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BIOETHICAL ASPECTS IN MEDICO-GENETIC CONSULTATION

In the article are emphasized several aspects related to implementation
of bioethical concepts in prenatal genetic diagnostic activity. Principles
and values of bioethics lat a deep trace on medicine as well as on prenatal
genetic diagnostics and medical-genetic counseling and become important
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leads in everyday medical activity in the way of its modernization and
effectiveness.

Domeniul bioeticii ca o realitate noud in lumea contemporana a lasat o
amprenta adanca in diagnosticul prenatal si consultul medico-genetic prin
influenta profundd a unor asemenea principii si valori precum: respectul
pentru viata in general, pentru om si demnitatea lui, respectul pentru paci-
ent, pentru binele sau, autonomia sa 1n cadrul actului medical.

Aspectele bioetice ale cercetarilor medico-genetice, inclusiv cele cu re-
ferire la diagnosticul prenatal, la etapa actuald de dezvoltare a stiintei, con-
tinud sa merite o atentie deosebita, la fel ca si aspectele metodice, clinice si
cele legate de perfectionarea organizationald a asistentei medico-genetice.
Evolutia continua a societatii si dezvoltarea fulminanta a tehnologiilor bio-
medicale si geneticii medicale, inainteaza aspectele bioetice pe prim plan.
Anume aspectele etice in genetica medicald si tehnologiile genetice au
fost obiectul atentiei deosebite a Organizatiei Mondiale a Sanatatii (OMS,
1998) si de nenumarate ori au fost revazute in literatura de specialitate [4].

In acest context, in cadrul consultului medico-genetic si diagnosticul
prenatal al bolilor ereditare in relatia dintre medic-pacient se impune res-
pectarea principiilor bioetice. Recomandarile practice se bazeaza pe ur-
matoarele principii generale si fundamente ale bioeticii medicale precum:

1. Principiul justitiei care presupune evaluarea riscului, minimalizarea
riscului si maximalizarea beneficiilor pentru pacient si familia acestuia.

2. Principiul responsabilitatii si libertatii se refera la volumul de libertate
ce este proportional cu responsabilitatea, cu cat mai multd libertate poseda
atat medicul cat si pacientul, cu att mai multa responsabilitate are. Prin-
cipiul responsabilitatii si libertatii pacientului cat si a medicului consta in
asumarea riscului de catre pacienta a nasterii copilului cu boli genetice, fapt
ce reprezinta o libertate individuala inalienabild, dar care este corelata la ni-
velul fiecarei viitoare mame cu o responsabilitate n fata societatii, dar si fata
de membrii familiei sale. Responsabilitatea medicului constéd 1n reducerea
riscului prin informare, evaluare exacta si cunoastere a gradului de risc.

3. Principiul acordului informat presupune ca consultul medico-genetic
s includa o informare deplina a pacientului referitor la riscul, caracterul
bolii, metodele de profilaxie etc. cu scopul obtinerii acordului pacientului
de a fi consiliat medico-genetic in cadrul consultului medico-genetic. Pa-
cientul are dreptul sd-si dea acordul sau benevol, nesilit de nimeni, bazan-
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du-se pe informare deplind, pentru efectuarea testelor genetice sau orisice
alta metoda de diagnostic.

4. Principiul moralitdtii presupune ca actiunile medicului trebuie sa fie
morale, in concordanta cu normele etice generale (sa fie onest, sd respecte
demnitatea, interesele, autonomia pacientului).

5. Principiul accesibilitatii la serviciile medico-genetice se refera la im-
plicarea cat mai multor pacienti ce necesitd asistenta medico-genetica prin
reducerea barierelor dintre ei si medic-genetician.

6. Principiul eficientei si utilitdtii, pentru prevenirea nasterii copiilor cu
maladii genetice vizeaza actiunile colaboratorilor medicali pentru obtinerea
unei cresteri a eficientei masurilor profilactice si micsorarea incidentei erori-
lor medicale 1n diagnostic prin gradul inalt de calificare a specialistilor.

7. Principiul confidentialitatii informatiei medicale si genetice urma-
reste confortul pacientului si fortificarea relatiilor sale atat cu medicul ge-
netician, cat si cu intreg sistemul de asistenta medico-genetica caci datele
furnizate de catre el medicului, ca si informatia constatatd in urma analize-
lor sau cu privire la posibilele riscuri de boli genetice la urmasi, poartd un
caracter confidential.

Potrivit acestor principii de baza, asistenta medico-geneticd, inclusiv
diagnosticul prenatal, trebuie prestate celor ce au nevoie de ea, potrivit cu
indicatiile medicale, indiferent de nivelul veniturilor acestora si altor con-
ditii sociale si juridice. Diagnosticul prenatal (DP) se bazeaza pe principiul
»benevol”. Esenta si valoarea diagnosticului prenatal este determinata in
special de informatia cu privire la genotipul si manifestarile fenotipice la
fetusi si evitarea nasterii copiilor cu patologii genetice. Aceste aspecte sunt
analizate din toate punctele de vedere ludndu-se in consideratie pronosticul
vital, calitatea vietii.

