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1ZVLECEK

Uvod: Razvoj genetike in genomike pomeni nove moznosti v medicini in zdravstveni negi. Genetsko testiranje,

ki je osnova za te klini¢ne dejavnosti, se je pojavilo tudi kot komercialna, samopla¢niska spletna storitev.
Namen pregleda literature je ugotoviti izzive za zdravstveno nego v povezavi z razvojem trga komercialnih
genetskih in genomskih testiranj.

Metode: Uporabljena je deskriptivna metoda dela s pregledom razpoloZljive literature. V bazah PubMed/
Medline, CINAHL Ultimate in ScienceDirect je bilo z uporabo Boolovih operaterjev izvedeno iskanje po
klju¢nih besedah direct-to-consumer testing, genetic counselling in nursing ter sopomenkah. Zajeta je bila
literatura v angleskem jeziku, ki ni bila starej$a od deset let. Od zajetih 280 zadetkov je bilo analiziranih 12
¢lankov, ki so bili ovrednoteni glede na dokazno moc¢. Uporabljena je bila metoda tematske analize.
Rezultati: Identificirane so §tiri glavne teme: izkusnje zdravstvenih delavcev s komercialnim genetskim ali
genomskim testiranjem, informiranje o komercialnem genetskem ali genomskem testiranju, kompetence
medicinskih sester in vprasanje regulacije komercialnega genetskega in genomskega testiranja.

Diskusija in zaklju¢ek: Na opisanem podroéju je malo empiri¢nih raziskav in znanstvene literature. Za
splosno spopadanje z genomiko medicinske sestre potrebujejo ustrezno znanje. Smiselno je nadaljnje
raziskovanje z Ze validiranimi vprasalniki, izdelava prototipne uc¢ne vsebine o komercialnem testiranju za
medicinske sestre in oblikovanje ekspertnih mnenj po metodi Delfi o pomenu in nac¢inih osve$¢anja razli¢nih
javnosti glede problematike komercialnega genetskega in genomskega testiranja.

ABSTRACT

Introduction: Recent developments in genetics and genomics have brought about new opportunities

in medicine and nursing. Genetic testing, which underpins these clinical activities, has also emerged as a
commercial, web-based service. The aim of this study was to identify the challenges that commercial genetic
and genomic testing presents for nursing.

Methods: A literature review was conducted using the PubMed/Medline, CINAHL Ultimate, and
ScienceDirect databases with the following search terms: ‘direct-to-consumer’, ‘nursing), ‘genetic counselling’
and their synonyms. The literature search yielded 12 papers, which were screened according to evidence
strength.

Results: Four main themes were identified: the experience of health professionals with direct-to-consumer
genetic testing, informing nurses about direct-to-consumer genetic testing, discussions about nurses’
competencies in relation to direct-to-consumer genetic testing and concerns about the regulation of direct-
to-consumer genetic testing.

Discussion and conclusion: There is a very limited body of empirical research and scientific literature on
direct-to-consumer genetic testing in relation to nursing. Addressing commercial genomic testing and
genomics in general will require nurses to possess adequate knowledge and competencies. Further research is
needed, which could include the use of validated questionnaires, the creation of prototype teaching content
about commercial testing for nurses, and the utilisation of the Delphi method to identify expert opinions
on the importance of educating various segments of the public regarding commercial genetic and genomic
testing.
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Uvod

Genetsko testiranje je v ozjem pomenu laboratorijska
analiza dednega materiala — od tevila kromosomov do
analize posameznih nukleotidov deoksiribonukleinske
kisline (DNA) (Durmaz et al., 2015). Sekvencioniranje
celotnega ¢loveskega genoma ob prelomu tisocletja je
trajalo leta; danes naprave sekvencionirajo ve¢ kot 50
¢loveskih genomov dnevno za okoli 200 ameriskih
dolarjev (Taylor, 2022). K razumevanju genov pri
izrazanju lastnosti klju¢no prispevajo populacijske
genomske asociacijske raziskave, ki na populacijskih
vzorcih primerjajo razli¢ne tocke genoma z lastnostmi
ali boleznimi (Evropska komisija, 2023; National
Human Genome Research Institute, 2020).

