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Ozet
Bu c¢alismada genetik danisman hekimin sorumlulugun-
dan soz edildi ve hekim-hasta iliskilerine deginildi. Béylece

bazi sonuglar ehle edildi.
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Tibbin
iyilesmesi gelismis iilkelerde enfeksiyon hastalik-

gelismesi, sosyoekonomik etkenlerin
lar1 ve yetersiz beslenme nedeniyle ortaya ¢ikacak
bazi hastaliklart minimuma indirdi. Buna bagh
olarak da kalitsal nedenli hastaliklar 6n plana
cikarak tipta O6zel bir anlam kazandilar. Boylece
genetik danigsmanlik konusu ortaya ¢ikti ve bazi

etik problemler belirdi.

Bu yiizyilin basindan itibaren c¢ocuk &lim-
lerinde genel bir diisiis oldu. Bugiin eldeki verilere
gore:

1- Tabii o&limlerin %40'in1 kalitsal nedenli
hastaliklar sonucunda meydana gelen 6liimler olus-
turmaktadir.

2- Canli dogumlarin %3'indc genetik hastalik-
lar ortaya ¢ikmaktadir.

3- Endistriyel tilkelerde bir ¢ocuk klinigindeki
hastalarin 1/3' genetik hastadir.
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Summary

In this article, the responsibility of genetic counsellor has
been pointed out and the relations of patient-physician has

been stressed. So, some results have been obtained.

Key Words: Medical Ethics, Genetics,
Genetic counselling

T Klin J Med Ethics 1997, 5:73-77

4- Kronik bir rahatsizlig1 olan eriskin hasta-
larin %10-20'sinde hastalik nedenini genetik bir
komponent olusturmaktadir.

Hastalik Her 1000 Canli dogumda

Kromozomal rahatsizliklar 6.0

Monogenik Hastaliklar

Otozomal dominant 10.0
Otozomal resesif 2.0
X kromozomal resesif 2.0
Multifaktoriyel hastaliklar 90.0

veya kusurlu olusumlar ve
dogumda heniiz teshis
edilemeyen hastaliklar

Yukaridaki nedenlerle pratisyen hekimlerin
sorunlar1 c¢ogalmaktadir. Hekimler gitgide artan
bicimde dogumdan gelen kusurlar, ¢esitli metabo-
lik hastaliklar veya kromozomal bozukluklar
konusunda aileler tarafindan yoneltilen sorularla
kars1 karsiya kalmaktadirlar. Bu sorular bu konular-
da uzmanlasmis bir hekim tarafindan genetik danis-
getirilebilir, detay-

manlik c¢ercevesinde dile

landinlir ve cevap olusturulur. Giniimiizde genetik
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danigsmanlik ve buna bagli olarak prenatal tani halk

sagligr alaninda dnemli bir yer tutmaktadir.

Genetik Danismanligin Tibbi Erikteki Yeri

Genetik danigsmanlik farkli anlasilmakta ve
farkli yorumlanmaktadir; bazilar1 bu hizmetin
psikolojik, bazilar1 ise tibbi genetik yOniinii 6n
plana ¢ikarmaktadir. Oysa genetik danigsmanlik her
ikisini birden icermektedir. Agirlig1 su veya bu
tarafa vermek hizmetin tek tarafli kalmasina yol

acacaktir.

Diinya Saglhik Orgiiti (WHO)'niin "Ad hoc
commitee on genetic counselling”" adli kurulu
genetik danigsmanligr asagidaki gibi tanimlamak-

tadir:

Genetik danigsmanlik, bir ailede ortaya c¢ikan
veya ortaya ¢ikma riski olan genetik hastaliklarla
iliskili bir iletisim siirecidir. Bu siire¢ kisi ya da ai-
leye, bir veya birden ¢ok yetistirilmis personeliyle

yardim etmeyi amaglar;

1- Hastaligin diagnoz (tani) dahil, tibbi faktdr-
lerinin neler oldugunu ortaya ¢ikarmaya calisir ve

mimkiin olan tedavi yontemlerini belirler.

2- Hastaligin kalitsallik oranini (risk hesapla-
ma) ve belirli akrabalarda tekrarlama riskini belir-

lemeyi amaglar.

3- Karar alma:' Riskler, ailenin ileriye yonelik
amaclari, etik ve dini deger sistemlerine hitap eden
olusturmayi

ve karan kapsayan fikir birligi

amaclar.

4- Mimkiin oldugu kadar ailede bu hastaliktan
muzdarip olan kisilere veya tekrarlama riskine kon-

santre olmalidir.