Consultul medico-genetic trebuie sa anticipeze diagnosticul prenatal.
Medicul genetician oferd femeii (cuplului) informatia clinicé ce se refera
la afectiunea discutata, evolutia bolii, inclusiv termenii de manifestare [2].
Dupa confirmarea diagnosticului orice decizie, luatd de femeie sau de cu-
plu, trebuie primita cu respect si ocrotitd in limitele drepturilor familiei si
normelor juridice, ce determina principiile sociale si culturale ale fiecarei
tari. Doar parintii si in nici un caz lucratorii medicali, iau decizii in privinta
sortii fatului. Consultul medico-genetic repetat se efectueaza la indicatii in
cazul diagnosticului prenatal invaziv si altor teste genetice neinvazive si de
laborator. Corespunzator, familia primeste informatii complete si semnea-
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za ,,Acordul informat cu privire la investigatia sau testul genetic”, iar me-
dicul genetician in activitatea sa clinica se conduce de principiile bioetice
de baza si trebuie sa oferite familiei urmatoarele informatii:

Denumirea exacta si caracteristica generala a patologiilor, care pot fi
diagnosticate in rezultatul DP. Se va mentiona influenta starii asupra
viitorului copil, parintilor si membrilor familiei acestuia.

Calcularea riscului genetic si descrierea probabilitatii cé copilul poate fi
bolnav. Riscul poate fi exprimat in procente, proportii sau prin cuvinte.
Posibilitatea rezultatelor analizelor nedorite si cazurilor sporadice (in-
tamplatoare), mutatii ,,de novo”. Probabilitatea obtinerii datelor de la-
borator si ecografice informative pentru diagnostic si profilaxia bolilor
ereditare.

Resursele de ameliorare a dezvoltarii copilului ndscut cu patologie ge-
netica, inclusiv si tratamentul medicamentos si suportul social, de care
pot beneficia parintii.

Ciile posibile de solutionare a problemei, daca copilul va fi bolnav. De
exemplu, nasterea si educarea copilului in familie sau institutia medicala
de stat, refuzul si acordarea dreptului pentru infiere, intreruperea sarci-
nii, tratamentul fatului in timpul graviditatii sau imediat dupa nastere.
Explicarea anumitor legitéti de transmitere al bolilor ereditare (mende-
lian, multifactorial, mutatii ,,de novo”), a unor principii de tratament,
rezistenta la terapia simptomaticd a bolilor ereditare, cdci majoritatea
pratologiilor si malformatiile fetale diagnosticate nu se trateaza prenatal.
Nici un test genetic nu poate da garantia deplind in ce priveste sdndtatea
copilului, deoarece existd multe patologii monogenice, care nu se mani-
festd pana la nastere sau au un debut tardiv a manifestarilor clinice (core-
ea Huntington, sindromul Marfan, neurofibromatoza Reklinhauzen). Mai
mult ca atat, specialistii pot fi incomplet informati, dacd aceasta familie
are un anumit risc pentru o anumita afectiune (exista situatii cand ambii
soti pot fi purtatori a aceleiasi mutatii genetice in stare heterozigota si
risca sa transmita o afectiune genetica autozomal-recesiva grava).
Informarea cu privire la existenta programelor de screening neinvaziv,
precum sceeningul biochimic ce reprezintd prima etapa de diagnosti-
care prenatald ce nu permite stabilirea diagnosticului definitiv concret.
Denumirea si adresa organizatiilor specializate pentru persoanele cu
patologii, diagnosticate la fetusi, cu care se poate de contactat la nece-
sitate.
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Principiile bioetice enumerate mai sus si aspectele ce reglementeaza
consultul medico-genetic, inclusiv si diagnosticul prenatal, poartd un ca-
racter general si prin toatd amploarea sa nu pot prevedea toate compli-
catiile organizationale si clinice cu care permanent se confruntad medicul
tarilor genetice ce se schimba si se dezvolta atat de rapid.

In unele situatii si cazuri cand sunt diagnosticate patologii grave la fat
incompatibile cu viata, avortul terapeutic, pana la termenul de 22 s.a, poate
si trebuie sd devind o solutie salvatoare, deoarece mai important este sa
traiesti, dar sa trdiesti sdnatos. Decizia de a pastra sau nu sarcina revine
cuplului, parintilor si/sau viitoarei mame. Uneori, din motive religioase
sau altele, familia nu doreste sd intrerupd sarcina chiar in cazul prezentei
patologiei congenitale sau ereditare grave la fat. Mult depinde de statutul
social si cultural, nationalitatea viitorilor parinti. Intr-un sir de familii do-
mind motive personale. Unele cupluri sunt gata sa efectueze diagnosticul
prenatal si sa intrerupa sarcina in cazul diagnosticarii unor patologii fetale
grave, altele chiar si in cazul unui risc 1nalt pentru afectiuni ereditare sau
congenitale grave refuza diagnosticul prenatal invaziv, iar dupa constatarea
diagnosticului definitiv nu sunt de acord cu acesta si spera la un miracol.