Genetsko testiranje v klinicnem okolju temelji na
medicinskih indikacijah. Testi morajo biti klini¢no
uporabni, senzitivni in specifi¢ni. Izidi so lahko pozitivni,
negativni, razli¢ice nejasnega pomena in naklju¢ne
najdbe potencialno patogenih variant (Krajc et al., 2020).
Interpretacija mora vkljucevati osebno in druzinsko
anamnezo, Kklinicni pregled in drugo diagnostiko
(Katz et al,, 2020). Interpretacija rezultatov genetskega
testiranja ze pri monogenskih boleznih ni enoznacna,
pri poligenskih boleznih pa je Se kompleksnejsa tudi
zaradi $e neodkritih in nerazjasnjenih asociacij (Sweet
& Michaelis, 2011). IzraCuni tveganja za pojavnost
bolezni variirajo glede na znane asociacije, organizacije,
ki izvajajo testiranje, in uporabljene baze asociacij, pa
tudi glede na lastnosti in Zivljenjski slog posameznika
(Snyder, 2016). Razlago zapletejo izrazene znacilnosti
genov: penetranca, ekspresija, anticipacija, pleiotropija in
druge (Sweet & Michaelis, 2011). Zaradi kompleksnosti
interpretacije in dokon¢nosti genomskih najdb je
v Kklinicnem okolju uveljavljena celostna genetska
obravnava: oblikovanje druZinskega drevesa, druzinska
anamneza, razlaga o dedovanju, pojasnitev lastnosti
testov, njihove kliniéne uporabnosti in veljavnosti,
moznosti preventive in nadaljnjih ukrepov ipd. Na voljo
je ¢ustvena in psihosocialna podpora pacientom (Genetic
Counsellor Registration Board, 2017; Krajc et al., 2020).
Multidisciplinarni svetovalni tim sestavljajo zdravniki
specialisti klini¢ne genetike, kirurgije in ginekologije ter
molekularni biolog, psiholog in diplomirana medicinska
sestra (Krajc et al., 2014).

Zrazvojem genomike in niZanjem stroskov testiranja
se je genetsko testiranje pojavilo tudi kot komercialno
genetsko in genomsko testiranje (23andMe, n.
d.; Geneplanet, n. d.). Narodilo uporabnik opravi
po spletu, nato po posti dobi komplet za odvzem
bioloskega vzorca (slina, bris bukalne sluznice). Cez
nekaj tednov uporabnik prejme rezultate analize na
podlagi poslanega vzorca. Ocene kazejo, da je tako
storitev uporabilo Ze ve¢ kot 41 milijonov ljudi (Janzen,
2022). Vecina ponudnikov komercialnih genetskih
in genomskih testiranj ne zagotavlja genetskega
svetovanja in podpore ob slabih izidih (Vrecar et al.,
2015) ali pa je to mogoce kot dodatna, placljiva storitev

(Dante Labs, n. d.; Sequencing, n. d.). Nezadostno
razumevanje ali neustrezna interpretacija genskih
rezultatov brez ustreznega konteksta lahko vodi
do napac¢nih zakljuckov, nepotrebnih zdravstvenih
posegov ali lazne prepri¢anosti o nizkem tveganju
(Dinulos & Vallee, 2020).

Podro¢je komercialnega genetskega in genomskega
testiranja je slabo regulirano: v Ameriki minimalno
(Foodand Drug Administration (FDA),2019), v Evropi
razdrobljeno (Kalokairinou et al.,, 2018), v Sloveniji
uporabnike zas¢itijo posredno povezani zakoni
(varstvo potro$nikov, zascita osebnih podatkov).
Zaradi spletne izmenjave podatkov naraséa tveganje
za krdenje nacela zasebnosti in varstva osebnih
podatkov, obstaja pa tudi moznost diskriminacije
(Orlando & Rosoff, 2019). Ceprav genski podatki ne bi
smeli biti dostopni zavarovalnicam in delodajalcem, te
storitve v Sloveniji ponujata celo najvecji zavarovalnici
(Zavarovalnica Sava, n. d.; Zavarovalnica Triglav,
n. d.). Razdirjeni strokovni kolegij za medicinsko
genetiko (2018) in Strokovni svet za medicinsko
genetiko pri Slovenskem zdravniskem drustvu (Teran
et al., 2014) opozarjata, da mora genetsko testiranje
ostati omejeno na klini¢no okolje.

Napredek v genomiki zahteva izobrazevanje
pacientov in dvig ravni genomske pismenosti, pri
¢emer imajo klju¢no vlogo medicinske sestre, ki pa
praviloma nimajo dovolj znanja. Komercializacija
genomike vpliva na njihovo delo, zato morajo najmanj
poznati eticne, pravne in socialne spremembe,
$e posebno, ko se genetsko testiranje izvaja izven
klini¢nega okolja (Hammer, 2019).

Namen in cilji

Namen pregleda literature je raziskati izzive, ki
jih zdravstveni negi predstavlja neposredno trzenje
genetskih in genomskih testiranj kon¢nim uporabnikom.
Cilj je ugotoviti naravo izzivov, identificirati podrocja
zdravstvene nege, ki se jih ta testiranja ticejo, in opredeliti
vlogo medicinskih sester v luci teh testiranj. Oblikovali
smo raziskovalno vprasanje: Kateri so izzivi zdravstvene
nege v povezavi s hitrim razvojem trga komercialnih
genetskih in genomskih testiranj?