Etkiler

Danigsmanlik veren hekim tibbin diger alan-
larinda da oldugu gibi sadece hastasina ya da danis-
manlik arayana karsi bir sorumluluk duyar. Hekim
danigsan kisinin kendisi ve ailesi hakkinda dogru
karar alabilmesi i¢in sorunlarini cevaplamali ve ona
yardim etmelidir. Bu yaklasima goére genetik danis-
man sadece danisanin ve onun ailesinin arzusu
dogrultusunda hareket eder, toplumun arzusu bura-
da rol oynamaz. Danigmanli§in merkezini (agirlik
noktasini) kalitsal hastalikla dogabilecek bir ¢ocuk
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veya daniganin ya da dogacak cocuklarinin genetik
hastalik sahibi olma riskleri gibi kisisel problemler

olusturur.

Literatiir incelemeleri genetik danigsmanligin
Ojenik disiincelerden gelistigini godstermektedir.
Onceleri ¢ok sayida bilim adami ojeni konusunda-
ki fikirlere sicak bakmislardi. Sonralar1 ise pek ¢ok
akli basinda bilim adami1 irki saflagtirma (8jeni)'ya
yonelen bu gibi 6nlemlerden Nazi Almanyasi'nda
geri durmuglardir. Bir toplumda hastalik olusturan
alel genlerin sikligim sadece genetik danigmanlikla
azaltmak ve bu vasitayla toplumun gen havuzunu
diizeltmek diisiincesi degisik nedenlerle gergek-
lestirilemez ve 1rki saflastirma amacina da ulasila-
maz. Ozgiirliikk¢ii demokratik bir toplumda risk
tagiyan biitiin bireylerin genetik danigsmanlik almasi
beklenilemez. Bunun disinda pek c¢ok c¢alisma
gostermektedir ki, danigmanlik isteyenler sunulan
bilgiyi degil algiladiklar1 bilgiyi kullanmakta ve
algilanan bilgi karar verdirici olmaktadir. Sonradan
yapilan aragtirmalar genetik danigsmanligin c¢are
arayanlar lizerinde degisik etkiler yaptigin1 gdster-
mektedir. Genetik danismanlik gereksiz yere hasta
bir ¢ocuk diinyaya getirene korkusu tasiyan bir
kigsinin korkusunu yenmeye yardimci oldugu gibi
ayn1 sekilde sakat c¢ocuk diinyaya getirebilir
diisiincesiyle kiirtaj yaptirmak isteyen bir annenin
fikrini degistirmesine yardimci olup hamileliginin
devamim saglamay:r basarmaktadir. Buna gore
genetik danigmanlik; ilk olarak ¢are arayan kisi ve
ailesi tizerinde etki géstermektedir. Basaris1 ise care
arayanin danismanliktan sonra kendisi ve ailesi
icin, kendi deger sistemlerine gore makul bir karar

vermesinde yatar.

Genetik Danismanlik Belirleyicileri

Asagidaki durumlarda genetik danigsmanlik

sbzkonusudur:

1.Eslerin biri ya da her ikisi birden kdokeninde
genetik nedenler olabilecegi tahmin edilen bir

hastaliktan muzdariptirler. *

2.Eslerden birinin veya her ikisinin akra-
balarinda kalitsal olmasi muhtemel bir hastalik

basgdstermistir.

3.Bir ya da her iki partner kalitsal genetik bir

defektin tasiyicisi olarak belirlenmislerdir.
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4.Esler birbirleriyle kan akrabasi olabilir

(Ornegin :yegen,kuzen).

5.Hamilelik oncesi veya hamilelik esnasinda

151n veya mutajen ya da teratojen iia¢lar alinmistir.

6.Alkol ve uyusturucu gibi maddeler alinmasi
yoluyla veya hamilelik esnasinda olusmus bir viriis
enfeksiyonu nedeniyle bebegin olusumunda bozuk-

luk olabilmesi sdzkonusudur.

7.1leri yasta anne olmanin riskleri konusunda
bilgi edinmek isteyen herkes i¢in genetik danis-

mana gereksinim vardir.

8.Ailelerinde bir veya birkac tane kalitsal
bozukluk tasiyan ¢ocuk bulunan saglikli ¢iftler icin

danisman gerekir.

9.Jinekolojik, endokrinolojik veya immiinolo-
jik nedenlere dayanmayan habitiiel abortuslarda

gerek duyulur.

