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Genetik Hastahklar ve Testlere Etik ilkeler Acisindan Bakis

Ethical Perspective on Genetic Diseases and Tests
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OZET

Genetik, genlerin yap1 ve islevleriyle genetik dzelliklerin kalitimini inceleyen bilim dalidir. Genetik bilimi Mendel’in 19. yiizyilin
ortalarindaki calismalarindan koken almaktadir. Ancak Mendel’den 6nce de kalitim hakkinda birgok goriis ileri stiriilmiistiir. Modern
anlamda genetik ise molekiiler bazda yapilan caligmalarla ortaya ¢ikarilmistir. Giiniimiizde teknolojik imkanlarin da gelisimiyle yapilmakta
olan genetik testler de bir hayli ilerlemistir. Bu ¢alismada, genetik bilimine ve yapilan testlere genel bir bakistan sonra etik ilkeler agisindan
degerlendirme yapilmistir. Genetik hastaliklar ve onlarin tanisinda uygulanan testler ve sonuglari, temel insan haklar1 ve etik ilkeler
acisindan bazi durumlarda etik sorunsallar olusturabilmektedir. Bu durumlarda klinik etik devreye girmektedir. Bireyin ve toplumun
haklarin1 gézeten bir yaklagim ancak evrensel etik ilkeler ve temel etik rehberler 1s1§1nda miimkiindiir.

Anahtar Kelimeler: Etik, etik yaklasim, genetik, genetik hastaliklar

ABSTRACT

Genetics is the science that studies the structure and functions of genes and the inheritance of genetic characteristics. The science of
genetics originates from the work of Mendel in the mid-19th century. However, many opinions about heredity have been put forward before
Mendel. In the modern sense, genetics has been revealed by molecular studies. Today, with the development of technological opportunities,
genetic tests have also advanced a lot. In this study, after an overview of genetics and the tests performed, an evaluation was made in terms
of ethical principles. Genetic diseases and the tests applied in their diagnosis and their results can create ethical problems in some cases in
terms of basic human rights and ethical principles. In these cases, clinical ethics comes into play. An approach that respects the rights of the
individual and society is possible only in the light of universal ethical principles and basic ethical guidelines.
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GIRIS

Bilimin temelinde ‘merak’ duygusu vardir. Kisiler merak eder ve
soru sorarlar bu sorular birikir ve belirli bir giice ulaginca kisileri birtakim
ugraslar i¢ine iterler. Kisiler de boylece bilim insan1 olma yolculuguna
cikmig olurlar. Genetik bilimi de bu seriivende bir hayli ilgi g¢ekici
parkurlara sahip bir alandir.

Genetik, genlerin yapt ve islevleriyle genetik oOzelliklerin
kalitimin1 inceleyen bilim dalidir. Genetik bilimi Mendel’in 19. yiizyilin
ortalarindaki ¢alismalarindan koken almaktadir. Ancak Mendel’den 6nce
de kalitim hakkinda birgok goriis ileri siiriilmiigtiir. Modern anlamda
genetik ise molekiiler bazda yapilan ¢aligmalarla ortaya ¢ikarilmistir. J.
Watson ve F. Crick’in 1953 yilinda DNA’nin ¢ifte sarmal yapisini
aciklamalar1 ve ardindan genlerin DNA’dan olustugunun bulunmasiyla
bu alandaki g¢aligmalar biiyiik bir ivme kazanmustir (1). 1973’te S.
Kochan ve H. Boyer’in bakterilere DNA transferini gergeklestirmeleri
giiniimiize kadar gelen genetik ilerlemeleri baglatmistir (2). Genom;
viicudun tiim hiicrelerinde bulunan genetik bilgi olarak tanimlanmaktadir
(1). Giiniimiizde tartigtlan, yansimalar1 bulunan insan Genom Projesi de
bu caligmalarin sonucunda varilmak istenen nihai noktaya hizmet etmek
i¢in gelistirilmis bir projedir.

