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Proiectul Genomului Uman a fost lansat in
SUA in anul 1990 de catre Departamentul
pentru Energie si Institutul National de
Sanatate, avand ca principale obiective:

* identificarea celor aproximativ 20.000-
25.000 de gene din ADN-ul uman;

* determinarea secventei celor 3 miliarde
de perechi de baze azotate ce alcatuiesc
ADN-ul uman;

 stocarea acestor informatii intr-o baza de
date;

* imbunatatirea metodelor de analiza a
datelor;

* incercarea de rezolvare a problemelor
etice, legale si sociale, care pot aparea in
urma studiilor.




Informatii care pot fi dezvaluite de genomul uman

A. boli genetice:

* Dboli genice:

- monogenice - sunt rezultatul unor mutatii genice in una sau ambele alele. +

- poligenice, multifactoriale - rezulta prin cumularea actiunii mai multor gene cu diversi factori de mediu; componenta ereditara este
reprezentata de o predispozitie mostenita care creaza organismului o vulnerabilitate fata de anumiti factori de mediu. o

* boli cromosomice:

- numerice - anomaliile cromosomiale numerice sunt reprezentate de un numar deviat de cromosomi fata de normal (aneuploidie)
e Ex.: Trisomia 21 (sindromul Down), Trisomia 18 (sindromul Edwards), Trisomia 13 (sindromul Patau)

- structurale - anomaliile structurale ale cromosomilor rezulta in genere prin ruperea unui fragment cromosomic, urmata de pierderea
portiunii sau realipirea sa intr-o configuratie anormala

* Ex. Sindomul Wolf (4p-), Sindromul Lejeune (5p-) sau sindromul ,,cri du chat”, Deletia 18p (18p-), Deletia 21q (21g-), @ Deletia 21 p
(21p-), @ Trisomia partiala a cromosomului 9 (sindrom 9p+), Microdeletie 15qg- (sindromul Prader-Willi si sindromul Angelman)

B. boli partial genetice

* Bolile partial genice sunt determinate simultan de tulburdri ereditare si factori de mediu. in cele mai multe cazuri, zestrea ereditar3
nu prezinta gene patologice, ci doar anumite combinatii genice care prin prezenta lor confera organismului o susceptibilitate pentru
boala, in prezenta unor factori de mediu favorizanti.



* Consultul genetic este un act medical
specializat si complex, constituit dintr-un
ansamblu de investigatii clinice si biologice ce
conduc in final spre o diagnosticare corecta a
unei boli ereditare.

P ro b | e m e  Sfatul genetic presupune informarea
etice legate

pacientului sau cuplului care solicita consultul
in ceea ce priveste riscul (probabilitatea) de
transmitere si manifestare a unei boli
ereditare la descendenti.

d f t ‘ "  Medicul este dator s& comunice datele

e S a u § I medicale, sa raspunda la eventualele intrebari
ale pacientului, sa sfatuiasca dar nu are

menirea sa ia decizii, decizia va fi luata

CO n S u ‘t u ‘ intotdeauna numai de persoanele in cauza.
Continutul informatiei, ca de altfel si forma de
genetic

transmitere sunt de importanta covarsitoare in
garantarea deciziei voluntare si informate a
persoanei implicate. Informatia trebuie sa fie
suficient de clara si comprehensibila pentru
persoana respectiva, luand in considerare
nivelul de cunostinte si educatie, ca si conditia
psihologica.




Diagnostic presimptomatic = identificarea unei/unor
mutatii la nivelul genomului care pot duce la un

fenotip patologic, inainte de instalarea primelor
manifestari clinice ale bolii respective

» Avantaje: Eliminarea incertitudinii riscului
pt.sanatate pe tot parcursul vietii;

PROBLEME ETICE >Zz:z:2:f‘e’e

ALE Confiden';ia’litatea informatiei genetice;

D IAG N OSTI CU LU I Discriminarea post-diagnostic;

PRESl M PTO MAT'C Determinarea predispozitiilor genetice pot duce la

discriminare la locul de munca, chiar si in cazul

muncitorilor sanatosi, improbabili de a dezvolta
boala.

Utilizarea testarilor genetice in domeniul
asigurarilor de sanatate poate fi un alt element de
discriminare -din acest motiv, companiile de
asigurari fac tot ce le sta in putinta sa introduca
testarea genetica - va fi folosita la determinarea
accesului la asigurare.




