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Tibbi Genetik veya klinik genetik insan genetiginin
bir dahdir ve kalitimla hastaliklar arasindaki iligkileri in-
celer. Genetik kokenli hastaliklarin arastirilmasi tani ve
tedavisi Biyolojilerinin belirlenmesi, genetik danigsma ve
prenatal tani baslica ugras alanidir.

Genetik hastaliklar genlerimizdeki major veya mi-
nor mutasyonlar veya kromozomlarimizdaki artma veya
eksilme sonucu olusurlar. Genelde tedavileri zor veya
olanaksiz agir bedensel ve zihinsel oziirlere bazende
saghkh gorinen tasiyici kisiler tarafindan kusaklar
boyunca aktarilabilen hastaliklara yol agarlar.

Genetik hastaliklara tani konmasi, etyolojllerinin
belirlenmesi eger varsa tedavi ve prenatal tani yontem-
lerinin aileye ve ilgili akrabalara aktarilmasi siirecine-
"Genetik Danigma" adi verilmektedir.

"Genetik danigma" da genel tibbin etik kurallarn
gecerli olmakla birlikte sorun, hasta bir kigsiye ek olarak
bir cifti, dogmamis bir fetusun yasama hakkini ve aile-
deki saghkh goriinen ancak tasiyicilik riski olan diger
kisileri de ilgilendirdiginden bu disiplinle ilgili etik karar-
lar daha karmasiktir.

DNA'nin genetik materyalin temel molekiilii ol-
dugununun bulunmasi ve son yillarda DNA molekiiliine
dayanan yeni tani testlerinin gelistiriimesi ile bazi has-
taliklarin pre-ve postnatal tanisina ek olarak presempto-
matik evrede tani ve genis kitlelerin genetik hastaliklar
icin taranmasi clanagi ortaya cikmigtir. Hizla gelisen
teknolojiye paralel olarak yeni etik kurallarin gelistiril-
mesi gerekmektedir. Eski etik prensipler (6rnegin emb-
riyo ve fetusun yasam hakki gibi) degismis (evrime
ugramig) ve bircok lilkede tedavi olanagi olmayan fetus-
larin 20-24 GH'dan once tahliyeleri yasal hale gel-
mistir.

Genel tipta etik, doktorun hastasi ile iligkilerinde
karsilastigi durumlarin arastirilmasi ve moral agidan en
uygun yolun segilmesidir. Genetik danigsma sirasinda
bu kurallarin uygulanmasinda karsilagilan en 6nemli
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sorun bu kararlarin; toplumun sosyo-kiiltiirel diizeyi,
egitim durumu, dinsel inaglarindan, hastahgin agirhk de-
recesi, prognozu ve yineleme risklerinden ve iilkedeki
yasal durumlardan etkilenmesidir. Ek olarak o6rnegin
prenatal tani sonucu hasta bir fetus saptanmasi duru-
munda hastaligin agirlik derecesinin o anda ve ilerde
aile tarafindan nasil algilanacagi gibi siibjektif etmenler
de doktorun verecegi kararlarn giiclestirmektedir.

Etikle ilgili sorunlarin ¢éziilmesinde bazi pratik so-
rular yanitlanmalidir. Ornegin "yapilmasi gereken nedir?
"nasil yapilmalhdir?" "Kim tarafindan ve neden?" gibi.
Gili¢ bir etik sorunun ¢oziilmesinde bu sorularin herbiri
dikkatle arastiriimalidir.