Genetik danismanlikta en sik rastlanan durum,

ailesel anamnezinde dikkati ¢ekici bir 0zellik
bulunmayan fakat genetik kokenli bir hastalig1 olan
¢ocuk dogurmus saglikli ¢iftlerdir. Hasta bir
¢ocugu olan saglikli ¢ift tekrarlama riskini bilmek
isteyecektir. Burada pek ¢ok sey soz konusu ola-
bilir, Ornegin monogenik gidisli bir hastalik soz
konusu olabilir ya da bilinen Medeliyan kurallara
uymayan, fakat genetik etkinin s6z konusu oldugu
bir hastaliktir., bu

hastaliklardan bahsedilir. Hastalik yeni bir mutas-

durumda multifaktoriyel
yonla ortaya ¢ikmis olabilir. Cocukta yapisal ya da
niimerik bir kromozom bozuklugu séz konusu
olarak teratojen faktorlerin olusturdugu kalitsal
olmayan prenatal bir hasar olusmus olabilir. Her
durumda danigmanlik goériismelerinden Once diag-

nozun (taninin) konulmus olmasi gerekir.

Mendel yasalarina uygun katilim yolu gdsteren
monogenik hastaliklarda otozomal ve X'e baglh

hastaliklart birbirinden ayirmak gerekir.

Multifaktoriyel hastaliklarda ise genetik ve
genetik olmayan faktorler birlikte etki eder.

Kalitim volu Kesin  Kesin olmavan Toplam
Otozomal dominant 1864 1184 3048
Otozomal resesif 631 923 1554
X kromozomal 161 175 336
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Tibbi Onlemler

Genetik danismanligi uzmanlik ¢ergevesinde
ve kesin bir sekilde yapabilmek i¢in tam bir tani
gereklidir. Siipheli bir taniyla veya iist terim olarak
kullanilabilecek bir tam ile genetik danigma
olanaksizdir. Bu sekilde 6rnegin epilepsi; ya mono-
genik metabolik bozukluklardan kaynaklanabilir ya
da primer epilepsi olarak multifaktoriyel nedenli
olabilir ve bunlara bagli olarak farkli prognoz gos-

terir.

Bazi hastaliklarin genetik heterogenitesi de
¢ok biiylik problem olusturmaktadir. Benzer mani-
festasyon kaliplari gosteren hastaliklar ¢ok degisik
kalitim yolu gosterebilirler. Genetik nedenli bir
hastaligin edinilmis bir formla karistirilmamasina
dikkat edilmelidir. Baska bir zorluk otozomal do-
minant hastaliklarda siklikla rastlanan goriiniimiin
degisken olabilmesi sorunudur. Bu nedenle ailede
bu sekilde bir kisi gdzden kagabilir.

Siiphe uyandiran bir tant dikkatli birsekilde
klinik, sitogenetik ve biyokimyasal incelemeler ve
diger uzmanlarin yardimiyla giivenilir (emniyetli)
bir sekilde irdelenmelidir. Hatta bazen uluslararasi
uzmanlarin isbirligi kacinilmazdir..

Diger tanisal onlemler olarak otozomal veya X
kromozomal resesif bir "hastalik tasiyiciligi" aciga
kavustumlmalidir.

Bu arada molekiiler genetik alaninda yapilan
arastirmalar o6zel bir anlam tasimaktadir. Bu
incelemeler zamaninda, herseyden once bir hamile-
olabilecek kiside veya

lik olusmadan sorunu

ailesinde gergeklestirilmelidir.

Ozenli ve ayrintili bir aile anamnezi genetik
Higbir
sekilde bundan vazgecilmemelidir; care arayan kisi

danismanligin temel ilkelerinden biridir.

kendisi hastaysa veya hastaligin kalitsal yolu tespit
edilmis olsa bile bu durum gereklidir.

Danismanlik veren hekim ailenin saglik duru-
mu konusunda bilgi edinmelidir. Bir soyagaci
¢ikarilmalidir. Bu soyagacmda c¢iftin tim ¢ocuk-
lariyla birlikte kardesleri, ebeveyni, ebeveynin
cocuklariyla birlikte kardesleri ve biiyiik ebeveyn
gosterilmelidir. Soyagacinda dogum siralamasi,
diisik ve o6li dogumlar ile o6len c¢ocuklar 6lim

nedeniyle birlikte goriilebilmelidir.

Generasyonlar .en yasli generasyondan basla-
mak tlizere romen rakamlariyla gosterilir. Ciftler
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arasinda ya da probandm ebeveyni arasindaki akra-
balik durumu dogrudan sorulmalidir. Her iki tarafin
biiyiik ebeveynlerinin soyadlari, hangi cografik
bolgeden olduklar1 ve etnik kokenleri ile ilgili soru-

lar yoneltilmelidir.