Discriminarea genetica

» 2 situatii predispun la discriminare genetica:
v’ Subiectul bolnav este confirmat in urma testelor genetice cu o afectiune genetica;

v’ Subiectul sanatos, fara semne clinice dar care a fost identificat ca purtator a unor mutatii genetice,
avand un risc crescut de a dezvolta boala respectiva la un moment dat in viata

Discriminarea genetica duce la:
 Comportament inadecvat fata de persoanele in suferinta;

e Atitudine negativa in privinta unei persoane, a unui grup de persoane (stigmatizare), acestea din
urma fiind considerate anormale, diferite;

 Atitudine inadecvata Tn privinta unei persoane/grup de persoane catalogate a avea o “problema
genetica’’=DISCRIMINARE

+



Pericolele
discriminarii

pe criteri
genetice

Recentele descoperi din cercetarea genetica au facut
posibila identificarea bazelor genetice ce determina unele
boli umane, deschizand calea pentru individualizarea unor
strategii de prevenire, detectare precoce si tratament.

Aceste descoperiri promit mult in ceea ce priveste
imbunatatirea starii de sanatate, dar, in acelasi timp,
informatia genetica poate fi folosita incorect pentru
discriminare.

Tn ultimii ani, aria de aplicabilitate a DGP (diagnosticul
genetic preimplantator - metoda prin care se verifica
cromosomii unui embrion de 3 zile produs prin tehnici de
reproducere umana asistata) s-a extins de la indicatiile
medicale catre indicatii non-medicale (posibilitatea
selectiei sexului copilului).

Distrugerea embrionilor pentru motive non-medicale sau
alegerea optiunii de a avorta datorita faptului ca sexul
viitorului copil nu este cel dorit de parinti este considerata
a fi total neetica.

Este acceptabila selectia sexului embrionilor in cazul
bolilor genetice cu transmitere x-linkata? Pornind de la
premisa ca medicina si progresele medicale sunt in folosul
individului putem considera ca alegerea unui embrion de
sex feminin care cu siguranta nu va fi afectat de distrofie
musculara Duchenne, poate fi acceptata.




Caz 1:

Pacient, 43 ani, in urma testelor genetice este diagnosticat cu boala
Huntington. Pacientul are doi copii de 8 ani, respectiv 10 ani. Ar fi
indicat ca tatal sa isi testeze copii pentru aceasta boala?

Caz 2:

Femeie de 35 ani se prezinta la cabinetul medical pentru un control
medical pentru angajare. Pe langa analizele solicitate in mod uzual,
aceasta mai prezinta o cerere din partea angajatorului cu privire |la
testarea genetica pentru depistarea genei pentru polipoza
adenomatoasa familiala. Cum ar trebui sa procedati in acest caz?




Statutul
embrionului

umadn

Ce este embrionul?

Embrionul este o fiinta umana?
SAU

Embrionul este doar o gramada de
celule?

Spre deosebire de orice grup de
celule vii, embrionul are
capacitatea de a se dezvolta intr-un
organism uman unic, total diferit
fata de entitatea din care s-a
format.




e embrionii rezultati in urma fertilizarii
in vitro cu scopul de a fi implantati in
uter, ceea ce li confera statutul de
precursor al unei fiinte vii

e embrionii rezultati in urma fertilizarii
in vitro, dar care sunt supranumerari,

S urse d e sunt embrioni fara viitor (cealalta

optiune este distrugerea)

em brIOﬂI : e embrionii care sunt creati in urma

fertilizarii dintre ovul si spermatozoid
in scopul cercetarii sau dezvoltarii de
linii celulare stem

e embrionii creati prin transferul
nuclear al unui donator intr-un ovul
denucleat




Trebuie facuta diferentierea intre embrionii umani creati in scopuri de
cercetare si cercetarea pe embrionii creati cu scopul de a fi implantati:

v'scopul embrionilor umani creati cu scopul de a fi implantati este sa dea .
nastere la viata .

v'scopul embrionilor umani creati in scopuri de cercetare este stiinta o

Impotriva folosirii embrionilor pentru cercetare si terapie st3 conceptul de
respect pentru viata umana.

Cei care considera ca cercetarea pe embrioni umani este permisa din punct
de vedere etic pot argumenta ca crearea si folosirea embrionilor umani in
afara contextului de reproducere umana nu neaparat diminueaza atitudinea
de respect pentru viata si demnitatea umana, spunand ca scopul, in acest tip
de cercetare, are la baza rezultate benefice pentru fiinta umana.



* O categorie speciala este cea a embrionilor creati prin transfer
nuclear in scopul derivarii celulelor stem (,,clonare terapeutica”).

Preferarea acestei metode de producere a celulelor stem embrionare
sta in faptul ca aceste celule vor fi compatibile cu celulele donatorului .
nucleului, cu numeroase posibilitati pentru transplantul autolog si -
rezolvari in cazul respingerii organului trasplantat.

