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Ozet

Summary:

Gen ile ilgili en o&nemli yaklasim Mende! tarafindan
ebeveynden kabtilan faktérler seklinde yapilmistir. Bilimsel
kazammlar yalnizea genlerin molekiiler yapilarini degil, yer-
leri ve dizinlerini de ortaya koymaktadir. Genlerin taninmasi
iletisimin ¢ok Mhizli oldugu diinyamizda tanmi yanminda tedavi
konusunda  beklentileri de ateslemistir. Ancak molekiiler
genetik kavramimin bu potansiyeli yanisira diger tibbi olaylar-
da var olmayan sosyal, elik veyasal sorunlara da temel oldugu
goriilmektedir. Bu nedenle ulusal ve uluslararast etik sorun-
larin ve insanlarin genotipi nedeniyle ayrimcilikla karsilasma-
malari, "genetocracy"” yaratilmamasi ve insan onurunun ko-
runmast igin genis ¢apta ¢alismalar baslatilmistir. Bu yazida
hertiirlii yaklagimin éniinde insan 6gesinin  bulundugu vurgu-
lanmak istenmektedir.

Anahtar Kelimeler: Gen, Genetocracy, Hasta ve insan onuru
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Tarihsel siire¢ icinde kalitim ile ilgili yak-
lasimlarin bilimsel ve folklorik olarak iki sekilde
yuridigi goriilir, Bilimsel olmayan yaklasimlar;
gbzlemlere dayatilmis veya ac¢iklanamayan tiim
olaylarda oldugu gibi, doga iisti yorumlar geti-
rilmistir. Izleri degisik kiiltiir dokular1 i¢inde bulu-
nabilen bu yakistirmalardan; dogru olanlar oldugu
gibi dogru olmayanlar; zamanla unutulanlar oldugu
gibi unutulmayanlar; varliklar1 kiiltiirlere 06zgi
veya yaygin olanlar vardir. Akrabalik (kan yakin-
11g1) ile ilgili olarak teyze veya amca ¢ocuklarinin
birbirine digerlerinden daha yakin olduklari inanci
bizim toplumumuzda var olan hatali bir inanci
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The outstanding description of gene was made by Mendel
as factors inherited from parents. By growing scientific knowl-
edge not only nature ofthe gene but also localization and se-
quences are becoming known. In the fast communication era,
knowledge of the gene evoked expectations for treatment after
the diagnosis. On the other hand beside potentials, molecular
genetics ' impact on human is different from other medical
branches . It has social, ethic and legal aspects. Therefore eth-
ical issues are being studied at national and international or-
ganizations to avoid discrimination and genetocracy while re-
specting human dignity inspite of his or her genotype. Here I
wanted to stress importance of human over every scientific
matter with the history of gene.
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gostermektedir. Kusurlu ¢ocuk dogumu nedeniyla
verilen genetik danigsmanlik sirasinda siklikla
karsilasilan bir diger konu ise; ana babalarin bu
yolla cezalandirildiklarina olan inanglaridir. Bu ve
benzeri diisiinceler bi¢imsel farklilik gosterse de
farkli din ve kiltiirlerde varligint duyuran bir ol-
gudur. Dogru yaklasim i¢cin Ornek tarih Oncesi
donemlerden gelen, Talmud'da bir kadinin erkek
iki ¢ocugu siinnette kanama ile kaybedilmis ise
digerlerinin siinnet edilmeyebilecegi goriisii olarak
verilebilir. Bugilinkii bilgilerimiz 1s1ginda bu yoru-
mun X'e bagli kalitilan hemofili hastaliginin tanim-
lanmasiyla uyumu goriilmektedir.

Bilimsel gelismeler; izlem, yorum seklinde
baslamis ve nihayet Gregor Mendel (1822-1884)
tarafindan bilimsel kimligine kavusmasi saglan-
mistir. 1866 yilinda, daha onceki arastirmacilardan
farkli olarak gdzlemlerini matematiksel deger-
lendiren Mendel bezelyelerde, basat (dominant) ve
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birbirine bagli (linked) olmayan genlerle belirlenen
karakterleri inceleyip, kendisine "genetigin kuru-
cusu" sifatini kazandiran kuramlarini ortaya koy-
mustur, Mendel yasalar1 ile dzelliklerin anababadan
aktarildigi, birbirlerine karigsmadiklari, yapilari
ifade bulmasaiar da korunduklar: gercegi kanitlan-
mistir. Her ne kadar bu 6zelliklerden sorumlu
olarak faktor tanimi kullanilmigsa da, gen karsilig:
kullanildiklart agiktir (1).