Eger bir onceki c¢ocukta multipl (¢oklu) mal-
formasyon varsa embriyo veya fetal patolojik bul-
gular bliylik 6nem kazanir. Bu bulgular ve rontgen
filmleri araciligiyla bazen sonradan bir genetik tani

olusturulabilir.

Bilgi eksikleri gerekli olan durumlarda ailenin
diger bireylerine sorularak giderilebilir, sonra
tekrarlama riskleri belirlenip hesaplanabilir. Fakat

bununla genetik danismanlik sona ermez.

Bu konuda sorumlu olan doktorun gorevi;
tekrarlama riskini yorumlamak ve muhatap olan
kisiye bu yorumdan bir sonug¢ ¢ikarabilecegi ve bir
karar verebilecegi sekilde acgiklamaktir. Bu arada
yanlis anlamalar nedeniyle bazi ek sorunlar ortaya
cikabilir. Onemli olan, hastaligin seyri ve tedavi
olanaklar1 lizerinde konusmaktir.

Hangi riskin kabul edilebilir oldugu sorusunu
cevaplamak oldukca zordur, fakat yine de hastali-
gin agirlik derecesine bagimlidir. Operasyonla
diizeltilebilecek %50'lik bir sindaktili riski elbette
ki kabul edilebilirlik sinirlart i¢indedir. %2Tik bir
spina bifida riski ise aile tarafindan kabul edile-
meyecek bir risktir.

Muhatap olan kisi ve ailesi i¢in hastaligin ne
oldugu biiylik 6nem tasir. Bunun disinda risk
rakamlar1 da farkli seyler ifade ederler. Bazilar1 igin
%5 c¢ok yiiksek bir riski ifade ederken bazilari igin
%50 kabul edilebilir bir degerdir. Burada ailelerin
psikososyal ve ekonomik diizeyleri ile ilgili olan

"risk tasima gilicleri" dnemli rol oynar.

Son olarak; danigmanlik arayanlarin tamamla-
yic1 tedavileri, danigsmanlik veren doktorun goérev-
leri arasindadir. Muhtemelen hasta ¢ocugun o6limi
veya baska bir nedenle danigsmanlik isteyen kisi-
lerin durumunda yem bir durum meydana gelebilir.
Bunlarin disinda ayrica tibbi genetikte yeni
gelismeler yeni bazi olanaklari ortaya c¢ikarabilir ki
bu konuda hekim aileyi sonradan arayarak bil-

gilendirmelidir.

Genetik Danismanlikta Izlenecek Basamaklar
1.Dogru ve eksiksiz bir tani yapilmalidir.

2.Soyagaci analizi yapilmalidir.
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3.Hastanin veya hastanin akrabalarinin ek
muayeneleri yapilmalidir.

4.Gerekli durumlarda diger uzmanlarin olguy-
la ilgili fikirleri alinmalidir.

5.Kalitim yolunun belirli olup olmadig:

izerinde durulmalidir.

6.Literatliirde ampirik bir kalitsal hastalik
rakam1 olup olmadig1 saptanmalidir.

7.Bu arastirmalarin sonucundan 06zel Dbir

kalitim prognozu olusturulmalidir.

Danigmanlik alan kisinin karar verebilmesi
i¢in anomalinin hastalik degeri 6zel bir anlam ifade
eder.

Genetik Danismanhigin Psikolojik Yonleri

Danigmanlik isteyen kisilerin bilgilenmek iste-
dikleri sorular ilk basamakta tiimiiyle bilimsel ve
tibbi konulardir. Danismanlik verilirken biyolojik
6geler aciklanir ve kalitsal bir hastaligin olusumu
ve aile icindeki riskleri agiklanir. Prenatal tani
olanaklar1 ve olasi tedavi secenekleri, ama ayni
zamanda gerekliyse ¢ocuk yapmaktan vazgegme ve
boyle bir durum s6z konusu olacak olursa adaptas-
yon, suni déllenme gibi konularda kisilerle konusu-
lur. Bazilar1 yoneltilen sorulari tamamiyla objektif
(tarafsiz) cevaplamaktan yanadir. Bu kisiler genetik
danismanligin, dogacak g¢ocuklar icin hastalik
riskinin hesaplanmasi ve varsa prenatal taniyla

ilgili somnlarin cevaplandirilmasini amaclar.

