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Prenatal Tanida Genetik Danigsmanlik
Siirecine Etik Bir Bakis

Ethical Overview to the Genetic Counselling
Process in Prenatal Diagnosis: Review

OZET Prenatal tan1; Embiryo ve fetusta gebeligin erken déneminde herhangi bir saglik problemi-
nin olup olmadigina y6nelik yapilan ¢aligmalardir. Genetik hastaliklar ise tedavileri genellikle miim-
kiin olmayan hastaliklar grubunda yer aldiklarindan, bu gruba giren hastalarin miimkiin olan en
erken zamanda konu ile ilgili olarak bilinglendirilmesi ve gerekli tedbirlerin alinabilmesi igin ay-
dinlatilmasi gerekir. Giiniimiizde genetik danismanlik, bireylerin hangi genetik hastalik riskleri ile
karg: karsiya kalabilecekleri, bu risklerin ortaya ¢ikardi: siireci, hastanin anlayabilecegi sekilde
kendisine anlatarak, hasta merkezli bir yaklagimla, yénlendirme olmadan yardimci olmaya galismak
olarak ifade edilmektedir. Ancak buna karsi, genetik danigmanlik s6ylemi toplum tarafindan farkl
algilanmaktadir. Bazilarina gore genetik danigsmanhigin psikolojik yani, bazilarina gore ise genetik
yan1 6n plana ¢ikarilmaktadir. Normalde genetik danigmanlik, olayin hem psikolojik yoniinii hem
de genetik yoniinii beraber kapsamaktadir. Bu makalede de etik bir bakis agisiyla genetik damig-
manliktaki iletisim ve danigmanlik siirecine deginilecektir.

Anahtar Kelimeler: Prenatal tani; genetik danigmanlik; genetik mahremiyet; etik

ABSTRACT Prenatal diagnosis is a kind of research, which is conducted during the early stages of
pregnancy, if there is a health problem with the fetus and embryo or not. Because the genetic diseases
are generally evaluated within the incurable diseases group, the patients of this category should be
informed within the possible earliest time about the issue and to be enlightened for the necessary
measures being implemented. Nowadays, the genetic counselling is described as informing the pa-
tients in an understandable manner about the genetic disorder risks they may face, and the process
which is caused by these risks with a patient oriented approach without steering. However, the ge-
netic counselling discourse is perceived in different ways by the public. Some perceives the psycho-
logical side while others put the genetic side forward. Normally the genetic counselling contains both
the psychological and genetic sides of the phenomena. Within the frame of this article it will be ad-
verted the counselling and communication processes of genetic counselling with an ethical approach.
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= Ik kez 1947 yilinda Sheldon Reed tarafindan tanimlanmig olan “Gene-
tik Danigsmanlik” kavrami o giinden bugiine kadar 6nemli 6l¢iide degi-
siklige ugrayarak gelmistir. Ilk zamanlardaki direktif yaklagimlar
giinimiizde siradanlagsmistir. Giiniimiizde, bireylerin hangi genetik hasta-
lik riskleri ile karg1 karsiya kalabileceklerini, bu risklerin ortaya ¢ikardig: sii-
reci, hastanin anlayabilecegi sekilde kendisine anlatarak, hasta merkezli bir
yaklasimla, yonlendirme olmadan yardimci olmaya galismak olarak ifade
edilmektedir.'
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I PRENATAL TANI

Gebeligin miimkiin oldugunca erken dénemlerinde
fetiistin bilhassa kromozom sapmalarini, anomali-
lerini ve kalitimsal hastaliklarim belirleyerek, yiik-
sek risk altinda bulunan ailelere saglikli ¢ocuk
sahibi olma olanaginin sunulmasidir.? Bu amagla
tedavisi miimkiin olmayan fetal saglik problemle-
rini gebelik 6ncesi ve gebelik sirasinda ortaya gika-
r1p, anomalili ¢ocuk dogurma riski olan ailelere,
uygun olan dogum 6ncesi tan1 yontemlerini uygu-
layarak, fetiisiin durumunu degerlendirmek ve ge-
reken tibbi miidahaleyi yapmak olarak da ifade
edilmektedir.?