Tibbi genetikte etik sorunlarin bir boélimii toplumu
ilgilendirmekte, bir bolimii de kisileri ve ailelerini kap-
samaktadir. Genelde toplumda yaygin olarak benimse-
nen moral prensiplerle gelisen durumlar etik sorun ya-
ratmaktadir. Ornegin bazi toplumlarda abort cinayet ka-
bul edilmekte, bazi toplumlarda ise embriyo arastirma-
lar toplum baskisi ile yasaklanmaktadir. Toplumu ilgi-
lendiren bir baska etik sorun temel saglik hizmetlerinin
yetersiz oldugu bir iilkede ya da AiDS gibi bir hastaligin
hizla yayildigi toplumlarda genetik danigsmanlik ve pre-
natal tani hizmetlerinin yayginlastiriimasi igcin nelerin
yapilacagidir? Birgok gelismis lilkede bile bu hizmetler
gercek gereksinimi olan yiiksek riskli gebelerden c¢ok,
risk daha az ancak bu konuda bilgilendirilmis kisilere
sunulmaktadir. Ulkemiz gereksinmelerine yanit vere-
meyen tibbi genetik uzmanhk yasasi uzun yillardanberi
verilen ugrasilara kargin degistirilememis ve kisa bir ge-
lecekde yeterli sayida klinik genetik uzmani yetistirme
umudu kalmamistir Bu nedenle riskli ailelerin dogru be-
lilenmesi, yonlendirilmesi varsa prenatal tani testlerinin
segilmesi ve fetusun gelecegi ile ilgili en uygun etk ka-
rarlarin verilmesinin gerceklesmesi uzun yillar boyunca
olanakh goriilmemektedir. Yetismis insan sayisinin ye-
tersizligine karsin yeni teknolojilerin hizli transferi nede-
niyle bazi genetik testleri yapabilen ancak yorumlaya-
mayan 6zel laboratuvarlarin kurulmasi ilerde etik sorun-
larn ¢ok daha fazla arttiracaktir.
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Kigilerle ilgili etik sorunlar "Genetik Danigma"
surecinde ya da prenatal tani testleri sonrasi karsimiza
¢ikmaktadir ve bunlarin en 6nemlileri asagida 6zetlen-
mistir

1. Genetik danigma yonlendirici olmalh midir? Ge-
lismig lilkelerde bu konuda bazi istisnalar diginda heki-
min yonlendirici olmamasi beklenmektedir. Doktor, has-
ta veya aileye tiim bilgileri (tani, etyoioji, prognoz, te-
davi olanagi, yineleme riski, prenatal tani ve abort ola-
naklari ve yasal durum) higbir oneri getirmeden aktar-
mali ve yeni bir gebelik planlama, prenatal tani sonucu
hasta oldugu saptanan fetusun abort veya yasama ka-
ran tamamen aileye birakilmalidir. Ulkemizde bu hasta-
liklarla ilgili konularda genel kiiltiiriin yok denecek ka-
dar az olmasi ve baz ailelerin kendi yerlerine karar
doktorlardan beklemesi durumlarina oldukga sik rastla-
maktayiz.

2. Genetik bir hastaligin incelenmesi sirasinda or-
taya ¢ikan bazi gergekler nasil séylenmelidir?

ORNEK 1

Huntington koresi ilk bulgularini 30-40 yaslarinda
veren ve kisa bir siire sonra 6liimle sonuglanan iler-
leyici norodegenaratif bir hastaliktir. Dominant kalitimla
gectigi icin hasta geni tasiyan kisilerin cocuklari igin
risk cok yiliksek (%50)tir. DNA testleri ile geni tasiyan
kigileri bugiin artik erken yaslarda ve hatta prenatal
evrede tanimak miimkiindiir. 50 yasinda ve kendisinde
bu hastalik saptanan ve 15-25 yaslari arasinda lg¢ ¢o-
cugu olan bir ailede hasta baba hastaliginin agiklan-
masini istemiyorsa doktor nasil davranmahdir?

a) Istege saygi mi duymali?
b) Cocuklari boyle bir bilgiyi talep ebrieseler bile

ilerde kendilerinin de hasta olma risklerinin bu-
lundugunu séylemeli mi?

c) Cocuklar ancak sorarsa mi bu bilgi verilmeli?

d) Bilgiyi hastanin doktoruna verip sorunu onun
¢ozmesi ml istenmeli?

ORNEK 2

Erkek gocugunda Hemofli A saptanan bir anne,
akrabalarinin taniyi bilmelerini istemiyor. Ancak annenin
kiz kardesleri igin tasiyicilik riski oldugundan ve ilerde
prenatal tani ile gocuk hasta ise saptanabileceginden
bu kigilere de bilgi verilmesi gerekmektedir. Bu durum-
da Genetik Danigsman en yapmalidir?

a) Istege saygi duyulmalidir.

b) Akrabalarinin talebine bakilmaksizin bilgi veril-
melidir.

c) Yalnizca riskli akrabalara bilgi verilmelidir.

d) Yalnizca talep eden akrabalarina bilgi verilmeli-
dir.

e) Gonderen doktora bilgi verip sorunu onun ¢o6z-
mesi istenmelidir.