Alaturi de celelalte problemele etice pe care le ridica acest tip de
procedura se impune discutarea si unei alte probleme etice: transferul
nuclear poate deveni primul pas spre clonarea reproductiva umana.



Folosirea embrionilor umani pentru cercetare pe celule stem embrionare

Ce sunt celulele stem?

* sunt acele celule care au abilitatea de a se transforma in cursul dezvoltarii in mai  +
mult de un singur tip de celule - aceasta proprietate unica face ca celulele stem sa
fie tinta a numeroase cercetari, punctul de plecare a numeroase tehnologii, darsio
problema bioetica majora prin implicatiile stiintifice, religioase, filosofice, etice pe
care le-ar putea avea utilizarea lor.

e Celulele stem embrionare provin direct din embrion in stadiu de preimplantare a
dezvoltarii sale.

e Cercetarea pe celule stem embrionare poate conduce |la un progres substantial prin
posibila descoperire a tratamentelor diferitelor afectiuni: boala Parkinson, Alzheimer,
scleroza multipla, infarctul miocardic, osteoartrita, imunodeficientele sau bolile
autoimune etc.



O

Riscul
cercetarilor
oe material

genetic
uman

In legdtura cu cercetarea pe celule stem
embrionare, rezultatele dezbaterilor la
nivel national si international au fost
conturate in trei opinii:

 folosirea embrionilor umani pentru
derivarea celulelor stem embrionare nu
este etica

* aceasta tehnica este acceptabila din
punct de vedere etic pentru anumite
scopuri medicale si sub stricta
supraveghere

» cercetarea pe celule stem embrionare nu
ar trebui sa fie permisa (luand in
considerare numeroasele riscuri si
posibilele implicatii etice)




Legislatie

La nivel international:

* cele mai multe texte proclama dreptul la viata in general (Declaratia Universala a Drepturilor Omului din 1948, art. 3)

 altele, mai specific, proclama dreptul la viata al copilului conceput (Conventia Americand a Drepturilor Omului din 1969)

+

La nivel national:

» state in care cercetarea pe embrioni umani este interzisa: Irlanda, Germania, Austria, Elvetia, Norvegia, Ungaria, Polonia, O
Italia

e state in care cercetarea pe embrioni supranumerari donati de catre persoane care urmeaza un tratament pentru
sterilitate este permisa: Canada, Suedia, Finlanda, Spania

Romania, prin Legea nr. 17 din 22 februarie 2001, a ratificat Conventia pentru Protectia Drepturilor Omului si a Demnitatii
Umane in Biologie si Medicina (adoptata le 4 aprilie 1997 la Oviedo) si a impus obligativitatea respectarii sale.

Tn articolul 18 al Conventiei de la Oviedo privind cercetarea pe embrioni in vitro se specifica:

e atunci cand cercetarea pe embrioni in vitro este permisa de lege, aceasta va sigura o protectie adecvata a embrionului.

e este interzisa crearea de embrioni umani in scopuri de cercetare.



Clonarea reprezinta crearea unui organism identic
prin reproducere asexuata.

Tn momentul actual existd doud directii mari ale
clonarii umane:

C ‘ O n a re a . IcIon.qrea reproductiva - interzisa in toate tarile
umii
o * clonarea terapeutica
umana.

v’ clonarea umana incalcad demnitatea si respectul
fata de fiecare persoana umana

etica sal

v’ clonarea umana in scopuri asa-zise terapeutice

? este total neetica. - asemenea cercetari creeaza
n U . viata cu scopul de a o distruge - embrionul
uman, in asemenea circumstante, este tratat ca
O resursa materiala.

v’ clonarea terapeuticd este considerata chiar mai
inacceptabila decat cea reproductiva, deoarece
clonarea reproductiva cel putin prevede ca
embrionii clonati sa traiasca, in timp ce clonarea
terapeutica inseamna crearea de embrioni in
scopul de a-i distruge si a le folosi celulele.




Aspecte
bioetice 1n
clonare si

Inginerie
genetica

* In articolul 11 al Declaratiei Universale
a Drepturilor Omului si Genomului
Uman adoptata in 11 noiembrie 1997
se mentioneaza: ,practicile care sunt
contrare demnitatii umane, ca de
exemplu clonarea reproductiva a
fiintei umane sunt interzise”.

* Organizatia Mondiala a Sanatatii
afirma: , clonarea in vederea
reproducerii indivizilor umani este
inacceptabila din punct de vedere etic
si contrara cu integritatea si
demnitatea umana.”