Metode

Opravili smo pregled literature.
Metoda pregleda

Iskanje relevantne literature, ki smo ga izvedli 21.
novembra 2022, smo opravili v bibliografskih bazah
PubMed/Medline, CINAHL Ultimatein ScienceDirect.
Pri oblikovanju iskalnih nizov smo uporabili Boolova
operatorja (AND/OR) ter upostevali najboljse prakse
iskalnih strategij za posamezno bazo. Iskalni pojmi so
bili: direct-to-consumer genetic screening, testing, tests,
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Tabela 1: Vkljucitveni in izkljucitveni kriteriji

Vkljucitveni kriteriji

Izkljucitveni kriteriji

Objava v znanstveni reviji
Objava v strokovni reviji
Objava v anglescini

Objava pred letom 2012

Dvojniki

Tematsko nepovezana literatura

Literatura o komercialnih genetskih testih za Zivali

commercial DNA, genetic counselling, nurse, nursing,
health worker, professional, educator, health personnel,
health educators. Vkljuditvena in izklju¢itvena merila
so predstavljena v Tabeli 1.

Rezultati pregleda

Proces iskanja literature je ponazorjen v diagramu
PRISMA (Page et al,, 2021), kar prikazuje Slika 1. Z
iskalnim nizom smo pridobili zacetni skupni nabor
zadetkov (n = 280). Identificirali in odstranili smo
dvojnike (n = 61). Po pregledu zadetkov po naslovih in

povzetkih ter dodatnem izlo¢anju smo dobili korpus
za kriti¢no oceno (n = 22). Nazadnje smo izloc¢ili Se
raziskave z neustreznim predmetom, populacijo in
¢asovnico. Preostale zadetke (n = 12) smo vkljucili v
analizo.

Ocena kakovosti pregleda in opis obdelave
podatkov

Kakor prikazuje Tabela 2, smo dokazno moc raziskav,
vklju¢enih v analizo, ocenili po osemstopenjski lestvici
po avtorjih Polit & Beck (2022), pri c¢emer ima najvisjo

SR
=
3 Identificirani zadetki v bibliografskih bazah Dodatno identificirani zadetki (n = 0)
§ PubMed/Medline, CINAHL Ultimate in Analiza citatov (n = 0)
§ ScienceDirect in (7 = 280) Siva literatura (n = 0)
=
~
-
)
> Zadetki po odstranitvi dvojnikov (n = 61)
=
L
¥
=~
& A4
Pregled zadetkov (n =219) > Izkljuceni zadetki (n = 197)
—
SR
Y
§ Raziskave, vklju€ene v kriticno oceno > Izkljucene raziskave (7 = 10)
§ (n=22) Neustrezen predmet (n = 2)
‘s”; Neustrezna populacija (n = 7)
Neustrezna ¢asovnica raziskave (n = 1)
-/
I
- 4
N
% Raziskave, vkljucene v analizo (n = 12)
~
N
—

Slika 1: Diagram poteka pregleda literature (Page et al., 2021)
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dokazno vrednost (1) sistemati¢ni pregled literature,
sledijo (2) randomizirane Kklini¢ne raziskave, (3)
nerandomizirane raziskave, eksperimenti, (4)
prospektivne/kohortne raziskave, (5) retrospektivne
raziskave s kontrolno skupino, (6) prese¢ne raziskave,
(7) poglobljene kvalitativne raziskave ter (8) ekspertna
mnenja in $tudije primerov.

Za identifikacijo in oblikovanje tem smo uporabili
metodo tematske analize (Kiger & Varpio, 2020),
ki vklju¢uje Sest stopenjsko tematsko analizo: a)
seznanitev s podatki, b) generiranje zacetnih kod, c)
iskanje tem, d) pregledovanje tem, e) definiranje in
poimenovanje tem ter f) izdelava porodila.

Rezultati

Identificirali smo naslednje teme: izku$nje
zdravstvenih delavcev s komercialnimi genetskimi in
genomskimi testiranji, informiranje o komercialnih
genetskih in genomskih testiranjih, kompetence
medicinskih sester ter vprasanje regulacije komercialnih
genetskih in genomskih testiranj (Tabela 2).

Izkusnje zdravstvenih delavcev s komercialnim
genetskim in genomskim testiranjem

Beccia et al. (2022) so raziskovali znanje, stalisca
in vedénja javnozdravstvenih delavcev, ¢lanov
Evropskega zdruzZenja za javno zdravje, med katerimi
so bile tudi medicinske sestre. Ugotovili so visoko
stopnjo ozave$cenosti o komercialnih genetskih in
genomskih testiranjih. Vecina od 332 vprasanih je
menila, da bi v postopkih komercialnega genetskega in
genomskega testiranja moral sodelovati usposobljen
zdravstveni delavec. Veliko jih je podprlo tudi strozji
nadzor nad zagotavljanjem klini¢ne uporabnosti testov,
regulacijo genetskega svetovanja in informiranega
soglasja. Poudarili so, da je ustrezni odziv na razmah
komercialnega genetskega in genomskega testiranja
opismenjevanje in opolnomocenje drzavljanov ter
stalno usposabljanje zdravstvenih delavcev (Beccia et
al,, 2022).

