Genetik

Genetik Danigsma ve Prensipleri

Genetik danisma, hasta kisi ve ailelerin ya da
toplum ortalamasinin lUzerinde risk tasiyan kisilerin tibbi
gergekleri anlamasinda, kalitimin s6z konusu hastalikta
ne bigcimde rol oynadigini, varsa yineleme risklerinin
6grenilmesinde, bu risklere gére izlenecek yolun belir-
lenmesinde, basvuranlara yardimci olunmasini saglayan
bir iletisim olayidir (1,4). Bu iletisim, klasik hasta-hekim
iliskisiden farkli kompleks psikodinamik bir suregtir. He-
kimin bu slrecteki gorevi, basvuran kisi ve ailelere ye-
terli bilgi aktararak onlari bilinglendirmek ve "kendileri
icin en dogru olan" kararlar vermelerinde yardimci ol-
maktir. Glinkl hedeflenen, gelecek nesilleri ilgilendiren
kalitim saglig:r politikasi olmayip, gunimdiz ailelerinin
mutlulugudur (5,7).

Genetik danismanin ilgilendigi problemler ¢cok cesitli-
dir. Bunlar i¢cinde tek gen bozukluklari, kromozomal bo-
zukluklar ve multifaktoryel kalitim gdsteren hastaliklar
sayllabilir. Bunlarin disinda multipl malformasyon send-
romlari, nedeni bilinmeyen c¢ocuk &lumleri, neoplazik
olusumlar, siniflandirilamayan zeka gerilikleri ve bazi psi-
kiyatrik hastaliklar gibi genetik danigsmanin verildigi fakat
kalitsal davranisi tam anlasilamamis konular da vardir.
Ayrica ileri ana-baba olma yaslari, hamile kadinlarin en-
feksiyon hastaliklari, fiziksel etkenler, ilag veya radyas-
yonla karsilagsmalari ve akraba evliliginin olasi zararlari da
genetik danigsmanin kapsamina girer (9,13).

Genetik danisma igcin gerekli bilgilerin edinilme-
sinde kullanilan baslica yontemler, etrafli aile agaci ¢i-
karilmasi, kromozomal bozukluklarin taninmasini sagla-
yan sitogenetik analizler, aminoasit veya diger metabo-
lik analizler igin vucut sivilarinin incelenmesi, cesitli
radyolojik incelemeler ve son yillarda hizla gelisen pre-
natal tani ve DNA analizleri olarak sayilabilir (13).

Glinlimuzde mevcut tibbi bilgi ve olanaklar ile ge-
netik hastaliklarin ¢ogu henlz etkin tedavi edilememek-
tedir. Genetik kdkenli bir hastaligin gebelik sirasinda ta-
ninmas! bazi durumlarda tedaviye olanak verebilmekte-
dir. Tedavisi olmayan agir ézirlilik durumlarinda Ise
ailenin istedi ve yasal sure dikkate alinarak gebeligin
tahliyesi mimkin olabilmektedir (2).
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Prenatal tani, 1970'li yillarin basindan beri 6zellik-
le amniosentez ve daha sonra gelisen koryon villus
aspirasyon yodntemleri kullanilarak yaygin olarak uygu-
lanmaktadir (9). Sitogenetik ydntemlere ilaveten mole-
kiler ve enzim dizeyindeki teshis olanaklarinin artma-
siyla gecmiste tanisi mimkin olmayan pek ¢ok tek
gen hastaliginin, bugin artik prenatal tanisi bile gergek-
lestirilebilmektedir. Ginumizde bilinen 4000 kadar
monogenik kalitsal dizensizligin yaklasik %5 kadari
DNA analiz yéntemiyle dogum o&ncesi taninabilmekte
olup bu sayr gun gectikce artmaktadir. Ayrica genetik
predispozisyonlu kisilerde olusabilen arterioskleroz, dia-
bet, kanser gibi multifaktéryel hastaliklarla ilgili arastir-
malar da baslamistir (12).

Basvuran ailelerin, saglhkli cocuklara sahip olabil-
meleri igin tim yardimlarin sunulmasi yoluyla gereksiz
endise ve korkularin dagilmasini amaclayan genetik da-
nismada bir takim prensiplere dikkat edilmelidir (7,14).