Prenatal tani; tibbi genetik, sitogenetik, kadin
dogum, ¢ocuk, psikiyatri, molekiiler biyoloji, pato-
loji, biyokimya gibi bir¢ok disiplini ilgilendiren,
multidisipliner yapilanmay1 gerektiren bir ¢aligma
alanidir.

PRENATAL TANIDA AMAC

Genetik hastaliklara ve sakatliklara gebeligin miim-
kiin olan en erken evresinde tani koymak ve gere-
kiyorsa yasal siire icerisinde gebeligi sonlandira-
bilmek ya da intrauterin tedavi edilebilecek du-
rumda olan anomalilerde tedavi olanaklarini ara-
maktir. Bu kapsamda prenatal tani, sadece gebeligi
sonlandirmak olarak ele alinmamalidir. Genetik
anomalisi oldugu diisiiniilen bir ¢ocuga sahip olma
riski yiiksek olan ailelere saglikli cocuk sahibi ola-
bilmeleri i¢in olanak sunarak, kararlarini kisisel,
sosyal ve etik ilkeler cercevesinde vermelerini sag-
lamaktir.* Tek bir kigi veya aile i¢in tasarlanmig
olup, 6jenik bir amaci yoktur.’ Dolayisiyla burada,
dogru bilgi sahibi olabilmenin geregi olan “prena-
tal tan1 endikasyonlar neler olmahidir?” sorusu akla
gelmektedir. Endikasyonlarin belirlenmesinde de,
ozellikle toplumun fetal tip alanindaki yasal yapti-
rim1 ve etik degerleri 6n plana ¢ikmaktadir.?

Bu kapsamda prenatal tan: endikasyonlarinin
uygulanmasindaki muhtemel amaclar su sekilde
siralayabiliriz;

1. Dogacak ¢ocuk ile ilgili saptanan anomali
konusunda anne-baba adayinin bilgilendirilerek
psikolojik olarak, engelli dogacak olan ¢ocuklari-
nin dogumuna hazirlanmasini saglamak.
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2. Anne-baba adayinin bilgilenmesini saglaya-
rak endiselerini gidermek.

3. Anomalili ¢ocuk diinyaya getirme riskinden
dolay1 ¢ocuk sahibi olmaktan vazgegecek olan
anne-baba adaylarina, saglikli cocuk sahibi olma
olanag saglamak.

4. Saglik problemi oldugu saptanan fetiisiin
“intrauterin” tedavisine olanak saglamak.

5. Dogum sirasinda ya da sonrasinda bakim
i¢in gerekli kosullarin hazirlanmasini saglamak.

6. Tedavisi miimkiin olmayanlarin, yasal sinir-
lar igerisinde olmak kaydi ile hayatlarinin sonlan-
dirilmasina imkén tanimak.

7. Anne-baba adaylarinin, yukarida sayilan se-
cenekler arasinda kendilerine en uygun olan ter-
cihi yapmalarini saglamak.®

Tip teknolojisinin her giin hizli bir sekilde
ilerlemesine paralellik gosteren prenatal tani tek-
niklerinin kullanilmasi, gelecek kusagin bir iiyesi
olacak olan fetiisiin maruz kalacag hastaliklarin ve
sakatliklarin 6nlenmesine, 6nlenemiyorsa gorecegi
zararin siddetinin en azindan en alt diizeye indiril-
mesine, dolayis: ile dogumdan sonra ¢ocugun, ai-
lenin ve toplumun katlanmak zorunda olacag:
maddi ve manevi yiikiin azaltilmasina yardimeci ol-
maktir.”

Prenatal taninin temel felsefesine baktigi-
mizda amacin; Tedavisi olanaksiz, yagam siiresi ki-
sitl, agir zihinsel ve bedensel 6ziirlere yol agan
hastaliklar i¢in yiiksek risk tagiyan ailelere, saglikli
bir ¢ocuk diinyaya getirebilmeleri i¢in miimkiin
olan en yiiksek oranda giivence vermek oldugunu
gormekteyiz. Ancak burada hedef kitle, fetal sag-
ik problemi olmayacag: diistiniilen diisiik risk gru-
buna giren gebelerdir. Yiiksek risk grubuna giren
gebeler zaten duyduklari endise nedeni ile prenatal
tam programlarina katilmaktadirlar.