1 Ekim 1990°da baglatilan insan Genom Projesiyle amaglanan
genetik sifreleri ¢oziimlemektir. 2006 yilinda agiklanan sonuglarda
genlerin okunmas: tamamlanmig fakat genlerin fonksiyonlar: ise tam
olarak anlasilamamustir. Genom Projesinin giiniimiizde uygulamalari,
istenilen seviyede olmasa bile genetik yapinin okunmasiyla tip alaninda
yeni bir ¢igir agilmis ve bu, genetik hastaliklarin dnceden tesbiti ve
onlenmesi noktasinda timit kaynagi olmustur (2). Yapilan ¢aligmalarla
birtakim genlerin glinlimiizde sik goriilen artrit, diyabet ve kanser gibi
hastaliklara yatkinlig1 da arastirilmaktadir (1). Tiim bu ¢caligmalar ve gen
teknolojisinin glicli genetik manipiilasyonlara iligkin etik soru ve
sorunlar1 da akla getirmektedir (2). Etik, bu yapilan/yapilmakta olan
projelerle genetik hastaliklarin erken tani ve tedavisinin yapilmast
noktasinda ortaya g¢ikabilecek olumsuzluklar igin uyarict roliini
iistlenmistir. Insan sagh@ma katki saglama amaci olan bu galismalarda
olusabilecek, giiclin amac1 diginda kétiiye kullanimu ya da ilke ihlalleri
hususunda ise gorev etik alanina ve bu alandaki uzman kisilere
diismektedir.

Genetik hastaliklarin simflandirilmasi

Insanda, genetik hastaliklarin smiflandirilmas: ii¢ ana grup
altinda yapilmaktadir. Bunlar; prevalanst 600/1000 ile en sik olan
multifaktoryel kalitim ile gecenler ilk sirada yer almaktadir. ikinci sirada
ise 20/1000 prevelans ile tek gen hastaliklar1 yer almaktadir. 3.8/1000
prevelans ile kromozomal hastaliklar ise {iglincii sirada yer almaktadir

A3).
Multifaktoriyel hastaliklar

Hem genetik hem de g¢evresel etkenlerin birlikte kalitimda rol
oynadig1 hastaliklardir. Genlerdeki degisikler ¢cevresel faktorlerle birlesip
olumsuz sonuglara yol agmaktadir. Noral tiip defektleri, konjenital kalga
displazisi ve anensefali multifaktdriyel hastaliklara 6rnek verilebilir (1).

Tek gen hastaliklar

Tek bir genin mutasyonu ile olusmaktadir. Otozomal dominant,
otozomal resesif ve X’e bagli kalitimla gecen hastaliklar1 kapsamaktadir.
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Marfan

Osteogenezis Imperfecta ve Nérofibromatozis otozomal dominant gegen

Akondroplazi, Herediter Sferositoz, Sendromu,
hastaliklara Ornektir. Otozomal resesif olarak gecen hastaliklara ise
Kistik  Fibrozis, Orak Hiicreli

Fenilketontiri drnek verilebilir. Cinsiyet Kromozomlari {izerinde taginan

Anemi, Hemoglobinopatiler ve
X’e bagh kalitimla gegen hastaliklar arasinda ise vitamin D’ye direngli

Rikets ve Frajil X Sendromu sayilabilir (1).

Kromozom hastahiklari

Kromozomlarin sayica ve yapica farkliligindan olugmaktadir. Bu
farklilagma kromozomlarn artmas: (duplikasyon) ya da azalmasi
(kaybi=delesyon) seklinde olmaktadir. Down Sendromu, Turner

Sendromu, Klinifelter ve Trizomi 18 kromozom hastaliklarina 6rnektir
(1.

GENETIK HASTALIKLARDA KULLANILAN TANI
YONTEMLERI VE GENETIiK TESTLER

Genetik hastaliklarin tanimlanmasinda

koryon villiis

ultrasonografi,
amniosentez, aspirasyonu veya kordosentez gibi
yontemlerin yani sira sitogenetik, biyokimyasal ve molekiiler testlerde
yapilmaktadir (1). Genetik testler 3 ana grup altinda toplanmaktadir.
Bunlar; tan testleri, prediktif (6ngdrdiiriicii) testler ve tastyict testlerdir.
Bu

uygulanabilmektedir (4).

testler preimplantasyon, prenatal ve postnatal donemlerde

Tam testleri

Hastalik belirtileri olan bireyde yapilmakta olup genetik
bozuklugu dogrulamak ya da ekarte etmek i¢in yapilmaktadir (4).

Prediktif testler

Ailesinde genetik bozukluk olan fakat heniiz kendisinde belirtisi
gbzlenmemis bireylere uygulanir. Presemptomatik testler ile yatkinlik
testlerini de igermektedir. Presemptomatik testlerde gen degisikligi
oldugu zaman hastalik kesinlikle goriilecektir. Yatkinlik testlerinde ise
hastaligin ortaya ¢ikma ihtimali bulunmaktadir (4).