Gen sozel olarak sik defa Joliainsen tarafindan
1909 yilinda (2) kullanilmaya baslanmistir. Ozel-
likleri faktor

karsiligi genom

belirleyen, kalitimdan sorumlu

kullanilmistir. Klasik anlamda,
veya kromozomda belli bir bélgeyi kapsayan; can-
I1 organizmasinda bir ya da daha fazla etkisi olan;
mutasyonla degisime ugrayip cesitli alelik formlar
gelistirebilen; benzeri birimlerle rekombinasyona
girebilen kalitim birimi ({initesi) olarak tanimlan-

maktadir.

Ancak genin ne oldugu, molekiiler ¢alismalar-
la, kalitsal maddenin niikleik asit yapisinin anlasil-
Crick'in 1953'de kalitsal
maddeden beklenen nitelikleri ag¢iklayan DN A

mast ile Watson ve
modelini olusturmalarindan sonra belirlenmeye
baslamistir DN A da kod yapisinin anlasilmast ile
olduklari
giiniimiize kadar gelen bir dizi ¢aligsma sifrenin 3Ti

bilgilerin nasil kayith anlasilmis ve

yapisini, dizilislerini, kontrol bolgelerini, arada
mRNA'ya donlismeyen intronlari, gen ile ilgili oku-
ma kaliplarinin rollerini ortaya koymustur. Bu
caligmalar, ylizyilimizin ay projesinden sonra en
biiyiik projesi olan Human Genom (HUGO, 1988)
projesine, zemin hazirlamislardir. Bu proje ile insan
fiziksel

amaclanmistir  (3).

genomunda genlerin haritasinin  ve

yapilarinin ¢6ziimlenmesi
Projenin baslamasindan sonra teknik ve gelis-
ucuzlatmis,

melerinin kazandiklar1 hiz; maliyeti

diger canli genomlarinin da c¢oziimlenmesi ve

boylece karsilastirma, dayanisma saglanmasina

olanak saglamistir.

Gintimiizde, bilgi birikiminin hizi nefes kese-
cek diizeydedir. Bilinen pek¢ok sey degisime ugra- *
maktadir. Bu nedenle bilimsel yaklasimin dogmatik
yapt ile uyusmazligi, kazanilan bilgilerin 1s18inda,
yeni yaklasimlarin getirilmesini vc  bunu
baskalariyla paylagsmayi zorunlu hale getirmekte-
dir: Yeni genetik (new genetics) deyimi ilk defa
1979  yilinda
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fiziksel

insan genomunun ¢Ozliimlenmesi

tarafindan kullanildigt ve gen haritala-

masmm V¢

olaymmin  tasidig1  potansiyele isaret  ettigi
bildirilmistir (4). 1993 yilinda Diinya Saglik
Teskilati (WHO) Kalitsal Hastaliklar1 Kontrol
Bilimsel Kurulu Cenevre'de insan sagligini

gelistirmede genetik bilginin uygulamalar: ile ilgili
bir toplant1 diizenledigi ve burada Dr. Napalkov'un
molekiiler biyolojideki hizli gelismelerinin klasik
genetik hastaliklar yamsira genetik yatkinlikla
yaygin
yaratilan olanaklardan s6z ettigi kaydedilmistir (5).

gelisen hastaliklarin  tedavisinde de
Séylenen bu olanaklar; insan sagligi {izerine dnem-
li etkileri yamsira toplum icinde de sosyal, etik ve
yasal birtakim sorunlarin olusmasina neden olmus-

tur.

Genetik hastaliklarin tanisi ile ilgili yaklasim-
lar 1970Tere kadar aile oykiilerine, fizik muayene
bulgularina ve klasik sitogenctik /' biyokimyasal
testlere dayanmaktaydi. Ulkemizde de genetikle
ugrasanlar bu yontemleri, ya kendi baslarina ya da
ilke disinda 6grenerek uygulamalara
baslamislardir. Bu teknikler tant i¢in kullanilmakla
birlikte; farkliliklari

dikkatlerden ka¢mamalidir. Kromozomal

diger alisilmis testlerden
veya
taninan ender

biyokimyasal yap:1 degisikligiyle

hastaliklarda tani genelde aile boyutu iginde
kalmakta ve toplum iginde sinirli sayida insani il-
gilendirmekteydi. Ancak yeni genetik uygulamalar
taninabilen hastaliklarin sayisini arttirirken, yaygin
hastaliklarin da taninma sansinin dogmasi ile
hastalik,

toplum kesimi i¢gm s6z konusu olmustur. Bu

tasiyicilik ve yatkinlik daha genis bir

cercevenin daha da genisleyecegi gdéz Oniline alinir-
sa konunun toplum i¢indeki 6nemi daha belirgin-
lesmektedir (5,6,7).

