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Genetik hastaliklara dunyada ve buna paralel olarak Ulkemizde artan ilginin cesitli
nedenleri vardir. infeksiyon, paraziter hastaliklar ve malnutrisyon gibi cevresel kéti
etmenler sonucu olusan morbitide ve mortalitenin giderek azalmasi, gen sikligindaki yavas
degisikliklere bagli olarak genetik hastaliklarin relatif artisi ve bu hastaliklarin tani, tedavi ve
onlenmesi ile ilgili etkin yontemlerin son yillarda giderek gelismesi baslica nedenlerdir.
Genetik hastaliklar ya kromozomal veya genlere ait bozukluklar sonucu ortaya cikar.
Kromozomal anomaliler, kromozomlarin eksik, fazla veya anormal duzenlenmesi
sonucudur. Gen bozukluklari ise ya major mutant genlere, ya da multifaktoryel denilen
minor etkili bircok genin ve gevresel etmenlerin karsilikli etkisine baghdir.

Toplumda genetik hastaliklarin  6énlenmesi icin en etkili yontemlerden birisi genetik
danismadir. Genetik danisma baslangicta, genetik bilim dalinin tek uygulama alani olarak
Mendel kalitimi (majér gen mutasyonlar) ile gecen hastalik gosteren az sayidaki hasta ve
ailelerine hizmet vermekle baslamisti. Aile 6ykusu alma (aile agaci), aile bireylerinde
yineleme risklerini belirleme ve bunun sonuglarini tartismaktan ibaretti. Bu iglemler icinde
cogu kez tek bir uzman yeterliydi. Fakat son 40 yilda insan genetigi ile ilgili bilgi ve teknigin
cok ilerlemesi bu durumu degistirdi. Bugun artik Glkemizde dahil bircok Ulkede genetik
danisma tibbi genetik bilim dalinin uygulamasini igeren bir tip dalidir.

Genetik Danigsmanin Tanimi ve Amaci

Genetik danisma;6zgul bir genetik hastalik igin, hastalarin, ailelerinin, yakinlarinin ve riskli
kigilerin;

Hastaligin klinik 6zelliklerini (tani, prognoz ve tedavi olanaklarini),

Hastaligin ortaya cikisinda kalitimin roltnu ve yakin akrabalarinda tekrarlama risklerini

Bu risklere karsi prenatal tani ve c¢ocuk sahibi olmaya yonelik diger alternatifleri
dgrenmelerini,

Ailenin hedefleri, degerleri ve dini inanclari ile uyumlu hareket tarzini segmelerini ve
Hastaliga ve etkilerine karsl en iyi uyumu saglamalarini amaglayan bir iletisim olayidir.