Podobno raziskavo so naredili tudi McGrath et al.
(2019) v ZDA, pri ¢emer pa so zdravstvene delavce
razdelili v skupini t. i. specialistov (genetski svetovalci
in specialisti klini¢ne genetike) in nespecialistov
(druzinski zdravniki, internisti in medicinske sestre).
Sodelujoci so dobili dva sklopa nalog: interpretacijo
treh vinjet pacientov s porocili komercialnega
genetskega in genomskega testiranja ter vprasalnik
o stali¢ih glede komercialnega genetskega in
genomskega testiranja. Priinterpretacijista bili uspesni
obe skupini: specialisti so dosegli povpre¢no 83,4 %
pravilnih odgovorov, nespecialisti pa 74,4 %. Ugotovili
so, da imajo specialisti visoko stopnjo zaupanja v
svoje sposobnosti za razlago genetskih rezultatov
pacientom (povpre¢na ocena 5,6 na lestvici od 1 do 6),
medtem ko imajo nespecialisti nizjo samooceno (4,6).

Tudi pri zaupanju v svoje sposobnosti za interpretacijo
rezultatov komercialnega genetskega in genomskega
testiranja so se bolje ocenili specialisti.

Informiranje o komercialnem genetskem in
genomskem testiranju

Zdravstveni delavci bi morali poznati prednosti in
slabosti komercialnega genetskega in genomskega
testiranja, predvsem slabo analiti¢cno vrednost teh
testov, problem napac¢nih pozitivnih rezultatov, pa
tudi napacno razumevanje negativnih rezultatov,
kar lahko ustvari obcutek lazne varnosti (Reed &
Edelman, 2018). Wysocki & Osier (2019) trdita, da bi
morale vse medicinske sestre oblikovati lastno stali§ce
o komercialnih genetskih in genomskih testiranjih,
razmisliti o lastni wudelezbi pri komercialnem
genetskem in genomskem testiranju ter si odgovoriti
na vprasanje, ali bi zase Zelele vedeti vse, kar lahko
izvemo iz genoma.

Posebno vlogo pri komercialnem genetskem in
genomskem testiranju imajo lahko medicinske
sestre, ki delajo v onkologiji (Mahon, 2018) in morajo
razumeti, da se lahko uporabniki komercialnega
genetskega in genomskega testiranja na podlagi
potencialno pomanjkljivih ali morda napacno
razumljenih rezultatov soocajo s pomembnimi
odlo¢itvami glede svojega zdravja. Prednost
komercialnega genetskega in genomskega testiranja
je, dalahko uporabniki dobijo vpogled v lastno gensko
zasnovo neodvisno od zdravnikov ali zavarovalnic
(Klein, 2014).

Kompetence medicinskih sester

Dolznost vseh medicinskih sester — ne glede na
vlogo in izobrazbo - je, da si pridobijo tudi ustrezno
znanje o genetiki in genomiki, zlasti za podroc¢ja, ki
so pomembna za njihovo lastno prakso (Klein, 2014).
Kot zagovornice in uditeljice pacientov v genomski
dobi bodo uspesne le z ustreznim znanjem, predvsem
pa razumevanjem eti¢nih, pravnih in druzbenih
posledic genetskega testiranja (Blix, 2014). Z bolj$im
poznavanjem podroéja genetike in genomike lahko
zdravstvena nega sodeluje pri svetovanju v okviru
genetskega testiranja glede pri¢akovanj, informiranega
soglasja, pojasnil o tem, kaj so genski podatki, kaj
testiramo, kaj pomenijo rezultati in kaksen vpliv bodo
imeli (Aleman et al., 2022; Klein, 2014). Na voljo so
razliéni neformalni uéni viri za medicinske sestre,
ki vklju¢ujejo relevantno tematiko, a Zal posebnosti
komercialnega genetskega in genomskega testiranja v
te u¢ne materiale niso vklju¢ene (Flowers et al., 2020).
Zato je smiselno, da medicinske sestre informacije o
komercialnem genetskem in genomskem testiranju
pridobijo iz S$tevilnih drugih materialov, ki jih
objavljajo kredibilne organizacije (Mahon, 2018).
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Tabela 2: Seznam in znadilnosti analiziranih clankov

