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ReikSminiai ZodZiai: alfa-1 antitripsino stoka, genetinis konsultavimas, sveikatos prieZiara, socialiniai aspektai.

Santrauka. Straipsnyje nagrinéjami psichosocialiniai ir etiniai klausimai, su kuriais susiduria suaugusieji, turintys alfa-1 antitripsino
stoka (AATS). AATS — reta genetiné liga (daznumas — 1 i3 4000 asmeny). Sergant LOPL, ji pasireiskia 1-3 i$ 100. Keli specifiniai
AATS bruozai 1émé, kaip pacientas reaguoja j liga (diagnostikg ir stebéjimo plano sudaryma). Kadangi liga yra retoji, gydytojai
apie ja Zino nedaug ir retai rekomenduoja tirtis dél jos. Ligos diagnozé daznai sukelia nerima pacientams dél Ziniy stygiaus, kelia
daug klausimy, ar jie perduos liga savo palikuonims. Dauguma moksliniy straipsniy pabréZia gydytojo ir paciento bendradarbiavimo
svarbg AATS atvejais, kad baty uztikrinta tinkama diagnostika, gydymas.

JVADAS

Socialiniu, teisiniu ir etiniu aspektu literataroje analizuo-
jamos kelios dazniausios genetinés ligos ir nekreipiama
démesio i kitus genetinius sutrikimus, kuriy reik$mé vi-
suomenéje didéja dél nuolat geréjancio jvairesniy geneti-
niy tyrimy prieinamumo. Mokslininkai atrado takstancius
geny, lemianciy jvairias ligas, kuriuos issitirti galima ne
tik klinicisty siuntimu, bet ir tiesiogiai pasinaudojus sia-
lymais internete. Svarbu paminéti, kad vienody galimybiy
idarbinimo komisija (angl. Equal Employment Opportunity
Commission) jau prane$é apie pirmaji paciento, turincio
AATS, genetinés diskrimancijos atvejj.

Studijose gana placiai iSnagrinéta, kaip susirge suau-
gusieji apsisprendzia tirtis genetines ligas, pvz.: Hanting-
tono liga, paveldima kruties vézj (BRCA1/A2), paveldima
nepolipozinj tiesiosios Zarnos vézj. AATS skiriasi nuo $iy
ligy tokiais svarbiais aspektais: ligos pasireiskimo pradzia,
simptomy trukme ir sunkumu, diagnostikai reikalingomis
priemoneés, paveldéjimo principais, genetine raiska, — visu
tuo, kas daro jtaka gydytojams ir pacientams apsispren-
dziant dél tyrimy planavimo, gydymo ir priezitros.

Alfa-1 antitripsino stoka lemia sutrikusi alfa-1 antitrip-
isno sintezé, kuri paveldima autosominiu kodominantiniu
budu, o liga daugiausia paveikia kepenis ir plauc¢ius. Dél
labai mazo sintetinamo antitripsino kiekio vystosi plauciy
emfizema, kuri, jei negydoma, gali baigtis mirtimi, o kai
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antitripsino kiekis sumazéjes itin smarkiai (PiZZ ar PiSZ
genotipai) — kepeny ligas, ciroze, kartais gali prireikti netgi
kepeny transplantacijos. Ankstyva diagnostika sudaryty sa-
lygas i$ anksto ruostis organy transplantacijai, vengti i$orés
zalingy veiksniy, kurie gali pasunkinti liga (pvz., rakymas
ar kiti oro tersalai), konsultuotis su genetiku ir spresti apie
$eimos planavima.

