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Cztowiek w kulturze 13

Jerzy Chelstowski

Defekty genetyczne dziecka
a prawo do zycia

Zycie ludzkie rozpoczyna swoj obiektywny byt od momentu powstania
zygoty, ktora jest potaczeniem rodzicielskich komoérek rozrodczych
i przechodzi skomplikowany rozwoéj sterowany funkcjami genomu
otrzymanego od obojga rodzicow we wszystkich fazach swego istnie-
nia, zarowno w okresie prenatalnym, jak i w fazie rozwoju post-
natalnego'.

W warunkach formalno-prawnych naszego panstwa dobor par ro-
dzicielskich odbywa si¢ w wig¢kszosci przypadké6w =z pominigciem
szczegblowych badan biomedycznych, a zwtaszcza tych, ktore dotycza

struktur genetycznych ustroju kobiety 1 me¢zczyzny, wplywajacych
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bezposrednio na dziedzictwo autosomalne i genosomalne ich dzieci.
Realizowany w ten sposob dobor bywa nierzadko przyczyng defektéw
genetycznych ujawniajacych si¢ w potomstwie, a wigc takich jak wo-
dogtowie, rozszczep kregostupa, hemofilia oraz zespoty chorobowe
wynikajace z nieprawidlowo uksztaltowanego genomu (zesp6t Downa,
Turnera, Klinefeltera, Edwardsa) i r6znego rodzaju defekty somatyczne
dziecka, bedace nastgpstwem aberracji lub mutacji chromosomowych
i genowych jednego badz obojga rodzicow.

Prowadzone w poradniach genetycznych badania par rodzicielskich
umozliwiaja wskazanie przyczyny defektu genetycznego urodzonego
dziecka, a takze pozwalajg prognozowaé zagrozenie nastgpnych ciaz.
Stosowane za$§ w podejmowanych badaniach diagnostycznych rozwoju
prenatalnego dzieckaréznego rodzaju metody ingerencji embrionalnych
pozwalaja poznaé¢ pule genowa nowo powstatego organizmu we wszys-
tkich przypadkach, gdy istnieje obiektywne uzasadnienie defektéw
organizmo6w rodzicielskich, a wigc wtedy gdy: rodzice, zwtlaszcza
matka, sg w zaawansowanym wieku; matka w przesztosci urodzita
dziecko z anomaliami rozwojowymi; istnieja przypadki urodzenia
dzieci z defektem o$§rodkowego uktadu nerwowego wérod krewnych
I stopnia; jedno z rodzicoéw jest nosicielem genu sprzg¢zonego z geno-
somem X, odpowiedzialnym zawystapienieci¢zkiej choroby genetycz-
nej; matkaurodzitadziecko z cigzkachorobametabolicznglubrodzice
sanosicielami genu wywotujacegoja;jednoz rodzicoéwjestnosicielem
translokacji.

Diagnostyka prenatalna jest jedna z najnowszych dziedzin wspodl-
czesnej medycyny zwanej perinatologia i dotyczy metod badania, ktére
stosuje si¢ wobec ptodu ludzkiego od momentu poczecia do jego naro-
dzin. Stanowi onajednaz tych dziedzin wspotczesnych nauk biomedy-
cznych, ktore dzigki postegpom techniki i rozwojowi mys$li naukowej
przeszty ze sfery przewidywan o niewielkim stopniu prawdopodobien-
stwa w §wiat rzeczywisto$ci. Dzigki diagnostyce prenatalnej, postu-
gujacej si¢ bardzo doktadnymi i specjalistycznymi technikami badaw-
czymi, mozliwe stato si¢ rozpoznaniejeszcze w tonie matki niektorych
choréb dziedzicznych oraz ocenardéznych znieksztatcen somatycznych
pochodzenia endogennego (L. Wisniewski, A. Grze$, Z Stomko).
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W Polsce badania prenatalne oparte na metodach biofizycznych
prowadzone sa od kilkunastu lat przez o$rodki naukowe w Warszawie
- Zaktad Genetyki Centrum Zdrowia Dziecka, Instytut Matki i Dziecka
i Instytut Psychiatrii i Neurologii oraz przez Zaktad Genetyki Akade-
mii Medycznej w Lodzi, Instytut Pediatrii w Krakowie i Klinike Potoz-
nictwa Akademii Medycznej w Poznaniu.