Avtor, leto Raziskovalni  Namen Kljucéne ugotovitve Moc¢ dokazov
dizajn (Polit & Beck, 2022)
Aleman et ekspertno Predstaviti tveganja in ~ Medicinske sestre morajo krepiti 8
al.,, 2022 mnenje, koristi komercialnega ozave$¢enost o komercialnem genetskem
Studija genetskega in in genomskem testiranju ter posledicah,
primera genomskega testiranja ki jih imajo lahko te storitve za paciente.
za potro$nike Pripraviti se morajo na morebitno
in posledice za svetovanje in okrepiti kompetence glede
zdravstveno nego vlu¢i napotitve k specialistu ali genetskemu
dejstva, da medicinske  svetovalcu.
sestre nimajo veliko
izku$enj z narocanjem
ali interpretacijo
genetskih testov.
Becciaetal., presecna Oceniti znanje, Rezultati ankete so pokazali visoko stopnjo 6
2022 raziskava stali$ca in vedenja ozave$cenosti vprasanih o komercialnem
strokovnjakov na genetskem in genomskem testiranju ter
podrodju javnega zmerno do nizko stopnjo ozaves¢enosti
zdravja v Evropi glede njihovih aplikacij. Mnenje
glede komercialnega sodelujocih zdravstvenih delavcev je, da bi
genetskega in bilo treba okrepiti regulacijo komercialnega
genomskega testiranja.  genetskega in genomskega testiranja,
prav tako pa bi bilo treba najti strategije
ustreznega izobrazevanja drzavljanov in
zdravstvenih delavcev.
Blix, 2014 ekspertno Osvetliti vlogo Od medicinskih sester se pri¢akuje, da 8
mnenje medicinskih sester razumejo genetiko in genomsko medicino
pri personalizirani ter zagovarjajo interese pacientov.
medicini in Prihodnost personalizirane medicine je
komercialni obetavna, a prinasa dvome in dileme,
genetiki, predvsem glede katerih bodo pacienti odgovore in
pri svetovanju, strokovno vodenje iskali pri medicinskih
razumevanju eti¢nih in ~ sestrah.
pravnih vprasanj.
Flowers et al., prvoosebna Izdelati okvir v pomo¢  Avtorice so osvetlile potencialno uporabne 8
2020 Studija medicinskim sestram,  teme za implementacijo ustreznega
primera da bi razumele izku$nje izobrazevanja medicinskih sester o
pacientov in se komercialnem genetskem in genomskem
pripravile na ustrezen  testiranju, da bi bile sposobne svetovati,
odziv, ko jih pacienti voditi in interpretirati rezultate.
sprasujejo za pomoc¢
pri interpretaciji
komercialnega
genetskega in
genomskega testiranja.
Jackson et al., ekspertna Izdelati smernice za Na podlagi pregleda literature, fokusne 7
2014 fokusna zdravstvene delavce, delavnice skupine ekspertov in povratnih
skupina saj s0 KGGT realnost,  informacij drugih strokovnjakov so
in pregled zdravstveni delavci izdelali prakti¢no orodje v obliki algoritma
literature pa bi potrebovali vsaj za komunikacijo o komercialni genetiki
prakti¢na navodila s pacienti, ki Zelijo opraviti tak§no
za komunikacijo s testiranje.
pacienti o tej temi.
Klein, 2014  ekspertno Opozoriti na Genetsko testiranje lahko izvajajo 8
mnenje nevarnosti genetskega  ponudniki zdravstvenih storitev,

testiranja, ki je
dostopno v zdravstvu
in izven njega. Osebe,
pri katerih obstaja
tveganje za nastanek
bolezni ali so preprosto
radovedne glede svojih
genomov, ki jih lahko
dajo analizirati.

potrosniki pa uporabljajo tudi
komercialno genetsko in genomsko
testiranje, kar odpira veliko eti¢nih
vprasanj. Za zagotavljanje optimalne
zdravstvene nege bi morale medicinske
sestre bolje poznati in razumeti proces
genetskega testiranja in pomena
rezultatov.