Actualmente biotehnologiile moderne ca fenomen specific etapei con-
temporane de dezvoltare a stiintei in genere, dar si ca exponent al dezvoltarii
vertiginoase a progresului tehnico-stiintific, lasd o amprenta adanca in con-
stiinta umana prin multiplele referinte si mize cu o incarcatura si implicatie
profunda in domeniul perceptiei traditionale a sferei medicale [5]. Dezvolta-
rea tehnologiilor biomedicale pe parcursul ultimilor decenii a schimbat prin-
cipial situatia pentru multe familii din grupul de risc genetic, care au o pro-
babilitate crescuta de nastere a copiilor cu patologii ereditare si congenitale.

in Republica Moldova diagnosticul prenatal genetic se utilizeaza tot
cresc rapid bucurindu-se de succese remarcabile. Astfel, diagnosticul pre-
natal pentru anomalii cromozomiale si malformatii congenitale se realizea-
za la nivel populational prin intermediul testelor de screening biochimic si
ecografic, precum si tehnologii de diagnostic citogenetic prenatal. Ca me-
tode neinvazive de diagnostic prenatal al afectiunilor genetice, inclusiv al
malformatiilor congenitale, mentiondm sreening-ul biochimic (triplu test),
care presupune examinarea nivelului alfa-fetoproteinei, gonadotropinei
corionice si estriolului neconjugat. Dintre metodele invazive de diagnostic
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prenatal cel mai frecvent se indicd amniocenteza, cu studiul cariotipului
fetal laa 16 — 18 s. a. Cunoasterea si efectuarea testarilor prenatale in I si
al II- lea trimestru de sarcina trebuie sa devina prioritard. Oricine poate
intra In categoria de risc genetic sporit, iar implicarea unui specialist si
respectarea indicatiilor acestuia de citre femeia Insarcinata justifica nece-
sitatea efectudrii testelor prenatale. Screening-ul prenatal ofera posibilita-
tea diagnosticarii timpurii a afectiunilor fetale grave la termene precoce
de sarcina [1,6]. Totodatd, permite selectarea unui grup de gravide pentru
diagnosticul prenatal invaziv — amniocenteza, prin cercetarea citogenetica
sau molecular genetica a culturilor de amniocite fetale.

Diagnosticul prenatal are o insemnatate exceptionala pentru consultul
medico-genetic, deoarece permite trecerea de la probabilitate la prognosticul
concret a sanatatii copilului in grupele cu risc genetic inalt pentru anomalii
cromozomiale si unele boli monogenice. Selectia gravidelor pentru
diagnosticul prenatal este efectuatd de medicii geneticieni conform
indicatiilor clinice: anamneza, eredocolaterald agravata, varsta avansata
a genitorilor, nasterea anterioard a copiilor cu patologie cromozomiala,
parinti purtatori de aberatii cromozomiale echilibrate sau mozaici, marcheri
ecografici pentru patologia cromozomiald, actiunea factorilor mutageni
asupra embrionului in primul trimestru de sarcina, nasterea anterioara a
copiilor cu malformatii congenitale unice sau multiple, cupluri cu avorturi
spontane repetate Tn anamneza etc.

In cadrul consultului medico-genetic aspectele diagnosticului prenatal
trebuie discutate din timp, pana la aparitia graviditatii [3,7]. La Intocmirea
concluziei medico-genetice este necesar nu numai de a discuta posibilitatea
diagnosticului prenatal pentru familia consultatd, dar si de a concretiza
spectrul persoanelor inrudite, carora DP ar fi indicat. Efectuarea acestor
consultatii In timpul sarcinii uneori este nedoritd. Aceasta se explicd nu
numai de lipsa reald de timp ce tine de efectuarea metodelor DP, dar si
de faptul ca femeia insarcinata, sotul si membrii familiei acestora pe de
0 parte nu pot aprecia corect toate aspectele pro si contra procedurilor de
diagnostic prenatal, si pe de altd parte nu pot efectua o profilaxie pre- si
postconceptionala in timp util si informativ.

Concluzii:
1. Principiile si valorile bioetice devin recomandari si postulate
obligatorii de urmat in activitatea de zi cu zi in cadrul diagnosticului
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genetic prenatal si al consultului medico-genetic in vederea eficientizarii
si modernizarii relatiilor curative ca si din motivul necesitatii racordarii
sistemului medical autohton la prevederile internationale.

2. Diagnosticul bolilor genetice, utilizand tot spectrul de biotehnologii,
se efectueaza in perioada prenatald. Datoritd screening-ului ultrasonografic
si biochimic, analizelor citogenetice si molecular-genetice acesta a devenit
aplicabil 1n cazul a sute de patologii ereditare si malformatii congenitale.

3. Metodele de diagnostic prenatal sunt considerate a fi teste sigure,
aplicate pe scard largd, iar specialistul, medicul genetician in cadrul
consilierii medico-genetice, in conformitate cu imperativele bioetice,
informeaza corect si complet, pe intelesul probandului, rolul, avantajele,
gradul de risc, indicatiile si contraindicatiile acestor investigatii.
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