Biofizyczne metody monitorowania ptodu odznaczajg si¢ szcze-
gdlng czuloscig, umozliwiajaca prawidtowe rozpoznanie choroby, oraz
swoistoscig, czyli zdolnos$cig wykluczenia choroby przy jej braku,
i poprawnoscia, to znaczy odsetkiem prawidtowychrozpoznan choroby
badZz odsetkiem prawidtowych wykluczen. W§r6d technik badawczych
ptodu stosuje sie rentgenodiagnostyke, ultrasonografie, amniskopie
(amniocenteze), biopsj¢ trofoblastu, fetoskopi¢ oraz techniki medycyny
nuklearnej. Wspomniane metody diagnozowania dziela si¢ na tagodne,
czyli nieinwazyjne, oraz inwazyjne, drastycznie niebezpieczne tak dla
zycia matki, jak i dla zycia ptodu.

Najbardziej uznang metoda nieinwazyjng stuzaca zard6wno monito-
rowaniu rozwoju dziecka zdrowego, a takze dziecka obarczonego
chorobg genetyczng jest badanie ultrasonograficzne. Najnowszym
osiggnieciem techniki ultrasonograficznej jest jej sprzezenie ze zjawi-
skiem Dopplera, dzieki czemu uzyskano przetworzenie zmian czgsto-
tliwosci ultradzwigkowej fali odbitej od ruchomych struktur tkanko-
wych na czestotliwo$ci akustyczne, styszalne dla ucha. Zjawisko to
wykorzystano w tak zwanych detektorach, rejestrujacych w sposodb
bezkrwawy warto§ci mierzalne przeplywajacych ptynéw w naczyniach
glebokich ptodu (aorta, zyta, tetnica pepinowa). Uzyskane oznaczenia
sa wykorzystywane w minimalizowaniu ryzyka ewentualnych powiktan
i reakcji patologicznych koniczacych si¢ $miercia plodu w okresie
okotoporodowym, w cigzach wysokiego ryzyka (E. Dmoch). Technika
Dopplerowska pozwala na wczesne wykrycie chordéb zagrazajacych
rozwojowi plodu juz od 6 tygodnia cigzy, a szczegdlnie metoda ta
pomocna jest w rozpoznaniu zespolu IUGR (opdznionego wzrostu
wewnatrzmacicznego ptodu), zagrozonego zamartwicg wewnatrzma-
ciczng.

Badania prenatalne inwazyjne, aczkolwiek prowadzone z wielka
staranno$cig i przy uzyciu nowoczesnych technik, umozliwiajacych
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precyzyjne ustalenie defektow rozwojowych, niejednokrotnie stanowia
zagrozenie dla zycia ptodu i w wielu przypadkach sg przyczyna funkcji
poronnych. Najczestszym powiktaniem czynno$ci diagnostycznych ze
skutkiem poronnym jest uszkodzenie duzych naczyn krwionos$nych
macicy badz uszkodzenie tkanek ptodu albo wyptyw plynu owodnio-
wego, zwlaszcza po zabiegu amniopunkcji. Amniopunkcja niesie
z soba duze ryzyko powiktan, ujawniajacych si¢ u matki w postaci
krwotoku po przekluciu naczyn macicznych lub uszkodzeniu tozyska,
i nierzadko tez jest powodem wykrwawienia si¢ ptodu. Badanie to,
polegajace na pobraniu iglag ptynu z jamy owodniowej, ma na celu
uzyskanie informacji o stanie ogdélnego rozwoju ptodu, jego plci, ewen-
tualnych chorobach metabolicznych i cechach kariotypu, a takze zabu-
rzeniach rozwojowych uwarunkowanych defektem genetycznym
(L. Wisniewski).