Ayrica genetik danigsmanlik insan
davraniglariyla da ilgilidir ve dogaldir ki tibbi
sorunlarin yani sira psikolojik yonii de vardir. Bir
ailede genetik bir hastaligin ortaya ¢ikmas1 siklikla
kizginlik, saskinlik, korku ve sucluluk duygulan
karsiliklt

suglayabilirler. Genetik bir hastaligin utanilacak bir

olusturmaktadir.  Egsler birbirlerini
sey oldugu duygusu olduk¢a yaygindir. Korku ve
tziintii i¢indeki aile bir genetik danigma merkezini
arayincaya kadar genellikle aradan aylar gecer.
Danismanin beceriksiz bir ifadesi daha ilk
goriismede utanma ve hayal kiriklig1 olusturabilir
ve konusmalarin negatifyonde etkilenmesine sebep
olabilir. Bu gibi nedenlerle ilk telefon goériismesi
bile anlayisli ve nazik olarak yapilmalidir. Bu gorev
i¢in zaman ayirmak gerekir ve oOzel yetistirilmis
tarafindan dstlenilmelidir,

sosyal danigmanlar

TKlin Tibbi Elik 1997, 5
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gerekli durumlarda bu kisi siirecek olan danigma
konusmalarinda da yeralmalidir. Bir takim var olan
diistinceleri bir danigsmanlik konusmasi sirasinda
ortadan kaldirmak olduk¢a kolaydir. Agir bir
hastalik i¢in, bir hastalanma riski s6z konusu ise
sorunun iletilmesi sucluluk duygulan yaratabilir
veya aile iginde heniiz dile gelmemis olan bir takim
catigmalar ortaya g¢ikabilir. Danismanlik veren
hekim boéyle bir durumu hesaplayabilmeli ve
psikoterapik yardimda bulunmali veya eger kendisi
boyle bir danigmayr yapamayacaksa bu konuda

uzmanlasmis kisilerden destek istemelidir.

Ortaya c¢ikan sorunlar ya da g¢atigmalar genel-
likle bir oturumda sonuca kadar tartisilmamaktadir
ve cogunlukla ikinci bir goriisme yapilmasini
gerektirmektedir. Tecriibelere gore danigsmanlik
hizmeti arayan kisiler sorunun anlami, deger-

lendirilmesi ve agirligi konusunda tekrarlayan
konusmalar araciligr ile bir karara varabilmekte-

dirler.

Giinimizde bir dizi hastaligin emin bir sekilde

prenatal tanisint koymak mimkiindir. Bundan
sonra patolojik bir bulgunun sdz konusu oldugu
hamileligin sonlandirilmas: dile gelir. Buna bagh
olarak pek ¢ok etik sorunlar ortaya g¢ikar. Dogaldir
ki prenatal tant ve buna bagli bir hamilelik son-
landirma isine karar verme ebeveyne birakilir,
fakat danigsman hekim bu konudaki kendi sorumlu-
lugundan kaginmamalidir. Burada hekimin gorevi
boyle bir olayda hamile kisi ve onun ailesiyle bir-
likte bir ¢6zim bulmaktir ki, bu s6z konusu kisinin
sahsi durumuna hitap etmeli ve etik ag¢idan kabul
edilebilir olmalidir. Danigsman hekimin hastasi igin

sorumluluk duymasi her hekim-hasta iliskisinin
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dogasinda vardir ve verilecek karan kabul etmeli
ve bu karar i¢cin sorumlulugu birlikte tasimalidir.
Care arayan bireyin kisisel duramti, onun diinya
goriisii,dini ve etik duygulari burada dikkate alin-

malidir.

Diger bir sorun da giinimiizde bazi hastalik-
larin yasamin herhangi bir asamasinda ortaya ¢ika-
bilmesi ve bunlara prediktif olarak teshis konula-
biliyor olmasidir. Sorun bu hastaliklarin tedavi
olanaklarinin heniiz bilinmiyor olmasi ve bu
gergegin care arayanlarda bazi catigsmalara yol aga-

bilmesi sorunudur.

Sonug

Genetik danigsmanlik, 6nemli sorumlulugu olan
bir kurumdur ve bunda hasta-hekim iliskilerinin iyi
olmasinin biiyiik rolii vardir. Ayrica danigman
hekimin genetik problemler icin hastasinit aydinlat-
mas1 ve ona Onerilerde bulunmasi gerekir.
Danisman hekimin bu konuda sorumluluk duymasi

ve bu sorumluluk bilinci iginde davranmas1 gerekir.
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