Tasiyici testler

Otozomal resesif ya da cinsiyet kromozomlarindan resesif
kalitimla gecen hastaliklar1 belirlemek igin uygulanir. Aile iiyelerinde
tastyici oldugu bilinen bir birey varsa diger iiyelere dnerilen bir testtir (4).

Bilinen geleneksel prenatal tarama testleri; birinci trimester
tarama (kombine) testi ile ikinci trimester tarama testleri olan {icli ve
dortlii testlerdir. Bunlara ilaveten son 10 yildir yeni bir tarama testi
uygulanmaktadir (5). Invaziv olmayan prenatal test (Non-Invasive
Prenatal Testing=NIPT) farkli genetik durumlarin ve gebelere, engelli bir
¢ocuga sahip olup olmayacagi ihtimalinin sunuldugu bir testtir. Son
yillarda yayginlasmaya baslayan, altin standart degerinde olan NIPT,
endikasyonuna gore tarama ya da tani testi olarak adlandiriimaktadir.
Ozellikle ilk baglarda non-invaziv prenatal tan1 olarak adlandirilan NIPT
icin sonraki ¢aligmalarda tan1 yerine tarama kelimesi kullaniminin uygun
oldugu belirtilmektedir (6).

TIP ETiGi ILKELERI

Giiniimiizde tip etigi alaninda yer alan degisik tanimlamalarda,
degerlendirmelerde ve ¢oziim Onerilerinde ilkeler merkezi bir rol



oynamaktadirlar. ilkelerin eylemlerimizde bize yol gdsterici ve rehberlik
edici gorevi bulunmaktadir. Etik goriisiimiiziin etik yonden savunulabilir
olmasimin temelinde ilkelerden birine ya da birkagina dayaniyor olmasi
yatmaktadir (7).
vermeme, Ozerklik ve Adalettir

4 temel etik ilke bulunmaktadir: Yararlilik, Zarar

Bu ilkeleri tek tek de diigiindiigiimiizde hi¢ kimsenin bunlara
kars1 ¢ikamayacagini goriiriiz. Meslegini uygulamakta olan her hekim
hastasina yararli olmay1, ona zarar vermemeyi, onun 6zerkligine saygili
olmay! ve hastasina karst adaletli olmayr ilke yapmustir. Tip etigi
ilkelerinin kaynagini Hipokratik gelenekte aramak yanlis degildir. Ciinkii
hekimler yaklasik 2500 yildir bu degerlerin etkisinde kalmiglardir. Bunun
en giizel 6rnegi Hipokrat’in Hekim Andr’dir (7,8).

Temel etik ilkelerin en eskisi yararlilik ilkesidir. Bu ilke saglik
caliganindan hastanin yasamina destek verip agr1 ve acisini dindirmesini
bekler. Her durumda hastaya yararli olmay1 gerektirmektedir. Yararlilik
ilkesine kosut giden ilke ise kotii davranmamadir. Ilke hastaya zarar
vermekten kaginmayi bekler. Ugiincii ilke olan 6zerklige saygi ilkesi ise
hastalarin haklarina saygi gostermek ve tibbi bakim ile ilgili kararlara
onlarm katilmimi saglamak olarak tanimlanmaktadir. Ozerklige saygi
denilince akla aydinlatilmis onam da gelmektedir. Aydinlatilmis onam
hastanin tibbi karara katilabilmesi i¢in tibbi bilgilerin dogru ve yeterli
sekilde ona agiklanmasi olarak tanimlanir. Sonuncu etik ilke adalet
ilkesidir. Tibbi
paylastirilmasini ongérmektedir. Bu 4 temel etik ilkenin haricinde de

kaynaklarin ihtiyaca gore diriistce ve hakca
gizlilige saygi, sadakat, 6zgiirliik, dogruluk, sdziinde durma, gercegi
sOyleme, sir saklama ve esitlik gibi birbirleriyle iligkilendirebilecegimiz
ilkeler bulunmaktadir (7).