GENETiK DANISMANLIK

Hasta kisi ve ailelerin ya da toplum ortalamasinin
tizerinde kalitsal bir hastalik tasiyan veya tagima
riski bulunan kigilere ve bu kisilerin akrabalarina,
hastaligin seyri ve tedavi yontemleri, tekrarlama
riskleri ve ¢6ziim yollari ile beraber hangi dénem-
lerde hangi testlerin yapilmas: gerektigi ve bunla-
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rin sonuglariyla ilgili bilgi verilmesini saglayan bir
iletisim olayidir.®

Genetik danigsma veren kisiye “genetik danis-
man” denir. Ulkemizde bu gérev hekimler tarafin-
dan ylrttilmektedir. Genetik danigmanlarin
oncelikli gorevi, aileye mevcut genetik durumla il-
gili bilgileri dogru ve tam olarak aktarmak ve
¢ozlim yollar1 sunarak hastalarin dogru kararlar
vermelerine yardimci olmaktir.’

Amerikan Insan Genetigi Dernegi 1975 yilinda
yayinlamis oldugu genetik danismanhk raporunda,
genetik danigmanligy; “Bir ailede ortaya ¢ikan ya da
ortaya ¢ikma riski olan genetik hastaliklarla iligkili
bir iletigim siireci” olarak tanimlamigtir. Bu siireg
kisi ya da aileye, bir veya birden ¢ok yetistirilmis
personeli ile yardim etmeyi hedeflemektedir ve
buna yonelik olarak;

1. Hastaligin tan1 dahil tibbi faktorlerinin neler
oldugunu ortaya ¢ikarmaya calisir ve gerekli tedavi
yontemlerine ulagmay1 amaglar.

2. Hastaligin kalitimsal olarak ge¢me oranini
ve belirli akrabalarda tekrarlama riskini belirle-
meye calisir.

3. Tekrarlama riski ile bag edebilmek i¢cin diger
seceneklerin de neler oldugunu belirler.

4. Karar alma, riskler, ailenin amaglari, etik ve
inang deger sistemlerine hitap eden ve karar kap-
sayan fikir birligi olusturmay1 amaclar.

5. Etkilenen bir aile iiyesindeki anomali
ve/veya anomalinin tekrarlama riski i¢in miimkiin
olan en iyi uyumu saglamaya galigir."

Danigma ekibi en iyi uyum igin aileyle, asagida
belirtilen faktdrlere uyarak etkili bir iletisime girebilir;

1. Tani ile iliskili psikolojik ve emosyonel si-
kintilarin taninmasi. Genetik bir hastalik tanisin-
dan sonra aile i¢inde degisik derecede sugluluk ve
utang duygusu olusabilir.

2. Danismayi etkileyen faktérlerin taninmasi.
Ailenin ruhsal, etnik ve sosyo-ekonomik durumu
genetik danigmayi etkiler.

3. Zorlayici olmayan danisma verilmesi. Aile-
nin kararini verirken zorlayici olmayan, tiim sege-
neklerin neler oldugunu kendilerine agiklayan bir
destege ihtiyac1 vardir.
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4. Utang ve sugluluk duygusunun kaldirilmasi
icin aileye yardim. Aileye, bu durumdan dolay1
kendilerinin su¢lu olmadigi, buna benzer bagka ai-
lelerin de bulundugu, ayrica bazi hastaliklarin daha
anne karninda iken tedavi edilebildigi gibi aileyi
rahatlatic1 sozler sdylenebilir.

5. Kigisel amacglari saptayarak aileye yardim.
Goriismelerde ailenin beklentileri sorularak, bu
amagclar dogrultusunda yardim yapilabilir.

6. Danismanin olumlu egilimi. Aileye yargila-
yic1 olmayacak bir sekilde, kendilerinin duru-
munda olan diger ailelerin farkli goriislerini
bildirebilir ve bu goriisler dogrultusunda sec¢im
yapmalarini 6nerebilir."

Kisaca damigsmanlik siirecindeki agamalari;
Hastaligin tanisinin koyulmasi, genetik riskin he-
saplanmasi, iletisimin saglanmasi, karar verilip ey-
leme gecilmesi ve takip seklinde ifade edebiliriz.'?

