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Nazov: Pojem genu a nékteré jeho etické konsekvence.
Druh prace: dizertatnd praca
Rozsah prace: 93 stran autorského textu

- toho 75 stran rozbor pojmu gén a jeho histérie, 18 stran rozbor
genetickych testov vo vztahu ku geneticke] konzultacii, 2 strany
zaveretného zhrnutia.

Dokumentiacia: 10 stran citovanych publikacii
R obrazkov ilustruje 2. &ast’ Gen a jeho historie, ostatné ¢asti sl
spracované volnym textom bez dalsich obrazkov, grafov alebo
tabuliek

ZVOLENA TEMA:

Predkladana dizertaénd préaca sa zaobera obsahom pojmu gén z hladiska vyuZitia tohto
biologického pojmu pre potreby humanitnych viet, najmi aplikovanej (bio)etiky. Gén
chape vjeho casovom vyvine tak, ako sa vyvijalo biologické porozumenie jeho
materialneho substratu, funk&nych prejavov a dosledkov pre zdravie alebo chorobu
u Pudi. Sustred’uje sa na myslienkovy posun od génu ako linedrnej informacie pre
sekvenciu aminokyselin v produkte ku génu ako netrivialnemu nositelovi informacie,
ktora sa napokon vyjadruje metainformatickym fungovanim zlozitych biochemickych
komplexov az po znaKy typické pre Pudski mysel’. Ulohu genetickej (molekulovej)
diagnostiky ludskych chordb tak posuva od komparativneho popisu sekvencie
KkPagového useku DNA do polohy deskripcie biomentalneho funkéného celku, ktory
vystihuje stav zdravia alebo choroby. Interpretacia vysledku vySetrenia sa v interakeii
klient v. genetik-konzultant posiiva od poradenstva ku tlmodeniu porozumene;
metainformacii. Takto nazerany posun si vyzaduje domy3lanie odbornej pripravy
genetika-konzultanta, ktory by sa z terajsieho vztahu k ¢istym biologickym faktom
mal aspoii od pasa vynorit' do prostredia ich komplexnej biohumanitnej interpretacie.
Novy typ genetického konzultanta sa stane timo¢nikom metainformacie a sprievodcom
klienta na ceste k jej porozumeniu a spracovaniu. V zmysle hry s pismenami v slove
GenFtika si bude geneticka konzulticia toho typu vyZadovat mimo biologického
poznania a psychosocidlnych zruénosti aj bioetické vzdelanie. Tieto fakty dovoluju
konstatovanie, Ze téma dizertalnej préce je zvolena dobre.
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SPRACOVANIE TEMY S OHEZADOM NA DOTERAJSI STAV PROBLEMATIKY:
Dizertatna praca sa opiera o tradiciu §koliaceho pracoviska, vychodi z aktualnej
literatury, naraba s komplexnymi faktami a uvaZuje o nich, ¢im sa stava velmi
aktualnou. ASpirantka ju rozdelila na dvoch logickych &asti tak, aby mohla nad
rozborom stiéasného stavu vyvoja pojmu gén vystavat’ vlastni bioeticku reflexiu
postupov modernej klinickej genetiky a odporucit’ vystupy pre prax. Tu by som
privital, ak by bol logicky a obsahovy déraz na druhn bioeticki éast’ vyjadreny aj
kvantitativne, teda vi¢§im rozsahom tejto Casti oproti Casti génove;j.

OTAZKY DO DISKUSIE:

K praci Mgr. Frankovej nemam otazky, ktorych zodpovedanim by som podmiefioval
pozitivne odportidanie prijat’ dizertalnu pracu, uvedené v ZAVERE. Téma je vSak
nielen aktualna, ale sudasne vstupuje do prostredia overovania biologickych hypotez
ako aj, hoci len provizérneho, rieSenia etickych dilem. Preto je tplne logickym
generatorom otazok, ktoré budi spotivat’ v zasobniku kym sa nevyriesia alebo kym sa
nezabudne, Ze si ich niekto vobec kladol.

K otazke pojmu génu. Je to starSia otdzka, ktord sa vynorila skor ako by jej to bol
byval mal umo#nit’ aktudlny hrot poznania na trovni sekvenacie a reguldcie. Thomas
Lewis sa povaZuje za jedného z duchovnym spolutvorcov hypotézy Gaia o Zemi ako
zivom organizme a vo svojej eseji pred presne 30 rokmi (Buiika meduza a ja) prirovnal
gén po interpretatnej stranke porozumeniu Shakespearove; béasni. Pred 35 rokmi sa
zrodila hypotéza prenosu kultiirneho dediéstva (mimotelova dedi¢nost), v ktorej ako
jednotka schopna nezavislej rekombinacie s horizontalnym prenosom vystupuje mém
(Susan Blackmoreové, Kultura a jeji evoluce). Tito hypoteézu dnes uZ rozvija menej
badatelov, ale prica Mgr. Frankovej ju znovu nepriamo prinasa, ked’ necha gradovat’
posolstvo korpuskularneho génu aZ do abstraktne; metainformacie.