Se nadaljuje
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Avtor, leto Raziskovalni  Namen Kljucne ugotovitve Moc¢ dokazov
dizajn (Polit & Beck, 2022)
Mahon, 2012  ekspertno Ugotoviti, kateri Izpostavlja dva problema: trzenje 8
mnenje nacin pridobivanja genetskega testiranja neposredno
genomskih potro$nikom, pa tudi neposredno
kompetenc bi bil zdravnikom na primarni ravni zdravstva,
boljéi za medicinske ki niso specialisti klini¢ne genetike.
sestre: ucenje na Pojasni relevantne znotrajpoklicne
delovnem mestu ali skupine (specialisti klini¢ne genetike,
pridobivanje dodatnega genetski svetovalci in medicinske sestre v
podiplomskega genetiki). Vse medicinske sestre bi morale
specialnega znanja. imeti vsaj osnovno znanje genetike in
genomike.
Mahon, 2018  ekspertno Informirati Medicinske sestre v onkologiji bi 8
mnenje medicinske sestre morale biti v primerjavi z zdravstvenimi
v onkologiji o delavci na primarni ravni zdravstva
problematiki bolj kompetentne za ustrezen odziv in
komercialnega svetovanje, ¢e jih pacienti sprasujejo o
genetskega in rezultatih komercialnega genetskega in
genomskega testiranja, genomskega testiranja.
saj so med tistimi, na
katere se bodo najbolj
verjetno obracali
pacienti z dilemami
glede komercialne
genetike.
McGrathet  prese¢na Primerjati stali$¢a in Zdravstveni delavci s podro¢ja genetike 6
al,, 2019 raziskava znanje za interpretacijo  so dosegli 83,4 % pravilnih odgovorov
rezultatov genetskega  pri interpretaciji rezultatov, ostali 74,4
testiranja med %. Visje zaupanje testom pomeni boljse
genetskimi rezultate interpretacij. Samoocena
svetovalci in drugimi pripravljenosti za pomo¢ pacientom
zdravstvenimi delavci.  z rezultati komercialnega genetskega
in genomskega testiranja je visja pri
specialistih klini¢ne genetike, a so tudi
ostali zdravstveni delavci pripravljeni in
sposobni svetovati.
Reed & ekspertno Seznaniti bralke Ce pacient sprasuje o svetovanju glede 8
Edelman, mnenje in bralce z komercialnega genetskega in genomskega
2018 bistvenimi problemi testiranja, ga je treba poslusati, preveriti
komercialnega rezultate, pojasniti potrebo po potrditvi
genetskega in testa in usmeriti na specialiste klini¢ne
genomskega testiranja:  genetike ali genetske svetovalce.
napacni pozitivni ali
negativni rezultati.
Starkweather ekspertno Ekspertno mnenje Akademija poziva k vedji regulaciji 8
etal., 2018 mnenje, Ameriske akademije sporo¢il, ki jih ponudniki komercialnega
Studija za zdravstveno genetskega in genomskega testiranja
primera nego: izpostaviti nudijo uporabnikom, in sicer o analiti¢ni
problemati¢ne vidike vrednosti testov, klini¢ni uporabnosti,
komercialnega moznosti zlorabe osebnih podatkov,
genetskega in alternativnih mozZnostih testiranja in
genomskega testiranja  mozZnosti, da pri dodatnem testiranju lahko
ter pozvati oblikovalce  nastanejo novi stroski za uporabnike.
zakonodaje k vedji
regulaciji.
Wysocki & ekspertno Predstaviti klju¢ne Poziv k refleksiji o komercialnem 8
Osier, 2019 mnenje razlike med genetskim  genetskem in genomskem testiranju.

testiranjem v
klini¢nem okolju
ter komercialnim
genetskim in
genomskim
testiranjem.

Medicinske sestre naj oblikujejo stalis¢e do
komercialnega genetskega in genomskega
testiranja, presodijo, ali bi same Zelele
poznati svoj genom, ali bi Zelele vedeti

o potencialno patogenih alelih, kako bi
svetovale pacientom in ali so pripravljene
na paciente, ki i$¢ejo pomoc¢ glede
komercialnega genetskega in genomskega
testiranja.
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Mahon (2012) opozarja na pomemben problem,
ki ga ustvarjajo komercialna genetska in genomska
testiranja: pacienti se z rezultati komercialnega
genetskega in genomskega testiranja obra¢ajo na
zdravstveno osebje na primarni ravni, ki po njenem
mnenju ni usposobljeno za ustrezno interpretacijo
testov za zdravstvene namene, zaradi ¢esar lahko pride
do napa¢nih napotkov pacientom (Mahon, 2012).
Jackson et al. (2014) so oblikovali odlocitveni diagram
s sedmimi motivacijami pacientov po uporabi
komercialnega genetskega in genomskega testiranja.
Orodje je v pomo¢ zdravnikom ali medicinskim
sestram, saj jih na podlagi posameznih motivacij
vodi do ustreznega nasveta pacientom - vklju¢no z
naborom pomislekov in priporodil.

Medicinske sestre morajo biti usposobljene tudi
za pogovor s pacienti o komercialnem genetskem in
genomskem testiranju. Predvsem morajo poudarjati
pomen potrjevanja pozitivnih ali negativnih rezultatov
v Kklinicnem laboratoriju, preden se pacienti odlocijo
za drasti¢ne posege. Delo medicinskih sester je tudi
informiranje o moznosti posveta pri specialistu klini¢ne
genetike ali genetskem svetovalcu (Reed & Edelman,
2018). Pri tem morajo pacientom znati povedati, da
noben rezultat komercialnega genetskega in genomskega
testiranja ni razlog niti za paniko niti za lazen obc¢utek
varnosti (Flowers et al., 2020). Medicinske sestre naj
paciente, ki Zelijo komercialno genetsko in genomsko
testiranje ali Ze imajo rezultate komercialnih ponudnikov,
podpirajo, poslusajo in ne apriorno zavracajo - le tako
bodo pacienti pripravljeni posluati o prednostih in
slabostih  komercialnega genetskega in genomskega
testiranja ter o pomenu ustreznih vedenjskih vzorcev za
zdravje (Mahon, 2018). Medicinske sestre z naprednimi
znanji bi morale biti v primeru, da se pacienti z rezultati
komercialnega genetskega in genomskega testiranja
obrnejo nanje, sposobne svetovati in imeti tudi dovolj
znanja za prepoznavanje pacientov, ki potrebujejo
nadaljnje testiranje oziroma bi se morali z rezultati
obrniti na genetskega svetovalca (Aleman et al., 2022).