Etik ilke catiymalarinda ¢6ziim onerileri

Tip Etigi ilkeleri arasinda zaman zaman ikilemde kalindig
catigmalarin yasandigi durumlar olabilmektedir. Genetik hastaliklara ve
testlere yaklagimda da bu ikilemler sik yasanmaktadir. Bu tiirlii ilkelerin
birbiriyle catistigt durumlarda birka¢ yaklasim vardir. Kisaca bunlara
bakacak olursak;

Beauchamp ve Childress ilkeler ¢atismasinda, gerek ve kosullara
gore etik ilkelerden birinin ya da birden fazlasinin secilebilecegini ya da
ihmal edilebilecegini belirtmistir. Bunu da su kriterlere gore yapmaktadir

).

a) Etik ilkenin ¢ignenmesinde gercekgi bir neden bulunmalidir.

b) Bagka bir se¢enek bulunmamalidir.

c) llke ihlal edilirken, amac1 dogrultusunda en az zarar verecek sekilde
olmalidir.

d) Kisi ihlalin etkilerini en aza indirmelidir.

Robert M. Veatch’e gore etik ilke catigma durumlarinda ise
yaklagim su bagliklarla ele alinmstir (10);

a) Tek ilkeli kuram (¢atigan ilke oldugunun inkar edilmesi)

b) lkelerin derecelendirilmesi (6ncelik sirasina konmasi)

c¢) Denge tartim1

d) Derecelendirme ve denge tartimi yonteminin birlestirilmesi

Genetik testlerde karsilasilan etik sorunlar

Giliniimiizde genetik testlere ulagim eskiye gore c¢ok daha
kolaydir. Insanlar gelecekteki saglk durumlari hakkinda oldukca fazla
bilgi edinebilmektedirler. Elde edilen bu bilgiler ise birtakim sorunlari
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beraberinde getirmektedir. Bunlari Rosemarie Tong su sekilde

stralamigtir (11);

1. Baz1 testlerde kesinlik oranmnin diisiik olmasma ragmen bireye
aktarilmasidir. Yanlis pozitif ya da negatif sonuglar elde edilebilmekte
bu da 6nemli kararlarda sorunlara neden olmaktadir. Ornegin yanlis
pozitif sonu¢ nedeniyle bir¢ok ¢ift, sorunu olmayan bebekleri icin

Bu noktada

‘dirtistliik” ilkeleri zedelenebilmektedir. Ayni sekilde yanlis ve eksik

abortus karar1 verebilmektedir. ‘giivenilirlik’®  ve

bilgiden dolay1 ‘zarar verme’ ilkesine uyulmadigi goriilmektedir.

2. Ozellikle bazi testler yiiksek maliyetlidi. BRCA 1/2 mutasyon
taramalar1, Kistik Fibrozis ve Tay Sachs bakilmasi bunlara 6rnek
verilebilir. Bu sekilde yiiksek maliyetli olmasi testlere katilimi etkiler
ve sosyo-ekonomik anlamda farkli gruplarin etkinlesmesine zemin
hazirlar. Dolayistyla ‘adalet’ ilkesine zarar vermektedir.

3. Testlerin zorunlu hale getirilmesi bir¢ok etik¢iyi endiselendirmektedir.
Bununla alakali 1970’lerde Afrikali Amerikan vatandaglarinda orak
hiicreli anemi yaygin oldugu i¢in test zorunlu hale getirildi. Tastyic1
olan bireylerin de hasta olan bireylerin de bilgileri paylasildigi i¢in bu
vatandaglar sigorta kapsamindan yararlanamadigi gibi c¢alistiklart
islerinden de ayrilmak zorunda birakildilar. Burada da testler zorunlu
olarak yapilarak ‘6zerklik’ ilkesi zedelenmektedir. Yine benzer sekilde
bilgilerin paylasilmasi noktasinda ise ‘gizlilik’ ve ‘aydinlatilmis onam’
ilkeleri agilmaktadir.

4. Genetik testlerde karsilagilan bir bagska durumda bilgilerin saklanmast
hususudur. Bu bilgi saklanmasi hastanin hekimden bilgi gizlemesi
seklinde olabilecegi gibi hastaya bazi bilgilerin s6ylenmemesi seklinde
de olabilmektedir. Ornegin bir kadn ileriki yasamindaki kararlarini da

bilmek

Doktorunun bunu hastasindan gizleme hakki sorgulanmalidir. Burada

diisiinerek Huntington hastaligt  olacagini isteyebilir
da karsilasilan sorun hastanin ‘6zerkligine’ saygi duyulmamasidir.

‘Gizlilik’ de hastadan bilgi saklanmastyla ihlal edilmektedir.