Ulkemizde genetigin tip fakiilteleri icinde yeri-
ni bulmasi ¢alkantilar icinde ge¢mektedir. Diinyada
da ayr1 bir ihtisas konusu olmasi, birimler acilmasi
yenidir. Bu nedenler yeni genetik uygulamalar: ile
karsilasacaklarimiz konusunda ¢ok hazirlikli olun-
madigi, toplumun bu konuda bilgilendirilme
gereksinimin biiyiik oldugunu ortaya koymak-
tadir.

genetik konusunda,

Son yillarda, gerek iletisim ve gerekse
teknolojik gelismeler yeni
genetik konusundaki uygulamalarin ilkemize giri-
sine de olanak saglamis ve bu da toplumun, diger
ilkelerin toplumlarindan daha hazirliksiz oldugu

gercegini glindeme getirmistir. Heniiz ¢ok yaygin

T Kim. Tibbi Etil; 1997, 5
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olmayan ancak yayginlasmas1 beklenen bu uygula-
malar sosyal, etik ve yasal birtakim konularda
sorunlara gebedir Cinsiyet seleksiyonu, prenatal
tan1 uygulamalarinin sonuglarinin ortalikta tartisila-
bilmesi, klonlamaya duyular1 ilgi; bu sorunlarla
yakin bir gelecekte yiizyiize gelecegimizin isaret-

leridir.

Ulkemizde yiiksek dogum orani ve akraba
evliliklerinin yayginlig1 (8) 6zellikle ender hastalik-
lar agisindan tilkemizin genetik zenginligine isaret
etmektedir. Sorunlarina ragmen bu tekniklerin
ilkemizde gelismesinin arastirma, kendimizi ve
farkliliklarimizi baskalarindan Once tanimamiz,
bilimsel a¢idan 6ncelikler tasimaktadir. Ciinkd yeni
teknolojiler ve kazanilan bilgi bu ivmeyi yakalayan
ilkelerde yeni gelismelere temci olustururken yine
bu iilkelere yasamin boyutlarini tanima ve bunlarla
oynama sansi vermektedirler. 1995 yilinda TURA,
TUBITAK ve TTGV isbirligi ile olusturulan
Genetik, Gen
Platformu, Ankara'da bilimsel politika Onerisi

Miihendisligi ve Biyoteknoloji

olarak bu konularda goriis olusturmaya c¢alismistir

(9). Ulkemizde toplumun biiyiik kesiminin bu
konulardaki bilgi yetersizligi, olusabilecek yanlis
kullanimlara karsi haklarim bilmemelerini ge-
tirmekte; bu ise sosyal sorunlarin boyutlarinin

biyiikligi hakkinda endise yaratmaktadir.

Bati1 toplumlarinda 1994 yilinda yapilan bir
¢ikarsamada Tibbi Genetik¢i sayisinin 5000 oldugu
ve toplumda 1/222 000 lik bir oranda olduklarini
gostermisken ayni sonu¢ doguya dogru gidildikge
bu oranin azaldigint (1/700 000) gdstermektedir
(10). Ulkemizde 1987'de akademisyen sayisi 20
civarinda iken bugiin Tibbi Genetik Derneginin iye
say1s1 200'lere yaklagsmaktadir. Ote yandan bu hete-
rojen grup i¢erisinde Tibbi Genetik¢i olanlar sayica
daha azdirlar. Genetikgiler tani, tekrarlama riski,
korunma, tedavi ve danigsmanlik konularinda kalit-
sal hastaliklarda hizmet verirler. Taninan genetik
hastaliklarin sayist ve bunlarin molekiiler yapisinin
incelenme sansi her gegen giin artis gostermektedir.
Sonug¢ olarak ise "molekiiler hastalik" kavrami yeni
genetik icinde yaygin kullanim kazanmistir. Tani
olanaklari hizmet ve ticari amacglarla uygulamay1
da beraberinde getirmektedir. Bu durumda labora-
tuar ve hasta yatag: gittik¢e yakinlagsmakta, bugiin
uzak  gibi goriilen bu teknolojiler muayene
odalarina girme durumunda gdriinmektedirler.
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Uygulamada yeterlilik aranmas1 laboratuar, arastir-
maci, yontem, danigsman ve klinik¢i igin gereklilik
olmaktadir. Bilimci ve potansiyel hasta bu
gelismeleri ve sinirlamalar1 degisik boyutlardan
gormeye de hazirlanmalidirlar. Gelisme basamak-
larinda 6nde gelen iilkelerde bu konularda medya,
bilimsel kuruluslar, saglik orgiitleri, goniilli kuru-
luslar bilgilendirmenin yayginlagsmas: ve dogru bil-

gi verilmesinde aktif gérev yapmaktadirlar.