1-Dogru Tani

Genetik danigsma verilebilmesi igin kesin tani ilk
kosuldur. Yineleme risklerinin dogru belirlenmesi; kesin
tani, ayrintili aile 6ykulsl, guncel literatirden bilgi top-
lanmasi yoluyla gergeklestirilebilir. Dogru tani, ilerde do-
gacak g¢ocuklarin risklerinin saptanabilmesinde oldugu
gibi, prenatal taninin mimkin oldugu durumlarda izle-
necek yolun saptanmasinda da 6nemlidir. Bu nedenle,
hasta bireyi incelemek mimkin degilse bile bu kisiye
ait fotograflar, otopsi raporu, hastane tutanaklari, tasiyi-
ci tanisi ile ilgili test sonuglari ve elde edilebilecek tum
bilgiler toplanmalidir (1,4).

2-Nondirektif Danisma

Dinya Saghk Teskilatinin (WHO) uzmanlar komite-
si ve tibbi genetikgiler tarafindan, genetik danismanin
yénlendirici olmamasi tavsiye edilmektedir. Doktorun
gorevi, eldeki en genis bilgiyi tarafsiz ve objektif olarak
hastasina aktarmak yoluyla riskleri degerlendirme ve
risklerine uygun o&nlemleri almada hasta ve ailesine
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yardimci olmaktir (8). Danismanlarin %87'si, genetik
danigsmanin nondirektif olmasi gerektigini savunmakta-
dirlar. Direktif danismanin en blyuk sakincasi danigsma-
nin kendi dini, kiltlrel, irksal ve diger inang¢ ve disin-
celeri dogrultusunda kisileri yonlendirmesidir (3). Ailenin
6zlimlemedigi bir kararin uygulanmasi sonradan
pismanliklara, mutsuzluklara yol a¢makta ve sugluluk
duygusu bireyleri uzun siire etkilemektedir (6).

3-Kisinin Korunmasi

Sakat veya hasta bir gocugun topluma getirecegi
yuk blylik olmakla beraber, doktor-hasta iliskisinde her
zaman hastanin istekleri 6n planda tutulmali ve ona
karar asamasinda baski yapilmaksizin yardim edilmeli,
yalniz birakilmamalidir. Bu konuda her ailenin tutumu
kisisel olmaktadir. Riski kabulde hastaligin o aileye yik-
ledigi fizik, emosyonel ve maddi sorunlarin 6nemli oran-
da katkisi vardir. Genetik danisma toplumlarin degil bi-
reyin mutluluguna hizmet eder. Doktorun roli asla top-
lumun avukathgr olmamalidir (5,6,7,10).

4-Gercegi Soylemek

Hasta ve ailesine, hastalik hakkindaki tim bilgile-
rin higbir sey saklanmaksizin anlatilmasi gerekir, bu
onlarin en dogal hakkidir. Kesin taninin konamadig: du-
rumlarda, mevcut bilgiler ve imkanlar aileye acgik¢a an-
latilmalidir. Bu durumlarda ailelerin belli araliklarla takip
edilmesi, yeni bilgilerle tekrar degerlendirilmeleri uygun
olur (8).

5-Gizlilik ve Giiven

Hasta ve danigman arasinda glven ortami
olusmasi gerekir. Hasta ile ilgili bilgiler, hastanin istegi
disinda ailesine bile verilmemelidir (3).

6-Genetik Danigsma Zamani

Bazi hastaliklar icin mimkin olan tasiyicilik testle-
rinin, Talasemi ve Tay-Sachs hastaliklarinda oldugu gibi
evlenmeden Once yapilmasi 6nerilir. Prenatal tani da-
nigsmasi i¢in en ideal zaman hamilelik dncesidir. Ayrica
genetik danisma 06zirld bir gocugun dogumundan he-
men sonra yapilmamali, ailenin toplanabilmesi igin za-
man birakilmalidir (8,10).

7-Danigma Yeri

Genetik danigsma toplantisinin gevre ve yerlesimi-
nin, ailenin tanisal bilgiyi algilamasini etkileyecegi agik-
tir. Ornegin bebekleri yeni 6lmis bir ¢ift, yan odada be-
beklerin agladig: bir ortamda, verilen bilgiye' konsantre
olmakta guclik ¢cekecektir. Bu yargr dayanaksiz go6zi-
kebilir, ancak genetik danisma merkezlerinin siklikla
cocuk klinikleri kapsamina alinmasi, birgok rahatsiz edi-
ci sesin bir arada oldugu bir ortamin paylasiimasi sonu-
cunu dogurabilmektedir. Mimkin olabildigince bireyleri
poliklinikte muayene edip, onlarla rahat iskemleli ve
daha az teknik bir ortam saglayan diger bir odada ko-
nusmak uygun olur (11).
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8-Anlasilir Bilgi Aktarimi ve Egitim