5. Genetik tarama ve tan testlerindeki en biiylik endiselerden birisi ise
Ojeni ihtimalidir. 20.yilizyllin bagslarindaki hatanin tekrarlanacagi
endisesi duyarli kimselerde hissedilmektedir. Mindr

defektlerde  bile cocugun

istememektedirler (11). Burada da ‘yararlilik ilkesi’ ‘zarar vermeme’

genetik

ebeveynler diinyaya  gelmesini

ilkesine yenik diismektedir. Fetusu birey kabul edenlere gore de
‘0zerklik’ thmal edilip 6jeniye dogru gidilmektedir.

Cocuklarda uygulanan genetik testler de gerek hamilelerde
gerekse de erigkinlerde uygulanan testler gibi birtakim zorluklar ve
sorunlar icermektedir. Bu sorunlarin en baginda mesruiyet gelmektedir
(12). Cocugun bu testleri yaptirmasinda onami alinamamaktadir.
Ebeveyninin istemesi yeterli olmaktadir. Fakat eger test sonucunda
olumsuz bir durumla karsilasilirsa bunun etkisini 6miir boyu g¢ekecek
olan ise gocuktur. Burada ebeveynin ¢ocuga ‘yararli’ olalim derken onun
‘ozerkligi’ thmal edilmektedir. Bu testlerin yaptirilmasi konusunda da
‘faydali olma’ ve ‘zarar vermeme’ ilkeleri ¢atigmaktadir.

Pediatrik donemde yapilan genetik testler sonucu &grenilen
hastaliklarin agiklanmasi da sorun olmaktadir. Onam verme yeterliligi
olmayan ¢ocuklarin kisisel verilerinin paylasilmasi noktasinda goriis
birligi yoktur. Bir grup 6zellikle ¢ocukluk doneminde asemptomatik olup
40’11 yaslarda semptomlar1 belirginlesen Huntington gibi hastaliklarin
sadece sOylenmesine degil ¢ocukluk doneminde bakilmasina da karsi



¢ikmaktadirlar. Bir baska grup ise sadece pediatrik yas grubunda degil

yapilan tiim gen taramalarinda tibbi olarak &nemli sonuglarin

bildirilmesini savunmaktadirlar (13). Burada da tibbi olarak ‘6nemin’
kigiye gore de degisebilme ihtimali bulunmaktadir. Hastanin 6zerkligi ve
bilginin gizliligi ihmali s6z konusudur.

DNA temelli genetik testlerin ¢ocuklarda fayda ve zararlari ise
su sekilde siralanmustir (12);

Faydalar1

a) Spinal Muskuler Atrofi, Duchen Muskuler Atrofi, Frajil X sendromu
gibi tan1 konmas1 bagka hastaliklarin ekarte edilmesine bagli olan ve
zaman ile maddi gii¢ isteyen hastaliklarin teshisi erken yasta
konulmus olmaktadir.

b) Hastaligin tanisi konuldugu i¢in yapilacak olan enerji kaybi
onlenmektedir.

¢) Hastaligin tanisi erken yasta konuldugu igin ilagla tedavi
olunabilecek ailesel hiperlipidemi, hipertrofik kardiyomyopatiler gibi
birtakim hastaliklarin tedavisine baglanmis olunmaktadir.

d) Cocuk ileriki yagamu i¢in planlama yapabilme firsati bulmaktadir.
Egitim, finans ya da 6zel hayat: ile ilgili kararlar1 almada hastaliginm
bilmesi faydali olur denilmektedir (12).

Zararlart,

a) Bazi hastaliklar1 6grenmek igin gereksiz harcamalarin yapiliyor
olunmasi

b) Emosyonel olarak erken yasta stres olusturmasi

¢) Presemptomatik déonemde yanlis teshislere yonlendirmesi

d) Egitimde, is hayatinda ayrimciliga maruz kalma ihtimalinin olmas1
siralanmaktadir (12).

Genetik  testlerin  yapilmasinda ve test sonuglarinin
paylasilmasinda genetik danismanlik ¢ok Onemlidir. Bu genetik
danismanlik  Amyotrofik lateral skleroz, Parkinson, Alzheimer,

Huntington gibi norodejeneratif hastaliklarda daha bir 6nem

arzetmektedir.