Jungtinése Amerikos Valstijose (JAV) apytiksliai 1 i$
5000 arba tiesiog 60 takst. asmeny turi AATS fenotipa,
lemiantj sunkia ligos forma, bet diagnozuojama tik 5 proc.
visy atvejy. Dabar pasaulyje gydyma pakaitiniu alfa-1 an-
titripsinu gauna apie 10 takst. pacienty (i$ ju pusé JAV),
deja, 80 proc. pacienty, kuriems $is gydymas padéty, néra
gydomi. Daugelis gydytojy dar nejvertina, kokias proble-
mas sukelia AATS. Vien pati diagnozé ligoniui gali sukelti
nerima ar depresija. Svedijoje atlikus tyrima, nustatyta, kad
naujagimiy, kuriems diagnozuota AATS, motinos reikSmin-
gai dazniau patyré nerimga, kad ir trumpalaikj, palyginti su
kontroline grupe. Pasaulio sveikatos organizacija, Amerikos
kratinés ligy draugija ir Europos kvépavimo ligy draugija
pateiké rekomendacijas (jvertintas kaip santykinio svarbu-
mo), kad Europos ir Siaurés Amerikos gydytojai turéty tirti
pacientus, ypa¢ tuos, kuriems pasireiské emfizema, létiné
obstrukciné plauciy liga, gydymui atspari astma su obstruk-
cija, nepaaiskinamas kepeny pazeidimas ir kuriy giminéje
yra serganc¢iy AATS. Kol kas neaiku, ar $ios rekomenda-
cijos yra efektyvios.
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Nepaisant to, kad AATS pastaruo-
ju metu skiriama daugiau démesio,
1968-2003 m. laikotarpiu zenkliai
diagnostika nepageréjo: laikas nuo
pirmy simptomu pasireiskimo ir ligos
diagnozavimo netgi pailgéjo. Daugéja
pacienty, teigianciy, kad truksta gene-
tinio konsultavimo.

Reikia pabrézti, kad ankstyvoje di-
agnostikoje yra rimty kliac¢iy — kaip
daznai atliekami tyrimai rizikos grupés
pacientams? Apskritai gydytoju geneti-
kos supratimas yra ribotas. Neisskiriant
ir kity ligy, juntama, kad netinkamai
bendradarbiaujama siekiant gerai in-
formuoti ir motyvuoti pacientus. Ti-
riant Hungtingtono liga ir ZIV/AIDS
sergancius asmenis, buvo nustatyta,
kad iskyla nemazy problemy, kai no-
rima iSkviesti konsultacijos paciento
aplinkos zmones, kurie taip pat gali
priklausyti rizikos grupei ir turéty
buti istirti. AATS pacienty organizacija
kvieté AATS pacientus atlikti papildo-
mo kraujo tyrimo, kuris uzsisakomas
pastu i namus. Sio tyrimo dalyviams
véliau uzpildzius klausimynus paais-
kéjo, kad beveik visi tyrimo rezultatais
pasidalyty su $eimos nariais, taciau gy-
danciajam gydytojui apie tai pranesty
82,9 proc. homozigotiniy ir tik 59,9 ale-
lio nesiotojy. Aisku, kad atvirumas li-
gos klausimais gydytojui, kartais ir $ei-
mos nariams tikrai néra pakankamas.

Daugelis psichologiniy, socialiniy
ir etiniy problemy, su kuriomis susi-
duria AATS rizikos grupés asmenys,
nesulaukia démesio. Tai gali bati ir
paprasti dalykai, pvz.: kaip gydytojas
su pacientu sutaria, kaip ir kada toliau
bus atliekamas paciento tyrimas (kaip
tai nusprendziama, koks jy poziaris j
tai, kokie papildomi veiksniai gali tureé-
ti itakos), kaip pacientas nusprendzia,
kada, kaip ir su kuo pasidalyti diagnoze
ir iSvadomis. Daugiausia darbo spren-
dziant sias bédas jdéjo ne JAV, o Skan-
dinavijos $alys, mat ir pacios $iy tolimy
Saliy sveikatos priezitros sistemos gana
smarkiai skiriasi. Svedijoje AATS yra
daznesnis nei kitur (1 i§ 1500).