Najbardziej jednak dramatyczne skutki dla zycia ptodu wywotuje
fetoskopia, ktora polega na bezposSrednim ogladaniu ptodu w jego
naturalnym $rodowisku wewnatrzmacicznym za pomoca urzadzen
optycznych, pozwalajacych potwierdzi¢ nieprawidtowosci rozwojowe
o podtozu dziedzicznym wykryte metodami ultrasonograficznymi.
W wielu jednak wypadkach po 5 tygodniach od momentu przeprowa-
dzenia zabiegu obserwowano niestety rezultaty poronne, stanowigce na-
stepstwo inwazyjno$ci badania (R. Klimek).

Inwazyjno$¢ fetoskopii zwigzana jest z koniecznoscig manewrowa-
nia przyrzadem w jamie macicy oraz koniecznos$cig zmiany potozenia
ptodu w celu stwierdzenia zespotow z uszkodzeniem twarzy lub kon-
czyn, potwierdzenia hemofilii typu A i B, upo$ledzenia rozwoju umy-
stowego, niedokrwisto$ci sierpowatej i innych cie¢zkich wad rozwo-
jowych, a takze ze wzgledu na pobranie krwi i tkanek ptodu dla roz-
poznania specyficznych wtasciwos$ci genetycznych nie dajacych sig¢
identyfikowa¢ innymi metodami (L. Wisniewski).

Przedstawione tutaj niektére metody diagnostyki przedporodowej
stosowane wobec plodu ludzkiego, od momentu poczg¢cia do jego
narodzin, przez swoja inwazyjnos$¢ same w sobie sg juz zagrozeniem
zycia nie narodzonego dziecka, a zagrozenie to szczegdlnie wzrasta,
gdy lekarz stwierdza ci¢zkie wady rozwojowe spowodowane czynni-

kami endogennymi i rozpatrujac Srodki zaradcze, a wtasciwie ich brak
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we wspotczesnej wiedzy biomedycznej, proponuje aborcje, ktéora mimo
zastrzezen moralnych nie nalezy do czynnosci sporadycznych.

Pediatrzy i specjalisci chirurgii dziecigcej, dziatajac na ogdét w po-
rozumieniu z rodzicami, powoduja §mier¢ kalekich ptodow obarczo-
nych zespotem chorobowym Downa, rozszczepem krggostupa z menin-
gocele prowadzacym do wodogltowia i innymi cigzkimi wadami roz-
wojowymi pochodzenia endogennego. W wielu jednak przypadkach
odstepuje si¢ od natychmiastowego wykonania czynnos$ci aborcyjnych,
liczac si¢ z mozliwo$cig blgedow diagnostycznych i nieprecyzyjnym
ustaleniem rozlegtos$ci kalectwa. W takim wypadku kwestia zycia
dziecka zostaje przesunigta do jego narodzin.

Wedle opracowania H. W. A. Hilhorst Eutanazja w szpitalu (po-
daje za R. Fenigsenem) podjecie decyzji o eutanazji dziecka kalekiego
odbywa si¢ za zgoda rodzicow lub na ich wylaczna prosbe. Argumen-
tem do wykonania eutanazji jest bezradno$¢ wspodiczesnej medycyny
w terapii uszkodzen somatycznych uwarunkowanych genetycznie,
a takze niech¢¢ lekarzy do podjg¢cia interwencji chirurgicznej réwniez
wtedy, gdy dziecko obarczone jest zespolem chorobowym Downa
z rownoczesnymwrodzonymzaro$nigciemdwunastnicy.Pozostawienie
dziecka bez operacji, okreslane mianem ,leczenia zachowawczego",
jest zaprzeczeniem zachowania czegokolwiek, bo w tej sytuacji musi
ono nieuchronnie zginaé.

Najwazniejszym jednak kierunkiem argumentacji uzasadniajacej
eutanazj¢ noworodkéw jest wykazanie, ze eutanazja dzieci z cigzkimi
wadami rozwojowymi stanowi akt dobroczynny, podyktowany wspodt-
czuciem i dobrem dziecka. Wielu wptywowych zwolennikéw eutanazji
z Anglii, Niemiec i Standéw Zjednoczonych u$miercanie noworodkow
traktuje jako metode umocnienia i oczyszczenia narodu, natomiast
Holendrzy eutanazj¢ noworodkow uzasadniajg wizja szczes$cia rodzin-
nego i spotecznego oraz potrzebaoszczedzeniacierpieniuzaleznienia
zycia cztowieka kalekiego od pomocy innych. Logika argumentacji
usmiercania plodéw i noworodkow polega zatem na unicestwieniu
w interesie chorego. Kto zatem jest powolany do osadzenia, czy warto
jest zy¢? W wielu przypadkach okazato si¢, ze dzieci kalekie z roz-
leglymi wadami rozwojowymi spowodowanymi przez talidomid aktyw-

nie uczestnicza w zyciu spolecznym, osiggaja wyzyny intelektualne,
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zaktadaja rodziny realizujac takie samo prawo do zycia, jakie maja
inni, zdrowi ludzie.