Flowers et al. (2020) s $tudijo primera pokazejo
pomen lastne izku$nje: ena od avtoric ¢lanka je
namre¢ sama opravila komercialno genetsko in
genomsko testiranje. Na podlagi te izku$nje poudarja
tri teme: pomen vnovi¢nega preverjanja pozitivnih
in negativnih rezultatov s testi z znano analiti¢no
veljavnostjo; ozave$Cenost o tem, da rezultati
genetskih in genomskih testov pacientom razkrijejo
nespremenljiva dejstva o njihovem genetskem ustroju
in so zato druga¢ni od drugih testov v medicini;
moznost napacnega vtisa, da pacientovo informirano
soglasje vkljucuje tudi hipoteti¢ne izide genetskega
testiranja — obc¢utki pacientov po testiranju niso nujno
skladni s predhodnim pri¢akovanjem.

Klju¢ne posledice razvoja genetike in genomike za
medicinske sestre so: Sirjenje lastnega znanja o temeljnih
znanostih; vedja ozave$¢enost o farmakogenetiki -
ohranjanje zavesti, da se lahko zaradi doloc¢enih genov

nekateri pacienti drugace odzivajo na zdravila; ter
razvijanje sposobnosti svetovanja in ucenja pacientov
o prednostih in slabostih uporabe novih tehnologij
ter njihovih eti¢nih posledicah. Hkrati morajo ostati
uciteljice ustreznih vedenjskih vzorcev, saj na zdravje
ne vpliva samo genetika, temve¢ tudi okolje in nacin
Zivljenja (Blix, 2014). Pri tem pa lahko koristno
uporabijo tudi rezultate genetskega in genomskega
testiranja (Aleman et al., 2022).

Poziv regulatorjem

Ameriska akademija za zdravstveno nego Vv
pozivu regulatorjem (Starkweather et al., 2018) med
problemati¢nimi vidiki komercialnega genetskega in
genomskega testiranja opozarja, da gre za plenilske
prakse in izkori$¢anje potrosnikovega slabega
poznavanja klinicne in prakti¢cne uporabnosti
komercialnega genetskega in genomskega testiranja,
kar lahko ogrozi tudi ugled znanstveno utemeljene
klini¢ne genetike. Pozivajo k tesnejsi regulaciji,
ki naj ponudnike obveze k razkritju pomembnih
informacij o veljavnosti, zanesljivosti in klini¢ni
uporabnosti testa, nezavajajoCemu oglasevanju,
zagotavljanju interpretacije rezultatov, predstavitvi
moznih kritev zasebnosti in zaupnosti, informacij o
dodatnih moznostih glede interpretacije rezultatov
in predhodni izjavi o izdatkih naroc¢nika, ki bodo
vezani na preverjanje dobljenih najdb komericalnega
genetskega in genomskega testiranja (Starkweather et
al.,, 2018).

Diskusija

Za zdravstveno nego komercialna genetska in
genomska testiranja pomenijo tri glavne in med seboj
prepletene izzive: manjkajoca izobrazba medicinskih
sester za soocanje z nalogami v genomski dobi,
nereSeno vprasanje njihovih genomskih kompetenc
in ugotovitev, da sta glavni vlogi medicinskih sester
v kontekstu komercialnih genetskih in genomskih
testiranj predvsem vlogi zagovornice pacientovih
pravic in informatorke, svetovalke oziroma uciteljice.

Izobrazevanje zdravstvenih delavcev vseh profilov
obdutno zaostaja za napredkom genomike (Founds,
2014), hkrati pa tudi uporabniki komercialnih
genetskih in genomskih testiranj nimajo zadostne
zdravstvene pismenosti za razumevanje genomskih
informacij (Tolan & Nerenz, 2020). Praznino glede
genomske izobrazbe evropskih medicinskih sester
skusa nasloviti projekt GenoNurse, ki kot eno od
strategij za vsebinsko dopolnitev na prvostopenjskem
$tudijskem programu vidi vkljucevanje vsebin
s podro¢ja genomike v obstoje¢e uéne naclrte
(Halkoaho et al., 2023). Vsebine s podro¢ja genetike
in molekularne biologije so zaenkrat samo del u¢nega
programa magistrskih programov zdravstvene nege.
Vprasanje vklju¢evanja vsebin s podrocja genetike in
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genomike v formalni u¢ni nacrt pa ne resuje tezave, da
veliko delovne sile, ki bo v zdravstveni negi zaposlena
$e desetletja, te izobrazbe nima.