ORNEK 3

infertilité nedeniyle incelenen gen¢ bir kadinda
kromoiom yapisinin 46.XY olarak saptanmasi durumun-
da nasil davranmahdir?
a) infertilitenin nedeni ve biolojik cinsiyet(disi) ve
kromozomal olarak erkek oldugu séylenmelidir.
b) Kromozom sonucunu sdylemeden Infertilité ne-
deni agiklanmahdir.

Ulkemizde Genetik Hastaliklar ve
Prenatal Tani ile ilgili Sorunlar

Geligmis lilkelerde 20-25 ve llkemizde son 5 yil-
dan beri genetik hastaliklarinin prenatal tanisi yapilmak-
tadir. ist.Universibesi PRETAM'da yilda yaklagik 2000-
3000 aileye genetik danigsma verilmekte ve yine yilda
yaklasik 700-1000 gebede de invazif yontemlerle (AS,
CVS, kordosentez) prenatal tani testleri uygulanmakta-
dir. Buna karsin llkemizde genetik danigsmanlik, prena-
tal tani yontem ve testlerinin uygulanmasi ile ilgili 6zel
etik kurallari bulunmadigi gibi yasal dizenlemeler de
mevcut degildir. Ornegin; Ulkemizde 10. haftanin altinda
abort ailenin istegine baglidir. Ancak tedavisi olanaksiz
agir bir anomali nedeniyle hangi kosullarda ve ne za-
mana kadar tahliye edilebilecegi yasada yoktur.

Topluma verilebilen danigsmanhik ve prenatal tani
servisleri son derece yetersizdir, ayrica hizmetten daha
cok bu konuda bilgilendirilen kisiler yararlanmakta, riski
yliksek olan ve daha ¢ok gereksinimi olanlar ise yarar-
lanamamaktadir

Prenatal tani sonucu hasta oldugu saptanan fetus
icin abort kararini kim vermelidir? Genelde karari aile-
nin vermesinde fikir birligi vardir, ancak gebeliklerin he-
men daima istenen gebelik olmasi,hastaligin agirlik de-
recesinin degisken olabilmesi, giic de olsa bazilarinin
(Ornegin PKU) tedavi edilebiliyor olmasi, fetusun
yasam hakki, viabilité sinirinin tayinin giic olmasi gibi
nedenlerle bu karara varabilmek gligtiir. Doktorl
sinda fetusun elimine edilmesine siddetle karsi ¢ikanlar
oldugu gibi destekleyenler de bulunmaktadir. Karsi ¢i-
kanlar fetusun de yasam hakki oldugunu, tedavisi ol-
masa bile doktorun goérevinin yasatmak oldugunu ileri
surmektedirler. Ayrica 24. haftanin altinda (6 ay) bir fe-
tusun yok edilmesi uygun ise, neden 7 ya da 9 aylik
fetusun ya da sakat dogan bir bebegin 6ldiirilmesi hem
moral, hem de yasa disidir? Amag¢ toplumda oziirleri
azaltmaksa yaslilikla ortaya ¢ikan oziirler igin ne yapi-
lacaktir? Abort ve tibbi tahliyeyi destekleyenler ise, ge-
beligin erken evresinde hastaligin saptanma olanaginin
aileyi saghkl bir gocuk igin yiireklendirdigini, prenatal ta-
ni olmasa ailenin ya riski géze almak zorunda kalacagi-
ni, ya da asla ¢ocuk sahibi olamayacagini soéyliiyorlar.
Ayrica hasta gocugun aile ve topluma emosyonel, sos-
yal ve ekonomik yiik getirdigini, ailelerin her turlii teknik
gelismeden yararlanma ve saglkh bir ¢ocuk igin tiim
olanaklari kullanma ve herseyi bilerek ve sonuglarini
tartarak karar verme haklari oldugunu séyliiyorlar.
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Prenatal tani ile cinsiyet segimi: Erken prenatal ta-
ni ile bugiin 10. haftadan 6nce fetusun cinsiyetini sap-
tamak miimkiin. Ornegin, 4 kiz gocugu olan bir aile 5.
gebelikte kesinlikle erkek istiyor ve test yapilmazsa fe-
tusu diisiirecegini ve tekrar deneyecegini sodyliiyorsa
nasil davraniimahdir?