Apibréziant svarbu issiaiskinti, kokij
keliag nueina pacientas, turintis rizika
sirgti AATS: kaip jis nusprendzia, ar
tirtis, kaip atskleisti savo bukle ir ty-
rimy rezultatus ($eimos nariams, gy-
dytojams). Taip pat svarbu jvertinti,
kaip gydytojas gali padéti palengvinti
$ias uzduotis: numatyti kokios galimos
klaidos, kaip bendradarbiauti.
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PACIENTU, SERGANCIU AATS,
APKLAUSOS METODIKA

Pateikiama 11 asmeny, serganciy AATS
(7 moterys, 4 vyrai), kurie dalyvavo
i$samioje 2 valandy apklausoje, anali-
zé. Asmenys buvo kvieciami dalyvauti
per AATS klinika, AATT organizacija,
AATS naujienlaiskius. Savanoriai susi-
sieké su vyriausiuoju tyréju, kuris atliko
konfidencialia i$samia pusiau strukta-
rine apklausa apie visus rapescius, ki-
lusius asmeniui, kuriam diagnozuota
AATS ar jos rizika. Tyrimui leidima
davé Kolumbijos universiteto Psichia-
trijos instituto perzitros tarnyba.

Kad analizé baty i$sami, teoriniu
pagrindu imtos Geertzo idéjos. Jis stu-
dijavo jvarius individy gyvenimo aspek-
tus ir socialines situacijas bandydamas
suprasti ju patirtj perpiesdamas viska
ju paciy zodziais, kad baty galima gauti
kuo detalesne analize. Nebuvo bando-
ma patirtj jstatyti i kokig nors teorine
struktarg. Taigi, naudotas kokybiskas
metodas, kad buaty galima perprasti
problemas, susijusias su pacienty ge-
netiniu tyrimu. Jtraukti ir elementai i$
pagrijstosios teorijos, aprasytos Straus-
so ir Corbino. Tai gelbéja norint per-
prasti socialiniy procesy sudétinguma.
Sis metodas tyréjy jau buvo naudotas
anksciau ir aprasytas nagrinéjant ki-
tas genetines ligas, elgesj, susijusj su
paciento sveikata, gydytojo ir pacien-
to santykj bei bendravima. Pagristoji
teorija remiasi dedukciniu (remiantis
praeitais tyrimais ir teorijomis daro-
mas ,karkasas®, ant kurio pradedama
rinkti medziaga) ir indukciniu (norint
nustatyti i§ surinkty duomeny bendry-
bes ir principus) mastymu. Duomenys
i§ skirtingy asmeny buvo surinkti ir
ieskota panasumuy bei skirtumuy sie-
kiant suformuluoti galimas hipotezes.
Pirminé analizé buvo atliekama pacios
apklausos metu, kuri padéjo pagrinda
tolesnéms apklausoms. Apklausa buvo
nutraukiama tada, kai i$ respondento
nebuvo gaunama daugiau naujos in-
formacijos.

Kai visos apklausos buvo baigtos,
tolesnés analizés vykdytos dviem eta-
pais. Analize vykdyti padéjo sociali-
niy moksly srities asistentas, taip pat
konsultuotasi su vyresniuoju ekspertu
kokybiniuose tyrimuose. Pirmame eta-
pe vadovaujantis tyréjas ir asistentas,
nepriklausomai vienas nuo kito, ko-
davo duomenis ir atrinkinéjo svarbius
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veiksnius, kurie lémé pacienty patirtis.
Tarp veiksniy ieskota panasumy, skir-
tumy, jie buvo kategorizuoti, nustato-
mos variacijos. Abiejy tyréju koduotés
susistemintos, sujungtos j viena.

Kitu etapu tematinés kategorijos
buvo skirstomos | pogrupius, antrines
temas, zidréta, kurie duomenys persi-
pina, kuriuos reikia sujungti ar atskirti.
Pagal gauta struktiirg perziarétos visos
apklausos.