Danismaya gelen kisinin kiltir ve egitim dizeyi
iletisimde 6nemli rol oynar. Bazi alileler durumu tama-
men yanlis anlayabildigi gibi, dogru anlayanlar bile ola-
sihiklarin pratik 6nemini kavrayamiyabilir (6). Genetik
hastaliklar hakkinda bilgi verirken zamanlama ve yon-
tem c¢ok 6nemlidir. Bu islemi aceleye getirmemek igin
dikkatli olunmalidir. Genetik ve tibbi islemleri tanimlar-
ken danigsman genelde anlasilabilecek terimler kullan-
maya 6zen gostermelidir (11).

Danismanla iletisimde olan kisilerden yepyeni bir
bilgi alanini kisa bir slirede 6zimlemeleri ve belki de
hayati yeni bir agidan gdrmeleri istenmektedir. Teknik
terimler, anlamay: guglestirir ve dikkati dagitir. Bu ne-
denle bireylerin 6grenmeleri gereken teknik terimler ya-
vas ve yalin bir sekilde agiklanmalidir. insanlar bildik-
lerinin agik ve mantikli tekrarindan rahatsiz olmazlar.
Buna karsin aceleye getirilmis ve sorulari yetersiz ya-
nitlanmis, onlari bilgisiz ve sasirmis durumda birakan
acele agiklamalardan ise ¢ok huzursuz olabilirler. Tibbi
bilgi eksikliginde veya kesin tani konamadiginda durum
daha gulclesir. Anne-baba adaylari gelecekteki gocuk
yapma planlarini ve gocuk yetistirme kararlarini dayan-
dirabilecekleri, daha glvenilir bilgiler isterler. Bazi giftler
kararsizliktan dolayr heyecana kapilir ve sinirlenir, dep-
resyona girerler ya da gorismeler sirasinda genetik
danigsman yeterli gliveni saglayamadiysa danismay ta-
mamen birakirlar (6,10,11).

Genetik danigsma, yalnizca kisilere birtakim bilgile-
rin aktarilmasi olmayip, ayni zamanda onlarin bu konu-
da egitilmeleridir. Daha 6nceden genetik hastaliklarla il-
gili bir takim bilgileri almis olan insanlarin, genetik da-
nismayl ¢ok daha kolay anlayabilecekleri dislnulirse,
halkin orta okullardaki derslerle ve kamu yayin organ-
lar1 ile egitilmeleri, temel prensip olarak benimsenmeli-
dir (3).

9-Genetik Danigsmanin
Eslere Birlikte Verilmesi

Genetik danigsma sirasinda yasanan heyecanin,
yanlis anlamalara sebep oldugu ve bunun da gereksiz
duygusal karisikliklara yol agtigi gorilmistir. Genetik
danisma igin basvuran kisiler; sorunlari nedeniyle kor-
ku, endise, sugluluk duygulari ve &n vyargilarla yukla-
dirler. Béyle duygu karmasasi igindeki bir kisinin, veri-
len bilgilerin timinli dogru bir sekilde anlayamamasi
dogaldir. Bu nedenle, daha randevularini alirken eslere
beraber gelmelerinin ¢ok daha yararli olacadi o6zellikle
belirtiimelidir. Soya ait anamnezin eksiksiz alinmas! agi-
sindan da kadin ve erkedin danigsmada birlikte bulun-
masi 6nemlidir (3,6).

10- Kontroller

Genetik danismada son basamak hastanin izlen-
mesidir. Izleme son derece &énemlidir. Ciinki gegen
zaman iginde ailenin sorunu karsisindaki tutumu
degdisebilir, ya da hastalikla ilgili gergekler degisebilir.
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Sonraki genetik danigsma oturumlari ailenin gergekleri
daha iyi anlamasina yardimci oldugu gibi, danigmanlara
aksayan yonleri 6drenebilmelerine de olanak verir (10).

Yizyuze konusarak ve karsilikli sorular sorarak ya-
pilan genetik danismanin yerini hi¢cbir yazili belge tuta-
maz. Fakat daha sonra, genetik danigsmada kendilerine
sunulan bilgilerin ellerine anlayabilecekleri tarzda yazih
olarak verilmesi; ailelerin genetik danigsmadaki kavrama
gucliklerinin yenilmesi ve 6grenilenlerin perginlestirilmesi
yaninda, evde de bu konular lzerinde sakin dusinmele-
rini sagliyarak, kendileri icin en dogru olduguna inandiklari
karari vermelerine yardimci olur (14).