Artmis onemli bir riski olmayan, ancak anksiyete
nedeni ile bagvuranlara prenatal test yapilmahh midir?*

Bebegi hasta bile olsa abort diisiinmeyen cifte
prenatal test yapiimali midir?

Ulkemizde prenatal tani ile ilgili heniiz higbir ya-
sa bulunmamaktadir. Bu testlerin 20-25 yildan beri
uygulandigi A.B.D.'lerinde doktor prenatal tani testleri
ile ilgili olarak aileye dogru ve eksiksiz bilgi vermek
zorundadir. Ornegin 35 yasindaki bir gebeye prenatal
tani 6nermemek yasal suctur. Higbir doktordan CVS,
AS, KS gibi invazif yontemleri uygulamasi zorla iste-
nemez. Aslinda c¢ogu kalifiye degildir ve yapmasi mal-
praktisdir. Bu testleri kendi moral degerlerine uygun
bulmayan doktor reddedebilir. Ancak hastasini bu tip
bir merkeze gondermek zorundadir. Genetik Danigma
yonlendirici olmamahidir. Hekimin kendisi dogum kont-
roliine, sterilizasyona ve aborta karsi olabilir veya
destekleyebili. Ama bu diisiincelerini aileye empoze
edemez. Genetik danigsma ve incelemeler sirasinda
elde edilen bilgiler aile disindaki 3. kisilere (sigorta,
isveren, okul) aktarilamaz.

Tiirkiye'de ve bir cok iilkedeki genetik uzmanlar
arasinda genetik danigsma ve pretanal tanida
karsilasilan etik sorunlarla ilgili bir anketin deger-
lendirilmesi sonucu etik sorunlarin c¢oéziilmesinde bazi
oneriler getirilmigtir.

1. Genetik hizmetler, prenatal tani dahil, toplu-
mun her kesimine esit sunulmalidir. Bu hizmet, 6deme
yetenegine bagh olmaksizin, oncelikle tibbi riski en yiik-
sek olanlara verilmelidir.

2. Aifenin hasta bebegi abort veya dogurma is-
tegine saygi duyulmali ve desteklenmelidir.

3. Doktor, prenatai tani sonucu elde ettigi tiim tib-
bi bilgileri aileye aktarmalidir.

4. Konuyu anlamaktan yoksun veya zeka oziirli
kisgiler disinda tiim kisilere yodnlendirici olmayan da-
nisma verilmelidir

5. Tipta sir saklama ¢ok onemlidir. Ama klinik ge-
netikte mutlak degildir. Hastaya bilginin agiklanmasi ge-
tegi iyice anlatildiktan sonra bile hasta bu bilginin acik-
lanmasini istemezse akrabalar igin bunu zararli olmasi,
aciklandiginda ise bu zararin ortadan kalkacak olmasi
durumunda hastanin istegi disinda da akrabalara bilgi
verilebilir.

6. Prenatal tani yalnizca aile ve refere eden dok-
torlara fetusun saghg ile ilgili bilgi vermek amaci ile ya-
pilir. Prenatal tani cinsiyet secimi igin tesvik edilmeme-
lidir
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Genetik Hastaliklarla ilgili
Arastirmalarda Etik Sorunlar