AATS pacienty sprendimus ir elgesj
lémé kelios unikalios charakteristikos,
kurios véliau persikryziavo formuoda-
mos sudétinga sistema. Pirma, kad tai
reta liga. Antra — tai autosominé rece-
syviné liga, skirtingai nuo kity daznes-
niy genetiniy ligy. Jei heterozigotai yra
rukantys, tai jiems gali pasireiksti ligos
simptomy (kad ir nelabai ryskiy, kurie
gali nebuti susieti su tikraja patologija).
Trecia, yra galima fermenty pakaitiné
terapija.

AATT SERGANCIU PACIENTU
POZIURIO | SAVO LIGOS
DIAGNOSTIKA ANALIZE

Kadangi AATT néra placiai zinoma liga
ir jos genetiné etiologija santykinai ne-
seniai i$siaiskinta, sveikatos prieziiros
specialistai apie ja zino nedaug, tad
parenkamas netinkamas paciento isty-
rimas ir nustatoma ne ta diagnozé, ka
rodo pavyzdziai. ,A$ lankiausi pas 20
gydytojy. Né vienas i$ jy manes netyreé
dél alfos (dél AATT) ar net nezinojo,
kas tai. A§ vis dar sutinku gydytojy,
kurie nezino. Jie manes klausia: ,Ko-
kia jasy medicininé istorija?* A$ sakau:
»luriu alfa-17 — ,Kas tai?*

Pacientai mano, kad tam tikry sri-
Ciy specialistai turéty iSmanyti $ig liga,
bet daznokai taip nebana. ,Bet kuris
pediatras, pulmonologas ar kas kitas,
gydantis astma, turéty buti susipazines
su naujausia medziaga apie $ia liga ir
bati budrus!” Tad ligos retumas lemia,
kad gydytojai mazai apie ja zino. Tai
tinka ir kitoms retoms patologijoms,
kai nustatoma taskiné mutacija. ,Jei
su konkrecia liga susiduriama dauge-
lj mety, tai visi apie ja zino. Alfa yra
tokia nauja ir reta. Gydytojai jos nezi-
no, dél to nediagnozuoja“ ,Man labai
patiko viena gydytoja. Kai ji atsiverté
mano istorija, buvo aisku, kad ji zino
AATS terming, bet daugiau nelabai. Ir
nemanau, kad turéty. A$ buvau hospi-
talizuota dél pneumonijos prie$ dvejus
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metus ir stebima pagrindinio gydytojo,
gydancio AATS. Bet uzeidavo ir kiti re-
zidentai. Viena jauna interné bus pui-
ki gydytoja. Ji pasaké: ,Jus esate mano
pirmoji Alfa, as daug apie tai skai¢iau
medicinos akademijoje*

Nepakankamos zinios apie liga,
ypac tokia nejprasta, gali lemti netin-
kamos informacijos suteikima apie to-
lesnius tyrimus ir kitus ligos aspektus.
Dél menko supratimo pacientams gali
buti suteiktos netikslingos prognozés ir
patarimai. ,Kai kurie Alfos (sergantieji
AATS) pyksta, kad jy gydytojai nieko
neiSmano, ir tiesiog pasako, kad jie
mirs. Vienam zmogui AATS buvo di-
agnozuota astuntojo desimtmecio pra-
dzioje, ir jam buvo patarta visai nesi-
mankstinti: ,,Jums liko mazai funkciniy
galimybiy. Nei$naudokite ju mankstai‘.
O tai, paaiskéjo, yra visiskai klaidingas
patarimas. Prie§ 9 metus pacientui
transplantavo plaucius, miré jis po 7
mety, o jam buvo pasakyta, kad ilgai
neisgyvens.