Bu bilgiler, s6z konusu hastaligin tanisi, kalitim sekli, taslyicilarin saptanabilmesi igin
uygulanabilecek testler yineleme, riskleri, tedavi olanaklar, yasamla bagdasip
bagdasmiyacagi, prognoz ve hatta 6lum nedenleri, hasta bebegin aileye getirecegi maddi
ve manevi yukler ve prenatal tani olanaklarini icermektedir. Butun bu bilgilerin aktarimi ve
lyice anlasiimasi sonucu kisi, kendi basina bagimsiz karar verecek duruma gelerek ya
durumu reddeder, ya da tibbi yardm (6rnegin:prenatal tani) isteginde bulunabilir.
Gecmiste genetik danisma icin basvuranlar, genelde hasta bir cocuk nedeni ile ilerdeki
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gebelikler icin yineleme riskini ve prenatal tani olanaklarini 6grenmek isteyen ailelerdi.
Bugun ise protein kimyasi, enzimoloji alanindaki gelismeler, DNA analizleri mutasyonlarin
olusum mekanizmalar ve mutasyon protein fonksiyon iligkileri hastaliklarin etyolojisindeki
genetik etmenlerin nedenlerini ortaya cikardigi gibi, bircok durumda hastalik belirtisi
vermeyen fakat mutant gen igeren ( tasiyici) kisilerin de taninmasini kolaylastirmistir. Bu
bilgilere paralel olarak hizla gelisen prenatal ve preimplantasyon genetik tanilarda yasanan
ilerlemelerle, genetik danigsma yeni bir boyut kazanmis ve koruyucu tibbin en 6nemli
kolu haline gelmistir.
Ailelere hasta bir gcocuklari olmadan 6nce de genetik danisma verilmesi riskli toplumlarda
tarama testleri ile taslyicilarn saptamakla olanakli olabilmektedir. Talasemi ve
hemoglobinopatiler i¢in taslyici testleri, kigiler evienmeden once yapilmakta, iki tastyicinin
evlenmesi durumunda dogacak sorunlar aileye anlatiimakta ve prenatal tani ve gebeliQi
sona erdirme gibi dnlemler alinmaktadir. GUnumuzde genetik danismanin ana hedefi
ailelerde ve toplumda genetik hastaliklari azaltmak ve bu hastaliklarin kisi ve aile icin
vereceqi zararlari en aza indirmektir.
Tarama programinin degisik asamalarinda topluma, evlilik 6ncesi kisilere, tasiyicilara,
taslyici ailelere, hasta cocugu olan cift ve yakin akrabalarina yoénelik olmak Uzere farkli
seviyede bilgilendirme ve danismanlik gerekir. Bu nedenle talasemi ve hemoglobinopati
genetik danisma programlarinin 2 bolimde ele alinmasi uygundur.

1) Birinci basamak saglik hizmetlerinde genetik danisma

2) Ikinci basamak saglik hizmetlerinde genetik danisma

1) Birinci Basamak Saglik Hizmetlerinde Genetik Danigma:

Saglik ocaklar ve ACSAP(Ana Cocuk Saglgr ve Aile Planlamasi) merkezlerinde genetik
danisma egitimi almis ttm temel saglik hizmeti galisanlari (doktor, hemsire, ebe ve saglik
personeli) topluma, evlilik dncesi kisilere ve taslyicilara genetik danisma verebilirler.

Birinci basamak saglik hizmeti galisanlarinin genetik danisma verebilmesi igin sahip olmasi
gereken Ozellikler;

* Test sonuclarini yorumlayabilmeli.

* Talasemi ve hemoglobinopatiler hakkinda dogru ve riskleri azaltici nitelikte bilgi
verebilmeli (tastyiciigin énemi, hastaligin tedavisi , dogasi ve yineleme riskleri).

* Yerel uzmanlik hizmetleri hakkinda bilgi sahibi olmali ve risk tasiyan giftleri uygun
merkezlere sevk edebilmeli(ciftlerin  genetik tani merkezlerine yonlendirilerek,
prenatal tani olanaklarindan yararlanmalarinin saglanmasi).

* Genetik hastaliklarnin artisinda en énemli etken olan akraba evliliklerinin riskleri
konusunda bilgilendirebilmeli.

* Genetik danigmanin temel etik kurallarini ve tekniklerini anlamis olmalidir.

Birinci basamak saglik hizmetlerinde danigmanlarin genetik danisma verirken dikkat
etmesi gereken temel noktalar;

Zaman

YlzyUze gorusme

Yontem

Ortam

Takip

®Qo0 o
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a. Zaman:

Zaman toplumun bilgi seviyesi ile ters orantilidir. Egitim duzeyi iyi toplumlarda danisma
icin daha az zaman ayirmak yeterli olmasina ragmen yine de hizmet zaman sinirlamasi
olmadan sunulabilmelidir.

b-YUzyuze gorugme:

Toplumun egitim duzeyi ne olursa olsun konusarak ve karsilikli sorular sorarak yapilan
genetik danismanin yerini higbir sey tutamaz. Bilgilerin yer aldigi brosurler genel toplum,
evlenecek ciftler, tasiyici kisiler, tasiyici giftler ve hasta cocugu olan ciftler tarafindan ne
kadar olumlu oldugu bilinmektedir. Fakat her kisinin egitim duzeyi, brostrde belirtiimig
genel bilgilerle kendi 6zel durumunu sentez yapabilmeye yeterli degildir. Bu konuda,
kisilerin bilgi almak Uzere basvurdugu danismanlar olarak gérevimiz, onlar sadece sdzel
aydinlatmak degil, ayni zamanda aktarilan bilgileri yazili olarak da belgelendirmektir. Yazili
belgeden kastedilen ise ancak tibbi bilgisi olanin anlayabilecegi bir epikriz vermek degildir.
Istenilen, aileye onun seviyesine inip konuyu anlattigimiz tarzda yazimis ve karar
vermelerine yardim edebilecek, yararlanabilecekleri olguya 6zel mektuplar yollamakiir.

c-Yontem:

Genetik danismanin en guc yani yontemdir. Genetik ve tibbi islemleri tanimlarken
danisman anlasilabilecek terimler kullanmaya 6zen gostermelidir. Teknik terimler, anlamayi
gUclestirir ve dikkati dagitir. Kisilerin bilmeleri gereken teknik terimler yavas ve yalin bir
sekilde aciklanmalidir. insanlar acik ve mantikli tekrardan rahatsiz olmazlar. Buna karsin
aceleye getirilmis ve sorulari yetersiz yanitlanmig, acele aciklamalardan ise cok huzursuz
olabilirler.

d-Ortam:

Genetik danisma toplantisinin gevre ve yerlesiminin, kigilerin verilen bilgiyi algilamasini
etkileyeceQi aciktir. Bu nedenle, bilgilerin mumkun olabildigi kadar birgok rahatsiz edici
sesin bir arada olmadig rahat iskemleli ve daha az teknik bir ortam saglayan ayr bir
ortamda sunulmasi bilgiye konsantre olunmasini saglayacaktir.

e-Takip:

Hemoglobinopati tani merkezlerinde calisanlar tarafindan her ikisi tasiyici durumda olan
Uretken cagindaki ciftlerin adreslerinde takibi, gebelik durumunda prenatal taniya
yonlendirilmesi hasta cocuk dogumunu en aza indirecektir.

2-ikinci Basamak Saglik Hizmetlerinde Genetik Danigma:

Hemoglobinopati tani ve tedavi merkezleri ile hemoglobinopati ileri tetkik ve
tedavi(mutasyon analizi ve prenatal tani)merkezlerinde taslyici ¢iftlere, hasta ¢cocugu olan
Gift ve yakin akrabalarina verilen danismanliktir. Bu tip danismanlik daha ¢ok tibbi genetik
uzmanlari tarafindan verilse bile, aslinda temel genetik ilkelerini bilen hematolog, ¢cocuk
saghgr ve hastaliklart uzmani ve klinik genetikte deneyimli doktor bu konuda yardimci
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olabilir. Uzman tarafindan verilen genetik danisma surecinde 4 6nemli asama vardir.
Bunlar;
a. Dogru tani
b. Tani ve risklerin aileye anlasilir bicimde aktariimasi ( bilgilendirme)
c. Riskleri degerlendirmede ve riskine uygun dnlemleri almada aileye yardimci olmak
(destekleme)
d. izlem

a. Dogru Tanu:

Dogru bir genetik danisma verilebilmesi icin ilk sart taninin kesin olmasidir. Dogru bir tani
konulmadan 6nce genetik danisma verilmemelidir. esinlesmis tani sonrasi ayrintili aile
OykusU alinmali ve aile agaci (pedigri) cikartiimalidir. ogru tani, ilerde dogacak cocuklarin
risklerinin - saptanabilmesinde oldugu gibi, prenatal tanida izlenecek yolun da
saptanmasinda son derecede dnemlidir.