Genetik hastaliklarin etyoloji ve mekanizmalarinin
anlasilmasi, dogal gidigin saptanmasi ve tedavi amaci
ile fetal ve embrlyonel arastirmalarin geregi kabul edil-
mektedir. Ancak bu konuda ¢ok sayida ve cgesitte etik
sorun bulunmaktadir. Preimplantasyon tanisi embriyo-
dan tek bir hiicrenin DNA'sinin PCR ile ¢ogaltiimasi ve
incelenmesine ve saglikli hiicrelerin segimine olanak
veren yeni bir yontemdir. Ozellikle genetik bir hastalik
nedeniyle fetusun abortuna karsi olanlara yeni bir ola-
nak saglayacaktir. Bugiin icin maliyetin ¢ok yiiksek ol-
masi klinikk uygulamay:! engellemektedir. Bu tip arastir-
malar genetik hastaliklarin tani ve tedavisi icin son de-
rece yararli olmakla beraber, o6zellikle ABD'lerinde
arastirma amaci ile embriyolarin yok edilmesine etik
nedenlerle kargi gikilmaktadir. "Bilim adami yasama za-
rar vermemelidir, oziirlii bir ¢cocuk nasil korunuyorsa
embriyo da ayni sekilde korunmalidir® deniyor. Avrupa
Konseyi ise embriyo arastirmalarini denetlemek lizere
yasa hazirlamisgtir. Ancak Almanya'da 6zel nedenlerle
bu tip arastirmalara izin verilmemektedir. ingiltere'de
ise hayvan deneyleri tamamlanmis ve insanda deney-
lere baslama asamasina gelinmistir. Embriyo arastir-
malari gen tedavisi ve kanserle ilgili cok degerli bilgiler
verebilir. Bu nedenle insanin geleceginin embriyo
arastirmalar ve gen tedavisine baglh oldugunu ileri sii-
ren bazi arastiricilar bir cocuk veya gencin kanserden
6lmesindense, preimplantasyon evresindeki bir embri-
yonun yok edilmesinin etik olarak daha uygun olacagini
diisiinmektedirler. Bugiin ABD'lerinde bu tip arastirma-
lar maddi olarak desteklenmese de fetal embriyo
arastirmalarinin kontrolii igin etik kurullar olusturul-
mustur.

Gen tedavisi de etik yonden tartigmahdir. Bir ¢cok
kigsiye gore insandaki gen havuzunun manipule edilme-
si insan irkinin gelecegini ilgilendirdiginden (ojeni) ya-
saklanmalidir.

DNA bankalari, kigilerin DNA'larinin depolanmasi,
arastiriimasi, elde edilen bilgilerin nasil kullanilacag: ile
ilgili pek cok etik sorun icermektedir.

Tiirkiye'de Prenatal Tani ile llgili

Etik Sorunlar

1. Hizmet az sayida merkezde uygulanabilmekte,
kisith sayidaki aileleye sunulmakta ve ek olarak gerek-
sinimi olandan c¢ok, riski daha diisiik ama konuyu bi-
lenlere uygulanabilmektedir.

2. Endikasyonlarin belirlenmesi igin yeterli sayida
ve kalitede genetik uzmani olmadigindan riskli aileler
saptanip prenatal tani igin yonlendirilememektedir.

3. Bazi merkezlerde gercek endikasyon olmadan
uygulandigi igin verilen sonuglar gergek durumu yansit-
mamaktadir.
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4. Tibbi tahliye yasalari yetersiz ve tahliye endi-
kasyonlar ile ilgili bilimsel gerceklere uygun bir yasa
bulunmadigindan 24. GHdan sonra bile tibbi tahliye uy-
gulanabilmektedir

5. Tibbi hatalarla ilgili yasal diizenlemeler son
derece yetersiz ve g¢agin gereksinimini kargilamamakta-
dir. Ornegin genetik tarama testleri ve prenatal tani ile
iigili hicbir yasa yoktur. Genetik hastaliklarla ilgili prena-
tal tani endikasyonlarinin doktor tarafindan aileye soy-
lenmemesi ABD'de agir su¢ olusturuyor. Bizde aile is-
tese bile, doktor "gerek yok" diyebiliyor ve test yapil-

madigi igin 6ziirlii bir cocuk dogdugunda doktor igin hig-
bir yasal iglem yapilamiyor.

Genetik danigsma ve prenatal tani sirasinda
karsilasilan etik sorunlar bu konusmada sunabildikleri-
mizden ¢ok daha genis ve cesitlidir. Sorunlarin ¢ozii-
miinde en onemli kosul hizmeti sunacak kisilerin egiti-
mi ve denetimidir. Genetik hastaliklar konusunda egitimi
ve deneyimi olmayan Kkigilerin ailelere ve fetusa verebi-
lecekleri maddi ve manevi hasarlar bugiin igin llkemiz-
deki en 6nemli etik sorundur.
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