Stokodami ziniy, gydytojai neatlie-
ka paciento buklés tyrimu taip daznai,
kaip reikéty. Daznai tik paties paciento
buvimas pasufleruoja, kad reikia atlikti
papildoma jvertinima ir tyrimus. Gydy-
tojai i$ pradziy gali klaidingai diagno-
zuoti liga, o véliau siuncia pacienta pas
kitus specialistus. Toks paciento siun-
timas pas kitus specialistus gali lemti,
kad bendrosios praktikos gydytojas ar
kitas mazai specializuotas gydytojas
nutolsta nuo AATS ligos ir nesukaupia
apie ja Ziniy.

Pacientai gali jaustis nusivyle, ne-
suprate, kodél reikéjo siuntimo, ir tik
véliau jvertina, kad to i$ tikryju reikéjo.
Pateisinti papildomas pastangas sunku,
kai negali matyti realaus galutinio re-
zultato. Sergant retomis ligomis, pasi-
tikéjimas specialistais gali pagerinti pa-
ciento priezitra, taciau tai minimali-
zuoja kity gydytoju patirtj ir demoty-
vuoja stengtis jos jgyti.

Seimos genetiné anamnezé neretai
lieka nezinoma. Liga gali bati sunku
priimti dél anksciau nustatytos netiks-
lios diagnozés. Padétj sunkina nesidali-
jimas informacija pacioje $eimoje. Ga-
limi atvejai, kad paciento giminai¢iams
AATS nenustatyta. ,Mano tévo sesuo
galéjo sirgti Sia liga. Pusbrolis miré 35
mety nuo emfizemos. Tuo metu jie ne-
zinojo, kas ta alfa’” I$ tiesy apie AATS
zinoma tik nuo 1963 m., iki tol ji buvo
nediagnozuojama. ,Mano pusbrolio té-
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vas tikriausiai buvo nesiotojas. Jis buvo
iSmestas i$ armijos, kai vyko Antrasis
pasaulinis karas. Manau dél to, kad
turéjo astma, ar kazka panasaus. Alfa
buvo atrasta tik 1963

Bégant laikui, keiciasi kultirinés,
$eiminés normos, tabu, kaip $eimoje
kalbamasi apie ligas. Anksc¢iau Zmo-
nés buvo uzdaresni. Kita vertus, ligos
paveldimumas padédavo uzdaruma
pralauzti. Viena moteris kalbéjo apie
pagrindinius skirtumus tarp genetiniy
ir kity ligy: ,A$ mastau, ar mano sene-
liai turéjo kvépavimo problemuy. Mano
tévo motina miré labai jauna. NeZinia,
nuo ko. Zmoneés tais laikais apie tai
nekalbéjo*

Vis délto pacientai apie galima rizi-
ka susirgti neretai suzino i§ savo arti-
myjy, netgi i$ atzaly. Kadangi gydyto-
jai su liga susiduria retai, jiems sunku
praeityje jgytas faktines Zinias pritai-
kyti dabartinéje praktikoje. ,I$ pradziy
a$ truputj sirgau. Neveiké antibiotikai.
Tada Kalédoms atvyko stnus ir susirgo
pneumonija, kuriai jis buvo imlus nuo
pat vaikysteés. Jis irgi géré antibiotikus.
AS$ ji nusiunciau pas gydytoja ir liepiau
prisizadeti, kad issitirs i$samiau. Jis taip
padaré, o po keliy ménesiy vél susir-
go. Paklausiau: ,Ar tu tikrai buvai pas
gydytoja?“ — ,Taip, tiesa sakant, turiu
kazkokia fermento stoka, bet jie sakeé,
kad tai $iuo metu néra didziausias ra-
pestis! Po ménesio mano $eimos gydy-
tojas teiravosi, kaip sekési sanui. Sakau:
»Jam nustate, kad turi fermento stoka.
Ir tada mano gydytojo galvoje uzside-
gé lemputé: ,Alfa antitripsinas! Dieve
mano, lazinuosi, kad ir tau tas pats!”