Genetik hastaliklarla ilgili Kanada goniilliler
birliginin yaptig1 bir bilimsel toplantida yeni
genetik ile ilgili soranlar i¢inde verilen bir baslik
"Biitiin Hikaye Gen Degildir " (The Gene Is Not
The Whole Story) seklindedir. Bu yazida, sorun-
larin insan merkezli ele alinmasinin amaglandig:
goriilmektedir: Bu baglamda, genin yermi bilmek
ve dizinlerini bilmek son nokta degil bir baslangic
olmaktadir. Ciinkii; nasil ¢alisip, hangi ¢evre iginde
etkin oldugu, hangi proteini sentezlettigi, onun hiic-
rede, dokularda ve canlida nasil ¢alistig1 gibi soru-
lar ¢6ziilmeden, tedavi sanst da olmamaktadir. Gen
bulununca varligim saptamak olanakli hale gelse
de; bu, hasta olunacagi anlamina gedmeyebilecegi
gibi hastaligin agirligim da belirieyenlemektedir.
Gen saptandiginda tek basina degerlendirilemez. O,
bir insana aittir ve o insan; sosyal konumu, ¢evresi
yasam1 ile bir biitiindiir. Bu nedenle gen tanimla-
maya olanak veren testler gen tanimak i¢in yapil-
makla birlikte o geni tasiyan bireyin biitiinliigiiniin
unutulmamasi son derece 6nemlidir (11).

Pedigri analizlerinin yani sira molekiiler
tekniklerin kullanimlart klinik tablo olusumunda
"genetik heterojenite"*nin (birden fazla genin
hastaliktan sorumlu olmasi) varligim ortaya koy-
muslardir. Bu durumda, meme kanseri 6rneginde
oldugu gibi; tek bir genin incelenmesiyle kanser
riski hakkinda konusmak zorlagmaktadir. Ayrica,
daha onceden de s6z edildigi gibi gen organizmada
tek basina hareket etmemekte diger genlerden ve
dis ¢evreden etkilenmektedir. Yani1 varliginin sap-
tanmas:t durumunda ilgili hastalik mutlak ortaya
¢ikacak denememekte, yaklasik Onermeler yapil-
maktadir. Kesinlik kazanmayan bir konuda, kisiden
test i¢in aydinlatilmis onam alinmasi1 , tedavi uygu-
lanmasi1 (koruyucu olarak mastektomi gibi) veya
risk altindaki yakinlarina bilgi verilmesini istemek
daha da zor hale gelecektir. S6z konusu geni
tastyan kisi; belki de ortaya ¢ikmayacak bir hastalik
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icin Omiir boyu kabuslar gorecektir. Bunun aksini
disiinmek; yasamini ona goére programlayabilir de-
mek de olanaklidir.

Test uygulamanin yayginlagmasi; kisilerin
kendi istengleriyle karar verme asamasinda yaptir-
mayinca, sonucu Ogrenmek istemeyince veya
yakinlarina bilgi vermekten kagininca doktor-hasta
iliskisinde de gerginliklere neden olabilmektedir.
Kisinin kisilik haklari; bilimcinin meraki ve toplum
yarart veya koruyuculuk adina zedelenmemeli,

onuru korunmalidir.