PRENATAL TANIDA DANISMANLIK

Genetik alanindaki tibbi uygulamalar, diger tip dal-
larinda oldugu gibi hekim-hasta iliskisinden biraz
farkl olup hekim burada hasta ile direkt karg: kar-
stya degildir. Hekim, anne-baba aday1 ve gelecegi
ile ilgili hakkinda karar verilecek ti¢iincii kisi olan
anne karnindaki fetiis ile ancak, anne-baba aday1-
nin damigmanlik alma ihtiyaci oldugunda birlikte
olmaktadir."

Genetik hastaliklarin genellikle tedavileri
miimkiin olmayan hastaliklar olmalar1 nedeniyle,
hastaliklarla ilgili olabildigince erken tedbirlerin
alinmasi ve anne-baba adayinin bu hastaliklar ko-
nusunda bilin¢lendirilmesi 6nemlidir. Dolayisiyla
bebek sahibi olmas: beklenen bireylere verilecek
olan genetik danigsma, yiiksek riskli gebeliklerde ai-
leye giiven verdigi gibi beklenilmeyen ve arzu edil-
meyen bir durumda da se¢im hakki sunmasi
yoniinden 6nem arz etmektedir.'*

Ancak yine de yapilan ¢alismalar, danigman-
Iik merkezlerine bagvuran bireylerin, danisman ta-
rafindan kendilerine sunulan bilgi yerine,
algiladiklar1 bilgiyi kullandiklar1 ve bu algilanan
bilginin de kararlarinda etkili oldugunu goster-
mektedir. Genetik danigmanlik, “hasta bir ¢ocuk

diinyaya getirebilirim” diisiincesini tasiyan bir an-
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nenin korkusunu yenebilecegi gibi, belki de teda-
visi miimkiin ancak zaman alacak olan, sakat bir
cocuk diinyaya getirme diigiincesi ile kiirtaj yaptir-
mak isteyen bir annenin fikrinin degismesine yar-
dimc1 olarak, hamileliginin siirdiiriilmesini ve
ailenin bebek sahibi olmasini da saglayabilmekte-
dir. Bu acidan baktigimizda genetik danigmanlik,
oncelikle derdine care arayan anne-baba adaylari
iizerinde etki gostermektedir.!®

Danigmanlik hizmetlerinin birlestigi en temel
noktalardan birisi, genetik danigman olarak adlan-
dirilan kisilerin 6ncelikli gérevinin anne-baba ada-
yina tizerinde tartisilan hastalikla ilgili bilgileri
dogru ve tam olarak aktarmak ve ¢6ziim yollar:
sunmaktir. Bu nedenle bu hizmetler “y6nlendirici”
olmamalidir. Bilgiler aileye anlayabilecegi sekilde
anlatildiktan sonra karar ilgili kisiler tarafindan ve-
rilmelidir.®

Danigma; bir bireye veya cifte hastalikli veya
anomalili ¢ocuk yapmanin ihtimalleri konusunda
bilgi vermeyi; boyle bir ¢ocuga sahip olmanin
6nemi hakkinda tibbi bilgi saglamak da dahil tavsi-
yede bulunmayi; sahip olabilecekleri riski azaltma
yontemlerini; onlara verilen bu bilgileri anlamala-
rina yonelik yardimda bulunmay1 ve béylece onla-
rin hamile kalip kalmama konusunda bilingli karar
verebilmelerini icerir.'®

Hamileligin erken dénemlerinde yapilan ta-
rama testlerinden sonra, testlerde herhangi bir
anormallik saptanmasi durumunda anne-baba aday-
lar1 bu konuda 6nyargisiz olarak bilgilendirilerek
aydinlatilmali ve izlenebilecek degisik yollar konu-
sunda kendilerine bilgi verilmelidir. Kendisi hak-
kinda karar veremeyecek olan bebegin haklar ile
ilgili kararlarda ise anne-baba adayinin yer almasi,
ozerklik kavramini en iist diizeye ¢ikaran bir kav-
ramdir. Bu durumda anne-baba aday1 bebek adina
konusur ve karar verebilir.! Bu kararlar arasinda;
uterus icinde tedavi, dogumun acilen yaptirilarak
ihtiya¢ duyulan tedaviye bir an 6nce baglanmasi ya
da gebeligin sonlandirilmas sayilabilir. Dolayasi ile
bu secenekler hakkinda genetik danigman aileye,
gerekli tiim bilgileri aktarmals, ailenin karar ver-
mesi i¢in kendilerine yardimci olmali ve ailenin ka-
rar1 ne olursa olsun desteklenecekleri konusunda
glivence vermelidir.® Tim bunlara ragmen, anne-