Pasitaiko, kad gydytojai nepataria
apie diagnoze pasikalbéti su $eimos
nariais, kurie irgi gali sirgti. ,Mano
siinaus gydytojas neparagino jo, kad
turéty tévams pasakyti, kad jie irgi is-
sitirty. Dievy dovana, kad gyvenimas
man buvo palankus. Jei nebiuciau si-
naus paklaususi, iki $iol nezinociau.
Nezinau, ar gydytojas sunui sake, kad
tai genetiné liga:

Prastas bendradarbiavimas gali buti
rezultatas ligos neigimo ir vengimo.
»Mano stnus visiskai tam priestarauja.
Jis daug rako! Atsiverti Seimai tokiais
atvejais yra itin svarbu, taciau ne visada
tai lengva padaryti. Seimos nariai gali
btti nutole nuo ligonio. Jei liga néra
genetiné, daznas net nemano, kad apie
ja reikéty pasakoti Seimos nariams. ,Tu
turi susisiekti ir kalbétis su $eimos na-
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riais, su kuriais apskritai nenorétum
bendrauti... Jei tai nebity genetika,
tikriausiai visai nesivargintum jiems to
sakyti’ Zinia apie potencialiai mirtina
ligg gali sukrésti artimuosius, dél to ne
visada ir norima jiems apie ja pasako-
ti. ,Jauciausi prislégta, i$sigandusi, man
saké, kad turiu mirting liga — tikétina,
kad gyvensiu trumpiau.® Kitiems $oka
gali sukelti ir per daug sudétinga in-
formacija, kuri gaunama diagnozavus
iki tol negirdéta liga. ,Mes buvome
sustinge. Gydytojas jrasinéjo pokalbj,
nors mes nenoréjome, kad jis tai da-
ryty. Bet grize namo susédome ir per-
klauséme jrasa kelis kartus: bandéme
suprasti, kas visa tai yra‘ Netikéta di-
agnozé pribloskia pacienta, nes jis néra
psichologiskai tinkamai paruostas, ne-
buvo suteiktas genetinis konsultavimas.
Tai lemia, kad pacientas gali pasimesti,
sutrikti ir tapti dar uzdaresnis, o tai uz-
kerta kelig istirti jo aplinkos Zmones,
kurie yra rizikos grupéje.

Nustatyta diagnozé pacientui gali
sukelti ir palengvéjimg, nes gaunamas
atsakymas, kodél jis patiria tiek bédy,
ir tikimasi tinkamo gydymo. ,A$ buvau
laimingas, kai suzinojau tikraja diagno-
ze, nes emfizema kélé abejoniy. Pasi-
jutau geriau suzinojes ligos priezastj.*

Kyla klausimas, ar gydytojas turi
dragsinti pacienta, kad paskatinty i$si-
tirti ir Seimos narius. Jei turi, tai kaip
smarkiai. Kai kurie mano, kad gydyto-
jai privalo tai daryti, bet kiek deréty
spausti pacienta, nezino. ,Tai spresti
gydytojui... ar tiesiog uzra$yti ant la-
pelio ar tiesiai pasakyti: ,Tu esi nesio-
tojas. Gavai §ita gena i$ vieno savo tévy.
Kviesk juos i$sitirti:*

Zinoma, gydytojai ne visada kalba,
kaip svarbu, jog pacientas pasakyty
savo artimiesiems apie gena. Siam pa-
cientui buvo pranesta, kad reikia infor-
muoti tévus, taciau dél jvairiy priezas-
Ciy jis galéjo blogai suprasti ar vykdyti
patarima.