Tu je to napitie, ktoré zrodilo mém — sta¢i na metainterpretaciu Shakespearovej basne
poznat’ hlasky, vyznam slov a jazykové pravidla? Ak nie, tak ¢o d’alej?

K otizke binirneho rozhodovania. Ak m4 klient spracovat’ lekéarsku informéciu
(dnes aj vo forme ,,informovaného stihlasu®), tak sa rozhoduje medzi malym poctom
alternativ, najcastejéie binirne — pdjdem na amniocentézu alebo nie, ponecham si diet’a
s trizomiou 21 alebo nie. Podkladom pre binarne rozhodovanie v klinickej genetike je
kombinicia zdvaznosti patologie s pravdepodobnost’ou, Ze tento stav nastal. Ak sa robi
genetickd prognostika na zéklade laboratérneho genetického ddkazu patologie, teda
skoro istoty, Ze sa riziko realizovalo, tak rozhoduje posudenie klinickej zavaZnosti
chorobného stavu. Rozvoj laboratérnej genetickej diagnostiky smeruje k tomu, aby
binarne rozhodovanie bolo o najlahSie a najinformovanej$ie. Teda diagnostika
s vysokou $pecificitou a senzitivitou v kombinécii s teoretickym poznanim zévaznosti
klinického obrazu ulah&ujui binarne rozhodovanie klienta. Ak md mat’ pre klinicky
obraz vyznam genetickd metainformacia, musi sa jej zachytenie stat’ stcast'ou
diagnostického procesu vritane stanovenia senzitivity a Specificity novej metody. Ak
sa prili§ lahkovazne, hoci vedeni nadSenim znového porozumenia, vzdialime
z prostredia mediciny zaloZenej na dokazoch, méZe to nasich klientov vratit’ ne¢akane
o par desatroéni spit. ESte v nedavnej minulosti bolo binarne rozhodovanie obvykle
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fazie o mieru neistoty klinického stavu, napr. ponechat’ alebo neponechat plod
muzského pohlavia u prenaSatel’ky hemofilie.

Ako méze dnes akokolvek do ekvilibristiky dovedené tlmo€enie metainformatickej
interpretacie geneticky definovanej patolégie viest’ k inému ako napokon binarnemu
rozhodovaniu? Alebo ako moZe pacient (klient) podpisat’ informovany suhlas
s basfiou?

K otazke genetickej konzulticie. Vramci jazykovej hry sa v Ceskoslovenskej
genetike 70. rokov viedol spor o termin ,,genetické poradenstvi*. Poradenstvi sa vZzilo
v Ceskej jazykovej oblasti, jednak ako preklad z anglictiny (counseling) a neméiny
(Beratung), jednak ako samozrejma stéast’ premnoZzenych poradni vtedajSieho
zdravotnictva. Slovenska $kola, ktort v tom &ase reprezentoval prof. Viliam Izakovic,
nahradila genetické poradenstvo terminmi genetickd prognostika alebo geneticka
konzultdcia. Domnievam sa, 7e Mgr. Frankovej by sa vduchu jej pristupu ku
genetickému sprevadzaniu mohla, dnes uZ prijata a ustdlena slovenska terminologia,
pre oblast’,,genetického poradenstvi® hodit’.

FORMALNE POZNAMKY:

Po formalnej strénke nenachéddzam Ziadne zretefahodné chyby. Vyzdvihujem, Ze praca
nie je viazana do &erneho obalu, Ze text je prehladny a dobre CitateIny (hoci o nieco
hustejsie riadkovanie a obojstranna  tlad namiesto ,normostran“ by boli
ekologickejiie), prevzaté obrazky st odcitované a citovanie je vo vieobecnosti
spravne. Vzhl'adom na to, Ze predkladand préca sa pohybuje na hranici odborov, bolo
by vhodné pripojit’ slovniek pojmov.

NALEZITOSTI SPRACOVANIA A PREZENTACIE:
Dizertaéna praca je spracovana a prezentovand Standardne.

ZAVER:

Mgr. Frankovd preukdzala primerani schopnost’ nardbat’ s odbornou literatirou,
samostatne spracovat vedecku publikdciu a formédlne dokonéit' dizertalndi pracu.
V predloZenej dizertadnej praci Mgr. Frankova tplne nepochybne preukézala
predpoklady k samostatnej tvorivej vedeckej praci. Plne odporaam pracu prijat’ v
predloZenej forme ako podklad pre udelenie titulu "Ph.D." za menom.

09.03.2009 MUDr. Peter KriZan, CSc.
oponent f./
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