Norodejeneratif hastaliklara yaklasimda uygulama sorunlart su
sekilde siralanmaktadir (14); Genetik testlerin Onerilip 6nerilmeyecegi
standardinin olmamasi, Aydinlatilmis onam, Risk Tahmini, Genetik
testler hakkinda
Sonugclarin

iletisim sorunlari, Sonuglarin psikolojik etkisi,

davranmigsal  etkileri Norodejeneratif  hastaliklardan
Huntington i¢in prediktif testler yapilmasinda Amerikan Huntington
Hastalig1 Toplulugu 3 baslik gdzetmektedir (14). Bunlar; Test dncesi
danismanlik, Aydinlatilmis onam ve kan tahlilinin yapilmasi, Sonucun

aciklanmasi ve test sonrasi danigmanliktir.

Ayrica bu topluluk bunlara ilave olarak test Oncesi ayrintili
prediktif test klavuzunu kisiye vermektedir. Psikoterapist tarafindan kisi
degerlendirilir, test sirasinda da destekleyici bir kisinin bulunmasi
onerilir. Test 6zerk olarak karar verebilecek kisilere ve 18 yasindan
biiyiiklere yapilmaktadir. Asemptomatik olanlara ve aile Oykiisi
hastalik

diistinen

olmayanlara  noredejeneratif testlerinin
onerilmemektedir. Ancak

delebilmektedirler (14).

yapilmasi

ticari O0zel klinikler bunu

Aydinlatilmis onamin uygulama sorunlari arasinda yer aliyor
olmasi aslinda tiim genetik hastaliklar ve testler i¢in de gegerlidir. Ayrica
norodejeneratif hastaliklarin  aragtirilmasi boyutunda da 6nemlidir.
Ancak norodejeneratif hastaliklara yonelik test yaptirmada farkli olan
taraf ise muhtemel genetik yatkinlik testi i¢cin mantikli karar verebilme
yetisi ile ilgilidir (14).
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Risk tahmini ile ilgili ise tiim norodejeneratif hastaliklarda benzer
yiiksek tahmin oranmin olmamas: gézden kagirilmamalidir. Huntington
icin bakilan testin duyarlilig1 %99 iken tiim diger norodejeneratif hastalik
testleri i¢in bu duyarlilik s6z konusu olamamaktadir (14).

Iletisim sorunlarmin asilmasi da etkili genetik danismanlikla
miimkiindiir. Genetik danigmanlik sonucu uygulamalarin psikolojik
etkisi de kontrol altina alinmig olmaktadir.

Norodejeneratif hastaliklara yonelik test yaptiranlarin takibinde
aldiklari
gozlenmistir. Bazi kimseler ise ileriye doniik yasam planlarinda (evlilik,

ise davranigsal olarak beslenmede vitamin takviyesi
cocuk sahibi olmak) degisiklikler yapmak istediklerini sdylemislerdir
(14). Norodejeneratif hastaliklara yonelik yapilan genetik testlerde en
biiyiik etik sorun bireyin yeterli bilgilendirilip bilgilendirilmedigi yani
kapsamli aydinlatilmig onaminin olup olmadigi hususudur. Ciinki
yapilacak testin sonucu olumsuz gelirse sorunlar o zaman baslayacaktir
bu noktada yeterli donanima sahip kisilere genetik danismanlik goérevi

diismektedir.

Mental Bozukluklart igeren otizm, bipolar ve sizofren gibi
hastaliklarda genetik danigsmanlik ayri bir 6nem arz etmektedir (15).
Ciinkii bu tip hastaliklar mental fonksiyonlari etkilemelerinin yaninda
kalitsal gecis Ozelligine de sahiptirler. Sizofren tanisi almis bir annenin
sizofren tanisi alacak bir ¢ocuk sahibi olma orani %10’dur. Ayni1 oran ise
saglikli toplumda %1 olarak kabul edilir. Hasta olmayan ancak hasta bir
ikize sahip olan kadinin sizofrenili bir ¢ocuga sahip olma oram ise
%3’tiir. Mental bozukluklar1 igeren bu tip hastaliklara yonelik daha
hastalik belirtileri ortaya ¢ikmadan yapilmasi diisliniilen genetik testler
bulunmaktadir. Tartisilan konu ise bir kisiye sizofren olma ihtimali var
diyebilmek i¢in kendisi ile kan bagi olan anne baba ve kardesleri ile
birlikte gen taramasi yaptirmasi istenmesidir(15). Boylesi bir durum
kisilerin 6zerkligine aykiridir. Ayrica kisi bireysel olarak ilerideki
yasamiyla ilgili ¢ocuk sahibi olmak, evlenmek gibi kararlar almak
isteyebilir. Buna yonelik kendisinde sizofren olma ihtimaline yonelik
genetik test yaptirdiginda bu bilginin kimlerle paylasilacagi, bunun o kisi
icin bir stigmatizasyona doniisiip doniismeyecegi kaygi uyandirmaktadir.

