematéw. Dotyczy to szeroko pojetych
badan prenatalnych od rutynowej opieki potozniczej
po finansowany odrebnie program diagnostyczny w tym
zakresie. Nalezy w tym miejscu podkresli¢ dodatkowo,
ze okoto 95% badan prenatalnych konczy sie wydaniem
wyniku prawidtowego, chronigcego cigze w sytuacjach
wystepowania ryzyka mogacego sktonic¢ ciezarng do innej
decyzji. Propozycje rezygnacji z tego typu dziatan nalezy
uzna¢ za skutek myslenia archaicznego.

Zarzady PTGC oraz PTGP wyrazajg rowniez swoja
zdecydowang dezaprobate dla dziataih majacych na
celu tworzenie katalogu wad, chordb lub zaburzen,
ktory miatby stanowié¢ podstawe do administracyjnej
decyzji 0 poszanowaniu lub odrzuceniu prawa kobiety
do autonomicznych decyzji o przebiegu cigzy. Postepo-
wanie lekarskie i diagnostyczne nalezy uja¢ w postaci
odpowiednio opisanych procedur, podlegajacych syste-
matycznie nadzorowi fachowemu. Wszystkie podejmo-
wane decyzje powinny byé przedmiotem poradnictwa
wielospecjalistycznego, w tym w szczegblnosci porad-
nictwa genetycznego, zgodnie z zapisami Europejskiej
Konwencji Biomedycznej, czekajacej od 20 lat na ratyfi-
kacje przez Polske. Zwracamy uwage, ze nie na miejscu
jest postugiwanie sie w debacie publicznej, dotyczacej
autonomii kobiety wobec jej decyzji prokreacyjnych,
przyktadami jakiejkolwiek znanej choroby dzieci rozpo-
znawanej prenatalnie lub postnatalnie. Jest to naduzycie
obliczone na wywotanie emocji spotecznych, podobnie
jak prezentowane w przestrzeni publicznej makabryczne
obrazy, niemajgce nic wspdlnego z praktyka medyczna

i istotg problemu. Wptywajg natomiast negatywnie na
psychike, szczegblnie oséb mtodych i dzieci.

Podkreslamy, ze kazda choroba, zwtaszcza uwarun-
kowana genetycznie, ma swoj indywidualny przebieg,
z szeroko réznigcymi sie deficytami w rozwoju soma-
tycznym i/lub intelektualnym, ujawniajagcymi sie albo
w okresie prenatalnym, albo bardzo czesto dopiero
szereg miesiecy lub lat po porodzie. Nie da sie tego
z reguly przewidzie¢, poza przypadkami okreSlanymi
a priori jako letalne w okresie cigzy lub tez po porodzie
albo chorobami nieodwotalnie upo$ledzajacymi rozwoj
pacjenta w sposob ciezki. Zarzady PTGC oraz PTGP zwra-
cajg dodatkowo uwage na to, ze nie charakter i przebieg
choroby, ale negatywne doSwiadczenia rodzicow w zde-
rzeniu ze strukturami panstwa i spoteczenstwa niedojrza-
tego wobec potrzeb 0s6b niepetnosprawnych, decyduja
najczesciej o planach prokreacyjnych poszczegbinych
rodzin. Nie negujemy oczywiscie postepu w tym zakresie
w ostatnich dziesiecioleciach. Nie funkcjonuje jednakze
nadal Narodowy Plan dla Choréb Rzadkich. Za godng
pochwaty ustawg ,Za zyciem” nie idg odpowiednie poczy-
nania administracyjne, z niezbednymi takze naktadami
finansowymi, majacymi na celu zardwno opracowanie
dobrego schematu logistycznego, jak i przede wszystkim
radykalng poprawe dostepno$ci Swiadczen medycz-
nych i rehabilitacyjnych nie tylko w wielkich osrodkach
akademickich i aglomeracjach miegjskich, lecz réwniez
w regionach Polski, w ktérych mozliwosci takie sg bardzo
ograniczone. Swiadczenia medyczne i diagnostyczne sa
niedofinansowane, limitowane, zwigzane ze wstydliwymi
dla panstwa okresami oczekiwania na ich realizacje.
Niedostateczna jest réwniez pomoc finansowa parnstwa
dla rodzin opiekujgcych sie dzie¢mi i dorostymi osoba-
mi niepetnosprawnymi. Starzejgcy sie rodzice nadal
z trwoga pytaja, co stanie sie z ich niepetnosprawnymi
podopiecznymi, gdy ich zabraknie. Nie ma dla nich w na-
szym kraju dobrych wiadomosci w tym zakresie. Wiele
urzedéw administracji panstwowej i samorzadowej nie
pozbyto sie jeszcze bezdusznych przepisow i urzednikow.

Zarzady obu naszych Towarzystw z wielkim uznaniem
podchodzg tym samym do wszelkich starah stowarzyszen
pacjentéw i ich rodzicow, instytucji i organizacji pozarza-
dowych, a takze indywidualnych rodzin zmieniajacych
dla potrzeb chorego dziecka swoj model zycia na cale
dziesieciolecia, czesto ze szkoda dla zdrowego rodzen-
stwa. To wszystko nie zastapi jednak sprawnie w tym
zakresie funkcjonujacego panstwa. Wszystkie inicjatywy
legislacyjne oraz wysitki roznych grup aktywistow powinny
po6js¢ zatem w tym kierunku. Ograniczanie autonomii
kobiet nie wptynie na ich decyzje prokreacyjne. Decyzje
te beda natomiast zawsze wypadkowa oferty ze strony
panstwa bedgcego organizatorem opieki, a nie pigtnu-
jacg maching legislacyjna.
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