Pregleden in obsezen seznam profesionalnih
kompetenc glede genetike in genomike za razli¢ne
zdravstvene profile je Evropsko zdruzenje za humano
genetiko objavilo leta 2008 (Skirton, Lewis, Kent,
Farndon et al., 2008; Skirton, Lewis, Kent, Kosztolanyi
et al., 2008), Ameriska zveza medicinskih sester pa
leta 2011 (Greco et al., 2011).

V Sloveniji sta s podobnim naborom kompetenc
in znanj urejena profila diplomirane medicinske
sestre — genomske svetovalke na Onkoloskem
institutu Ljubljana (Klop¢ic et al., 2022) in genomske
informatorke na Klini¢nem institutu za genomsko
medicino v Univerzitetnem kliniénem centru
Ljubljana (Kregar Velikonja et al., 2022). Izobrazbo,
ki je v Nacionalnem registru specialnih znanj v
zdravstveni negi in babistvu registrirana kot specialno
znanje, pridobijo s samostojnim opravljanjem modula
»genomsko informiranje« na drugostopenjskem
$tudiju zdravstvene nege (Fakulteta za zdravstvene
vede Univerze v Novem mestu, n. d.).

Medicinske sestre, ki delajo na podrocju
genomike, pa niso edine, ki se lahko v vsakodnevni
praksi soocijo s pacienti, ki i$¢ejo pomo¢ glede
rezultatov opravljenega komercialnega genetskega in
genomskega testiranja. Kot zagovornice pacientovih
pravic bi morale medicinske sestre poznati eti¢ne,
pravne in druzbene posledice komercialnih genetskih
in genomskih testiranj ter se dejavneje vkljucevati tudi
v javni prostor. V nasprotnem primeru so potros$niki
prepusceni interesom zasebnih podjetij, ki ponujajo
genetsko in genomsko testiranje brez medicinskih
indikacij, ustrezne interpretacije in pogosto brez
svetovanja glede rezultatov.

Opravljeni pregled literature kaze na majhno Stevilo
empiri¢nih raziskav na relaciji komercialnih genetskih
in genomskih testiranj ter zdravstvene nege. Omejitev
na zdravstveno nego je zmanjsala tudi obseg literature,
ki bi se kvalificirala za pregled: podobne raziskave z manj
zamejenim poklicnim bazenom Ze obstajajo in imajo
kakovostnejsi nabor zadetkov (Martins et al., 2022).

Analizirana literatura ima nizko dokazno mo¢,
kar kaze na potrebo po intenzivnej$em raziskovanju,
na primer raziskovanju genomske pismenosti
medicinskih sester in Studentov zdravstvene nege
v Sloveniji z Ze obstoje¢imi orodji, kot so »nabor
konceptov genomske zdravstvene nege« (Ward
et al, 2014), »vprasalnik o genetiki in genomiki
v zdravstveni negi« (Calzone et al.,, 2012), pa tudi
modelne kvalitativne raziskave (Saleh et al., 2019),
utemeljene na podobnih raziskavah pri zdravnikih.

Ena od moznosti je tudi uporaba metode Delfi
pri oblikovanju interdisciplinarnih komunikolosko-
javnozdravstvenih ekspertnih mnenj o vprasanjih,
kakrsne zastavljajo Horton et al. (2019): kako $ir$o javnost
seznaniti z omejitvami genetskega testiranja, posebej

komercialnih genetskih in genomskih testiranj; kako
zagotoviti pravilen odziv uporabnikov komercialnih
genetskih in genomskih testiranj na napacno negativne
in napacno pozitivne rezultate; kako urediti financiranje
dodatnih diagnosti¢nih postopkov, do katerih pride
zaradi razjasnitve rezultatov komercialnih genetskih
in genomskih testiranj. K tem izhodis¢em bi lahko
dodali $e vprasanje, kako s komercialnimi genetskimi
in genomskimi testiranji seznaniti tudi medicinske
sestre in druge zdravstvene delavce, ki ne delujejo na
podroéju genetike in genomike.

Zakljucek

S pregledom literature smo ugotovili, da se znanstvene
in strokovne objave osredotocajo predvsem na
seznanjanje bralcev s tematiko komercialnih genetskih
in genomskih testiranj. Izobrazevanje zdravstvenih
delavcev zaostaja za skokovitim razvojem genomskih
znanosti. Za medicinske sestre genomika ne pomeni
samo diagnosti¢no-terapevtskih posegov, saj se bodo
morale usposobiti tudi za vlogi uciteljice in zagovornice
pacientovih pravic v genomski dobi. Nadaljnje raziskave
in hitre spremembe v zdravstveni negi so nujne,
sicer bodo vlogo, ki jo imajo pri vprasanjih zdravja
medicinske sestre, prevzele komercialno domisljene
resitve ali kar umetna inteligenca.
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