PACIENTU, SERGANCIU
AATS, DIAGNOSTIKOS
PROBLEMATIKOS APTARIMAS

Tyrimo duomenys rodo kelis ypatingus
AATS aspektus: pirma — gydytojy ir pa-
cienty pozitrj j liga daugiausia léemé jos
retumas ir panasumas i kitas neretas ligas,
pvz.: astmg, LOPL, antra — gydytojams
nepakako ziniy apie ja, kad susimasty-
ty apie tyrimy parinkimg ir skyrima.
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Galiausiai, to rezultatas — pacientai, ku-
riems yra galimas efektyvus gydymas,
néra tiriami dél AATS. Be to, pirminés
sveikatos priezitros specialistai pacientus
iskart siuncia pas tos srities specialista.
Bendrosios praktikos gydytojai nesukau-
pia patirties, kuri padéty véliau atpazinti
AATS atvejus ir suteikti pacientui bent
preliminarios informacijos.

Visi sie veiksniai prisideda prie to,
kad paciento $Seimos nariai ne visada
perspéjami apie tikéting genetine liga
ir galimybe issitirti. Tad paciento ir
jo Seimos nariy atvirumas tampa itin
svarbus. Deja, ne visi gydytojai paskati-
na pacientus atsiverti. Nauja diagnozé,
kuri gali bati mirtina, kuria gal jau per-
davé savo vaikams ar anakams, pacien-
tus gali sukrésti, nuliadinti (skatina de-
presija, nerima). Gydymas yra brangus,
gali prireikti ir organy transplantacijos,
o donorg sunku rasti. Tai tik prisideda
prie pacienty uzdarumo.

Gydytojai ir pacientai ima formuoti
ydingg rata, kuriame daug vienas kita
skatinanciy veiksniy sudaro kliatis pa-
cientus tirti ir gydyti. Abiejy pusiy zi-
niy trakumas trukdo uzmegzti tinkama
bendravimg, pasiekti rizikos grupéje
esancius Seimos narius.

Norint jveikti $ias klittis reikia jdé-
ti daug pastangy, kad buty pagilintos
zZinios ir bendradarbiavimas. I$ pirmo
zvilgsnio, uzduotis nejveikiama, nebent
buty atliekama populiacijos patikra. Si-
tuacija galéty pagerinti budrumo ska-
tinimas, problemos viesinimas. Si stu-
dija rodo, kaip svarbu tirti sudétingus
socialinius santykius ir dinamika, pvz.,
sveikatos prieziaros specialisty ir pa-
cienty, kuriems atliekami genetiniai ty-
rimai ir ligos atskleidima artimiesiems.

Teoriskai $ie duomenys rodo, kaip
socialiniai santykiai formuoja ligos
suvokimg ir imluma. Tai pagrindiniai
Isitikinimo apie sveikata modelio (angl.
Health Belief Model) ir Etapy kaitos
modelio (angl. Stages of Change Model)
komponentai. I$ pradziy net nejtarian-
tis apie liga pacientas yra jtraukiamas
i sprendimy priémima. Etapai yra for-
muojami socialiniy procesy, kurie sieja
sveikatos prieziaros specialistus, paci-
entus, Seimos narius ir kitus. Vienas
rizikos grupés asmuo gali informuoti
kita. Tad svarbu, kad specialistai su-
prasty ir vertinty tuos procesus. Be
to, duomenys pabrézia abiejy modeliy
ribotuma ir poreikj sukurti sistema,
kuri atsizvelgty i tuos sudétingus so-
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cialinius ir dinaminius procesus. Pavyz-
dZiui, jvairios artimiausiy $eimos nariy
ir giminaiciy, kaip visuomenés viene-
to, savybés lemia kaip, kada ir kokia
informacija dalytis. Nuo to priklauso,
ir kiek asmuo susirapina savo imlumu
genetinei ligai.

Faktas, kad $ios genetinés ligos sa-
vybés bei dinamika turi didziule reiks-
me bei skatina tirti ir kitas genetines
ligas. I$ tikryjy rety ir dazny genetiniy
ligy mutacijos galéty buti identifikuo-
jamos vienodai daznai.