Turkiye Klinikleri ] Med Ethics 2013;21(3)

baba adayinin 6zerkliginin tam olarak kabul edile-
meyecegi durumlarda eger anne-baba adayinin ka-
rar1 dogacak bebek icin risk tegkil ediyor ise veya
yenidoganin haklar1 anne-baba adayinin 6zerk
karar verme hakki ile catigiyor ise saglik personeli
yenidoganin korunmasina éncelik vermelidir.!

Genetik danigmanlik séylemi toplum tarafin-
dan farkl sekilde diisiiniilmekte, ifade edilmekte,
anlagilmakta ve yorumlanmaktadir. Bazilarina gore
genetik danigmanhigin psikolojik yani, bazilarina
gore ise genetik yani 6n plana ¢ikarilmaktadir. Nor-
malde genetik danismanlik, olayin hem psikolojik
yoniind hem de genetik yoniinii beraber kapsa-
maktadir.”® Hekimin, danigman olarak goérev ve
davraniglar1 hekimlik mesleginin ahlakina uygun
olmalidir. Temel etik degerlerden biri olan hasta-
nin sirrinin saklanmasi konusu ise, hastalik tablo-
sunun ¢ogu kez ailesel olmasindan ve tgciinci
kisilere yansitilmasinin aileye verebilecegi zarar-
dan dolay: 6zel bir 6neme sahiptir.!”

Yapilan bir caligmada, genetik uzmanlarin
cevaplari dogrultusunda hazirlanan ve danigma es-
nasinda uyulmas: gereken 5 etik kural ortaya ko-
yulmustur. Bunlar;

“l. Hasta yerine karar verilmemeli ve se¢im-
lerinde yénlendirici olunmamali,

2. Hastaya, kararlarinin kendi se¢cimlerinin
olmasi gerektigi ve se¢imi yalniz kendilerinin
yapmalar1 gerektigi anlatilmali ve sorusu redde-
dilmeli,

3. Kendi durumlarindaki diger hastalarin se-
¢cimlerinde, cogunlugunun ne sekilde karar verdigi
soylenmeli,

4. Hasta adina karar vermemekle birlikte on-
larin durumunda bizim ne yapacagimiz séylenebi-
Iir.

5. Hastanin almis oldugu karar desteklenebi-
lir” seklindedir.'®

0 SONUC

Gegmiste genelde, anomalili dogmus bir ¢ocuktan
dolay, gelecekteki gebelikler i¢in tekrarlama ris-
kini ve prenatal tani olanaklarini 6grenme nede-
niyle kisiler genetik danigmana bagvuruda bulunur-
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lardi. Oysa ki giintimiizde hizla ilerleyen tibbi tek-
noloji sayesinde insanlar yeni yeni olanaklar bul-
makta ve karsi karsiya kaldiklari sorunlarina
careler iiretmektedirler. Prenatal tan1 yontemleri
de, hizla ileleyen bu teknoloji igerisinde yerini
almis olup dogumdan 6nce anne karnindaki bebe-
gin herhangi bir anomalisinin olup olmadigim
erken evrelerde ortaya ¢ikarilabilmesine imkén ta-
nimaktadir. Ancak hizmetlerin yetersiz dagilimi ve
bagvuran anne-baba adaylarinin yeterince bilgilen-

dirilmemeleri (yetersiz ya da uygun olmayan ge-
netik danigmanlik) nedeni ile, genetik danigman
olarak gorev yapan hekimin, hasta ile arasindaki
iligkiyi iyi kurmasi ve hastalara kars1 yonlendirici
degil, bilgilendirici olmas: gerekmektedir. Dolayisi
ile prenatal tan1 yontemleri sayesinde riskli olan
gebelikleri ortaya ¢ikaran hekimler, risk grubu ige-
risinde yer alan aileleri, danigmanlik almalar1 y6-
niinde ikaz etmeli ve tiim bu agamalardan sonra da
ailenin kararina sayg: duymalidirlar.
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