Zwolennicy aborcji ptodow i eutanazji noworodkow kalekich opi-
sujac te dzieci jako ,cigezko znieksztatcone", ,dzieci niedokonczone"
i,niezdatne" uwazaja, zejezeli pozostawi si¢je przy zyciu, zmuszone
beda prowadzi¢ egzystencje szczegdlnie prymitywna. ,,Te dzieci nie sa
nawet pacjentami dla lekarza, a ich zycie tak si¢ dewaluuje, ze eutana-
zja staje si¢ nakazem" (J. van den Berg). ,,Wartos¢ zycia ludzkiego
zalezy od tego, jaka warto§¢ temu zyciu inni przypisuja" (J. C. Mole-
naar, K. Gili, H. M. Dupuis). Taka deklaracjajest powtdérzeniem zasa-
dy proklamowanej w 1934 roku przez dyrektora zdrowia publicznego
w rzadzie Trzeciej Rzeszy dra Arthura Gutta i w 1935 roku przez dra
Otmara von Verschuera jako podstawowe zalozenie higieny rasowej.

W ocenie filozofii katolickiej cztowiekowi rozumianemu jako byt
rzeczywisty przystuguje godno$é w kazdej fazie jego zycia, a wigc
zaréwno wtedy gdy pozostaje w stadium zycia ptodowego, jak i tez
w fazie rozwoju postnatalnego. ,,Trzeba do koncai integralnie widzie¢
cztowieka jako szczegdlng, samoistng warto$é, jako podmiot zwigzany
z osobowatranscendencja. Trzebategoczlowiekaafirmowac dlaniego
samego, nie dla jakiejkolwiek innej racji czy wzgledow" (Jan Pawet
11). Godno$c¢osobyludzkiejprzystugujekazdemucztowiekowiiposia-
da ja nawet chory psychicznie, a takze przestepca wyrzucony poza
nawias spoteczenstwa. ,,Godno$¢ jest immanentna wtasnoscia kazdego
cztowieka i nie moze by¢ ona utracona, ani odebrana przez jaka-
kolwiek ziemska wtadze. Tak samo jej podmiot nie moze si¢ od niej
uwolnié, jak nie potrafi si¢ nigdy uwolni¢ od swego czlowieczenstwa"
(S. Kornas). Kazdy ,,[...] byt ludzki posiada godnos$¢, ktora niezaleznie
od tego, ze osoba istnieje zawsze w konkretnym kontek$cie spote-
cznym i historycznym, nigdy nie moze by¢ umniejszona, okaleczona
lub zniszczona, lecz przeciwnie - powinna by¢ uszanowana i chronio-
na" (Jan Pawel II). Z godnosci witasciwej kazdemu cztowiekowi wy-
plywaja okre$lone konsekwencje w postaci przystugujacych mu szcze-
golnychuprawnien. Podstawowymi i powszechnie uznanymi sg: prawo
do zZycia i nienaruszalnosci cielesnej oraz prawo do rozwoju o0so-
bowego.
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W Dekalogu przykazanie ,,nie zabijaj" zabezpiecza elementarne
dobro kazdego czlowieka -jego zycie i powszechnie jest ono uwazane
za prawo naturalne, chronigce zycie i nienaruszalno$¢ ciata ludzkiego.
Obrona zycia i obrona nienaruszalno$ci cielesnej pozostaja nieroztacz-
ne, zycie ziemskie bowiem rozwija si¢ w zwigzku z ciatem, implikuje
jegoaktywnos$¢,jestuwarunkowanejegowlasciwos$ciami(S.Kornas).