Rogers ve de Bousingen (12) tarafindan sorgu-
lanan kimin normal oldugu hepimizin tasidigi gen-
ler nedeniyle ilerde veya dogumsal tasidigimiz bazi
patolojiler nedeniyle herkes risk altinda olsa da
gliniimiizde genetik testlerin yayginlasmasi, ayrim-
cilik tehlikesini de giindeme getirmektedir. Esler,
akrabalar, sigorta ve isyeri sahipleri ya da toplum-
da kiginin onanu ile kimler test sonuglarina ulas-
malidirlar. Bu sonuglarin ulasimina onam istenen
kigsinin nelerle karsilasacagint bildirmek, aydinlat-
mak saglikli onam kosullarini olusturmaktadir.
Sonuglarin kendi aleyhine olacagim diisiinen hasta-
lar testlerden yararlanacaklarina uzak kalabilmek-
tedirler. Hayden ve ark oOzellikle tedavisi olmayan
ve agir olan hastaliklarda prenatal veya tani test-
lerinin  isteminin diisecegini belirtmektedirler.
Yazarlar uygun sartlarda olan gebelerden ancak
%18'inin test icin basvurduklarini goéstermektedir
(13). Geg¢ baslayan hastaliklarda testten uzak
kalmanin bir nedeni de ilerde tedavisi olabilecek
birsey olduklarinin diisiiniilmesi olarak belirtilmek-
tedir. Ayn1 arastirmacilar diisiik risk grubu icin de
psikolojik sorunlar olabilecegini, bunun sucluluk
duygusu veya yasaminda aldigi kararlara ve planla-
maya ters diismeyle ilgili olabilecegini, yiiksek risk
grubunda ise intihara varan olaylarin iyi incelen-
mesiyle dnceden sorunlu hastalarda daha dikkatli
olunmasini ve hasta hazirlanmasinin ve desteklen-
mesinin 0nemine isaret etmektedirler. Reilly ve ark.
klinik testlerle ilgili olarak daha ¢ok insani il-
gilendirecegini ancak arastirmalarla ilgili olarak da
aragtirmacilarin etik sorumluluklarina isaret etmek-
tedirler. Buna gore arastirmaci, denekleri test ile i1-
gili hedef olacaklar: riskler konusunda aydinlatmali
ve bu risklerin azaltilmas: icin gerekeni yap-
malidirlar. Onam i¢in g6z Oniline alinmasi gereken

noktalar bu yazi i¢inde genis sekilde ele alinmistir
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(14). Sosyal ve etik degerlendirmeler klinik ve
birlikte,

yiiriitilmesinin dnemini ortaya koymaktadir (15)

labratuar ¢alismalarinin igbirligiyle

Sonu¢ olarak genlerin bulunmasinin tedaviye
giden uzun yolda bir baslangi¢ oldugunun bilin-
mesi ve testlerin insan onuruna yakisir sekilde,
ayrimcilik ve zorlamacilik yaratmadan uygulan-
masinin Oneminin ortaya c¢iktigini sdyleyebiliriz.
Sosyal yonleri g6z ardi edilen teknik kolayliklarin
ilerde bir "genetoeracy" yaratmasi istenmiyorsa
gelismeleri topluma kaynastiran, bilgilendiren ve
denetimi egitimli bir topluma birakan yol bulun-
malidir. Bilimci ben yaptim oldu diisiincesinden
kendini kurtararak toplumun insan &gesini herseyin

tistiinde tutmasini bilmelidir.

KAYNAKLAR
1. Orel V. Gregor Mendel, Oxford Press, Oxford. 1996.

2. Robert C. King, William D. Stansfield. A Dictionary of
Genetics. Oxford University Press, NY. 1985.

3. The Human Genom Project. NIH 91-3190, 1991.

4. The New Genetics and Clinical Practice: DJ. Weatherall,
Oxford University Press NY, 1985: 1.

5. Control of Hereditary Diseases: WHO Technical Report
Series 865, 1996; 1,

6. Rennie J. Grading the Gene Tests: Seietifie American 1994;
270;6,66-74.

7. Kessler S. Forgatten Person in the Huntington disease
Family; Am J Med Genet 1993; 48:145-50.

8. Diinyada ve Tiirkiye'de Saglik,Kalkinma ve Cevre
Agisindan Niifus Sorunu: ACSAP Gn Md, Ankara, 1994.

9. Bilim-Teknoloji-Sanayi Tartismalar1 Platformu: Genetik-
Gen Miihendisligi-Biyoteknoloji alanina yonelik politikalar
calisma grubu raporu, Ekim, 1995. Ankara.

10. Guidelines on Ethical Issues in Medical Genetics and The
Provision of Genetic Services:WHO/HDP/ETI 1,1995.

11.Report of a Workshop for Canadian Voluntary Associatons
concerned with Genetic Diseases. 15-16 November, 1996,
Toronto, Kanada.

12. Arthur Rogers, Denis Durand de Bousingen: Bioethics in
Europe.Council of Europe Press 1995; 100.

13.Hayden MR, Bloch M, Wiggens S, Psycologieal Effects of
Predictive testing for Huntington's Diease: Behavioral
Neurology of Movement Disorders, ed. W.I Weiner, AE
Lang, Advances in Neurologyvol 65, Raven Press Ltd, NY,
1995.

14. Rcilly PR,Boshar ME,HoltzmanSH: Ethical issues in genet-
ic research:disclosure and informed concent.Nature Genet
1997; 15;16-20.

15. Ethical and socia! issues in presymptomatic testing for
Huntington's disease: a European community collaborative
study. J Med Genet 1993; 30:1028-35.

T Klin Tthhi Etik IW7, 5