b. Tani ve Risklerin Aileye Anlasilir Bicimde Aktarilmasi (bilgilendirme):

Kisiler hastalk hakkinda ayrintili ve dogru bilgilendiriimelidir. Bu bilgiler, talasemi veya
hemoglobinopati hastaliginin dogal gidisati, tedavi, tani testleri, ekrarlama riski ve prenatal
tani olanaklarini icermelidir. Bu bilgilerin tasiyici ¢iftlere konuyu anlayabilecekleri duzeyde
aktariimasi son derece dnemlidir. Danismanin vermek zorunda oldugu karmasik bilgiler ve
yineleme oranlari, gitim duzeyi iyi olmayan bir insan icin anlasiimasi oldukga zor
konulardir. Danisma sirasinda, ailelerin egitim duzeyleri gbz énunde bulundurulmali ve
bilgiler bu duzeye gore veriimelidir. Genetik danisma genelde c¢ocuk istegi olan ciftlere
yonelik oldugundan uzmana en sik sorulan soru, hastaligin gocuklardaki tekrarlama
riskidir. Talasemi ve hemoglobinopatiler otosomal resesif gegis gosteren tek gen
hastaliklandir. Bu kalitim modelinde kadinin her gebe kaliginda dogacak cocuklarin
yineleme riskleri % 25 olasllikla hasta, % 50 olasllikla tasiyici, % 25 olasilikla saglikli olacak
seklindedir. Eger danisman tarafindan bu riskler yukarida belirtilen ylzde sayilan ile
aciklanirsa aile bilgileri anlamakta guglik cekebilir. Danisman bilgileri, elinden geldigince
ailenin seviyesine inerek, etrafli ve anlasilir bir sekilde vermeye 6zen gostermelidir.
Genelde genetik merkeze ilk defa gelme ve bircok yabanci bilgi edinmenin verdigi
heyecanla aileler, ayrintili gérusmeleri sirasinda her zaman konuya hakim olamamakta ve
zaman zaman da ¢ekindiklerinden soru soramamaktadirlar. Oysaki ailelerin anliyabileceqi
bir dil ile, genetik danisma icerigi kendilerine daha sonra yazili olarak yollandigi taktirde,
kigiler bunlan kendi ortaminda daha sakin bir sekilde okuyabilmekte ve anlasiimamis
noktalari sorma cesareti gelmektedir.

c. Riskleri Degerlendirmede Riskine Uygun Onlemleri Aimada Aileye Yardimci Olmak
(destekleme) :

Prenetal tani sonucunda fetusun saglikli oldugunun belirlenmesi aileyi rahatlatirken,
etkilenmis olmasi aileyi gebeligi sonlandirma ya da gebeligi strdirme secenekleri ile karsl
karslya getirir. Ailelerin gebeligin akibeti hakkindaki kararlarinda, hastaligin klinik
bulgularina bagl olarak farklliklar goértlebilmektedir. Talasemiler gen duzeyinde son
derece heterojen bir hastalk grubudur. Gen duzeyindeki heterojeniteye bagl olarak
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hastalk en hafif formdan en agrr forma kadar ¢ok degisik fenotipik etki gosterirl. Bu
nedenle prenatal tani sonucunda saptanan mutasyon hastaligin klinik siddetini de(genotip
ve fenotip korelasyonu) belirler. Bu bilgilerin 1siginda aile hastaligin dogal gidisati ve
tedavisi konusunda detayli bir sekilde bilgilendiriimelidir. CUnkd s6z konusu olan
savunmasiz bir varligin yasami Uzerine karar vermektir ve bu da Gzerinde ¢cok dusunulerek
verimesi gereken bir karardir. Ozellikle arzulanan bir gebeligi hastallk nedeni ile
sonlandirmaya karar vermek oldukca zordur ve giftler Uzerinde ciddi ve yillar suren
psikolojik etkileri vardir. Sonuglarin bildiriimesinden sonra, ciftin karar vermesi icin belli bir
sUre taninmalidir. Taninan surenin sonunda, ailelerin gebeligin akibeti hakkindaki kararlari,
hastaligin klinik bulgularina bagl olarak farkliliklar gdsterebilmektedir.