Genetiniai tyrimai gali paskatinti
atrasti ir kitas naujas retas ligas ar ju
kategorijas. Ir i$ tikryjy praeityje dél
naujy technologijy, kurios tiksliau ir
patikimiau gebéjo atkirti tos pacios
ligos israiskas, keitési nozologija. Tai
naujas i$§ukis medicinos mokymui:
studentams ir jau patyrusiems klinicis-
tams. Gydytojai turés iSmokti susido-
roti su vis sudétingéjanciomis ligomis,
ju konsultavimu, tyrimy organizavimu,
rizikos grupés zmoniy atranka. Gydy-
tojai ir medicinos déstytojai turi skirti
daugiau démesio kaip, kada, kiek gy-
dytojas turi bendrauti su pacientu, kal-
bant apie jo Seimos nariy galima rizika.
Taciau cia iskyla etiniy problemy. Pa-
vyzdziui, gal pacientas visai nepalaiko
ry$iy su giminaiciais; pacientas gal no-
réty papasakoti apie tai savo vaikams,
taciau jie dar néra tinkamai subrende,
kad galéty suprasti informacija.

Galimas atvejis, kai pacientai patys
siekia, kad jy artimieji i$sitirty. Taciau
netinkamai informuoti, jie gali nesilai-
kyti nurodymuy ar prarasti motyvacija.
Gydytojai turi bati pasirenge tinkamai
elgtis tokiose situacijose. Tikslinga
siysti pacientus genetinés konsultaci-
jos, taciau paciy konsultanty gali bati
per mazai. JAV yra per 2000 geneti-
kos konsultanty, kuriy dirbanciy vienu
metu dar maziau. Tad patys gydytojai
turi sugebéti suteikti tam tikra konsul-
tacija. Laimei, AATS gan gerai paklasta
Mendelio désniams.

APIBENDRINIMAS IR ISVADOS

Gydytojams truksta pasirengimo ir
gebéjimuy spresti Siuos neaiskumas ir
bendrauti su pacientu, kad nauda buty
didziausia: kartais nezinoma, ar geriau
rinktis Zodinj ar skaitinj (situacijai api-
budinti naudoti absoliucius skaicius
ar proporcijas) informavimo buda.
Medicinos darbuotojai kiekybinéms

PULMONOLOGLJA

iSraiskoms (tikimybéms) gali priskirti
kokybines (pvz., tikétina ir netikétina),
taciau pacientai $ias gali kitaip inter-
pretuoti. Taip pacientai gali klaidingai
jvertinti rizika.

Genetinés ligos tyrimas apima ne tik
ta ligonj, jis turi apimti ir visa jo Seimg,
kuri gali buti rizikos grupéje. Visada
svarbu pradéti gydyma kuo anksciau,
o ateityje genetinéms ligoms tikrai bus
sukurta naujy vaisty. Gydytojams ne-
pabrézus, kaip svarbu informuoti savo
artimuosius, $ie gydymo gali sulaukti
per vélai. Sie gydytojy uzdaviniai kai-
nuoja papildomai laiko ir Zmogiskyjy
istekliy, kas ateityje turi bati iSspresta
(pvz., papildomas apmokéjimas).

IMPACT OF SOCIAL FACTORS ON ALPHA-1
ANTITRYPSIN TESTING
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Summary. Targeted testing programs are identifying
increasing numbers of adults affected by Alpha-1 Anti-
trypsin Deficiency (Alpha-1) who are making decisions
about genetic testing for their at-risk children. Although
there are possible benefits, there are also potential risks.
The purpose of this article was to explore attitudes toward
testing at-risk children from the first hand perspective of
those involved, identify the benefits and risks experien-
ced therein, and compare the views of parents and adults
tested as children . Parents expressed significantly higher
likelihoods of possible risks and benefits following Alpha-1
testing than they actually experienced. Articles do not re-
veal serious harms from testing at-risk children. From the
review data and ethical analysis it is recommendes that
parents and children have relevant information prior to
testing for Alpha-1 and that at risk children are directly
involved in the decision-making process prior to testing.
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