Genetik bilginin buylk ¢ogunlugu olasiliklara dayanir.
Ancak her bir gebeligin sonucu icin yine de kesin bir bilgi
yoktur. Kesin olmamalari yaninda, istatistiklerin insanlar
icin baska yoénlerden de anlasilmalari guctir, insanlar,
genetik danigsmanlarin kendilerine verdigi risk oranlarini,
bu sayilarin hayatlarindaki etki ve dnemlerini anlamadan
tekrarlar. Bu nedenle genetik danigsmanin, bir ailenin risk
oranlarinin anlamini anlayip anlamadigini saptayabilmek
icin birden fazla tartisma oturumuna ihtiyaci olabilir. Gide-
rek artan oranda genetik danigsmanlar, kontrollerin geregi-
ni vurgulamaya baslamislardir (11).

Genetik hastalik icin riskli kisi veya ciftlerin vere-
celeri kararlar; es, hasta gocuk, dogacak gocuklar, bi-
tun aile ve toplum gibi diger insanlari da direkt veya in-
direkt ilgilendirir. Kisaca riskli kisiler karar verirken hem
baskalarina karsi olan sorumluluklarini, hem de genetik
hastaligi veya tasiyiciligi cocuklarina kalitma riskini
disinmek zorundadirlar (8).

Genetik danigsmada 6nemli bir sorun da, aileye
genetik hastalikla ilgili gergeklerin anlatilmasi sirasinda
ortaya ¢ikan emosyonel, psikolojik ve sosyal sorunlar-
dir (6). Doktor ¢codu kez zaman yetersizligi ya da bu
konudaki egitimin eksik olusu nedeni ile sorunlari ¢béze-
memektedir. Genetik merkezlerin yardimci personeli
arasinda bulunmasi gereken sosyal hizmet uzmanlari
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ve psikologlar bu durumlarda son derece yararli olmak-
tadir (1).

Cunkl: "Genetik danisma gercekte etkisi yillarca
surebilen ¢cok énemli bir hekimlik hizmetidir... Danigsma-
dan ¢ikan somut sonuclar kisi veya giftin tim yasam
planlarini kékten degistirebilir. Bireyin kisiliginde oryan-
tasyon kaybina neden olabildigi gibi aile iligkilerini de
oldukga sarsabilir." Fuhrmann-Vogol (4).

Bu acidan yapilan bazi arastirmalarda, genetik bir
hastaliktan magdur olan kisilerin 6zel bir psikolojiye girdi-
kleri go6zlemlenmistir. Yalniz belirgin fiziksel &ézurliler
degil de hemen hepsi kendilerini isaretlenmis hisset-
mekte, kolay irrite olmakta ve alinmaktadirlar. Giderek
kisilerde utang, depresyon ve kendine glvensizlik duygu-
lari gelismekte ve yasamlarinda karsilastiklari tim
basarisizliklarda 6zurlerini mazeret olarak gésterme egili-
mi ortaya ¢ikmaktadir. Diger taraftan 6zurli bir gocugun
dogumu ile ana-babasinin hayati alt ust olur, tamamen
farkli bir boyut kazanir. Sorunlarla basedebilmeleri igin
6ncelikle bu yeni, plansiz olaya aligmalari gerekir. Bazi
bireyler igin genetik merkeze basvurmak bile kolay olma-
mistir. Siklikla basvuru karari ile gergekten gitme zamani
arasinda yillar geger. Danigsman bu goérevi sirasinda za-
man zaman zor psikolojik problemlerle de karsilasacagini
bilmelidir. Kisilerdeki korku ve endise, danigsmada kendi-
lerine aktarilan bilgiyi algilamalarini azaltmaktadir. Ger-
cekte korkunun azi 6grenmeyi kamcilarken cogu ise bunu
engellemektedir (6,10,11).

Cagimizda kisinin psikolojik sartlarinin, hastaliklarin
olusumunda ve iyilestiriimesinde, bir faktdr olarak anla-
mi1 giderek ilgi cekmektedir. Ruh ve bedene esit 6nem
vermeyi gerektiren hekimlik hizmetlerinden biri de ge-
netik danigmadir. Bu nedenle hizmetin verildigi merkez-
lerde, gerekli yardimci personelin bulundurulmasi ya-
ninda, genetik danigsmanlarin psikoloji konusunda de-
neyimlerini arttirabilecekleri egitim olanaklarinin da acil-
masi gerekmektedir.
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