Genetik danismanlar arasinda genetik danismanin non-direktif (ydnlendirici olmama)
olmasi ve ailenin karari ne olursa olsun saygi gostererek desteklemek gorusu genel olarak
kabul gérmektedir. Ancak, genetik danismanin non-direktif olmasini savunanlar genellikle
zengin ve gelismis ulkelerin genetikcileridir. Bu Ulkelerde hasta c¢ocuklar icin bakim
sagliyacak yeterli saglik kuruluglarinin ve devlet desteginin bulunmasi énemli bir faktérddr.
Buna karsin, gelismekte olan Ulkelerde, genel politika, toplumda hasta gocuk sayisini
azaltmaktir. Bu durumda genetik danismanlar, aileye verdikleri danisma sekli ile, onlari
ister istemez terminasyona yonlendirmektedirler.

d. Izleme:

Genetik danismada son basamak izlemedir. Genetik hastaliklar hayat boyu surmelerine ve
yineleme risklerinin degismemesine karsin, zaman icinde tibbi bilgilerin, tani olanaklarinin
artmasi, prenatal tani olanaklarinin gelismesi nedeni ile aileler uzun sureli izlenmeli ve yeni
bilgiler kendilerine aktariimalidir.

Tarama Programlarinda Genetik Danismanin Basariya Ulasabilmesi igin;

A-Toplum ve okul egitimi

Genetik danigsma yanlizca kisilere birtakim bilgilerin aktariimasi olmayip, ayni zamanda
onlarin egitiimesidir. Bu nedenle egitim sistemi icinde konunun aciklanmasi ve bunun
yararlanilabilir bir hizmet olarak sunulmasi gerekir. Daha dnceden genetik hastaliklarla bir
takim temel bilgiler almis olanlarn, genetik danismayr daha kolay anlayacaklari
dusunulirse ilk ve orta dereceli okullarda ve cesitli yayin organlar ile halkin egitiimesi,
temel prensip olarak benimsenmelidir. Omegin Giiney Kibris’da talasemi tasiyiciligi siklig
gbz o6nune alinarak, lise biyoloji dersleri icinde talaseminin genetigini anlatan 6zel bir
bolum vardir.

B-Mesleki egitim

Talasemi ve hemoglobinopatilerin énlenmesi organize bir gaba gerektirir. Tastyicilarin
saptanmasi halk saghgi sisteminin tim kademelerinin konuyu bilmesi ve 6Gnemsemesi ile
mumkundUr. Ne vyazik ki, su anda genetik danismanlik hizmetlerinin yaygin olarak
bulundugu vyerlerde bile tarama ve danismaya ait bilgi eksikliginden mudahale sinirlidir.
Genetik danisma birebir kontak, dogru bilgi aktarimi, zaman ve iletisim becerisinin varligini
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gerektirdiginden saglik calisanlari danismanlik konusunda profesyonelce hazirlanmis
eQitim programlari ile egitiimelidirler. Zaman icinde tibbi bilgilerin, tani olanaklarinin artmasi
nedeni ile egitimler periyodik araliklarla tekrarlanmalidir. Saglik personelinin genetik
problemler konusundaki bilgilerinin iyilestiriimesi suphesiz ki problemin bilincinde olma
gerekliligini yogunlastiracaktir.

Temel saglik hizmetleri kapsaminda, tim saglik hizmeti basamaklarina uygun sekilde
entegre edilmis, genetik danisma hizmetlerine gereken énemin verildigi bir 6rgutlenme
bigimi Ulkemiz icin dnemli bir saglik sorunu olan talasemi ve hemoglobinopati gibi genetik
hastaliklardan korunmada 6nemli bir rol oynayacaktir.
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