Frajil x, Kistik Fibrozis ve Orak Hiicre Anemisi gibi hastaliklara
yonelik tasiyici taramalariin yapildigi genetik testler de bulunmaktadir.
Bunlardaki ortak kaygi tasiyici bireylerin tek bagina bir hastalig
olmadig i¢in tastyict olduklarmin o bireylere ya da ailelerine sdylenip
sOylenmeyecegi ya da ne zaman sdylenecegidir. Bir bagka sorun ise bu
testler ‘gereksiz damgalanmaya neden olur’ diisiincesidir. Ayrica bu
testlerin rutin olup olmamasi da tartigilmaktadir (16-18).

Frajil x sendromu X kromozomu ile iliskili zeka ve gelisimsel
bozukluga yol agabilen bir hastaliktir. Frajil x tedavisi bulunmamaktadir.
Semptomlara yonelik (tremor, ataksi gibi) tedavileri yapilmaktadir (16).

Kistik Fibrozis ise biiyiime ve gelisim geriligine de neden olan
coklu organ tutulumunun da yer aldig1 bir hastaliktir. Tastyici bireyler de
ise herhangi bir belirti olmamaktadir. Saglik profesyonelleri tastyicilarin
Ciinki kafa
karisikligina yol agacagi ve anksiyete uyandiracagini diisiinmektedirler.

belirlenmesini  gereksiz ~ bulmaktadirlar. ailelerde
Ayni sekilde ebeveyn-cocuk iliskisini bozup stigmatizasyona neden
olacagi kaygist da tasinmaktadir. Bu konuda 30 kisiyle yapilan

aragtirmada katilimcilarmn % 83l bebeklerinin tasiyict oldugunda



kendilerinin de bilgilendirilmelerini su nedenlere dayanarak istiyorlar
an;

a) Diger gebeliklerinde karar verebilmek igin
b) Cocuklarinin ilerideki gebelikleri igin
¢) Ailenin diger iiyelerinin gelecegi i¢in

Ayni1 galigmada bireyler bilgilendirilmeme haklarinin da olmasi
gerektigini  belirtmektedirler (17). Burada etik ilkeler agisindan
bakildiginda; bireyin 6zerkligi, bilgilerin gizliligi, arag-amag iliskisi
dikkat cekmektedir.

Orak Hiicre Hastalig1 da otozomal resesif gecisli bir tek gen
hastaligidir. Orak Hiicre Hastaliginda kan hiicrelerinin akut bozulmasi,
damarlarin tikanmasi ve enfeksiyon olmaktadir. Tasiyicilarda ise diger
hastaliklarda oldugu gibi herhangi bir belirti olmamaktadir. Aragtirmanin
sonuglarinda orak hiicre hastaligi tasiyict oldugunu bilmek isteyen de
vardir istemeyen de. Sonuglar1 bilmek isteyenler ‘yararlilik’ ilkesini 6n
evliliklerde olabilecek

plana ¢ikarmaktadirlar. Tleride muhtemel

cocuklart diigiinerek bilgi edinmek istemektedirler. Bilgilenmek
istemeyenler ise goriislerini ‘gizlilik’ ilkesine dayandirmaktadirlar.
Ilerideki yasamlari igin endise duymaktadirlar ve stigmatizasyon ihtimali
ile ‘es ve is bulma kaygisi yasariz’ seklinde diisiinmektedirler. S6z
konusu arastirmanin Kenya’da yapiliyor olmasi ¢ok esliligin olmasi
eslerin kolay terk edilmesi gibi bir takim bdlgesel sorunlart da gdz 6niine

koymaktadir (18).

Prenatal tarama testlerinin kullanim amaci olabildigince erken
gebelik haftalarinda kromozomal andploidi agisindan yiiksek risk tagtyan
gebelerin belirlenmesidir. Boylece gebe ve ciftlere gebelik ile ilgili,
gebeligin erken donemlerinde nasil bir yol izleyeceklerine dair 6nemli
bilgiler verilmektedir. invaziv olmayan prenatal test ile ortaya ¢ikan
sorunlar; se¢im, 6zerklik ve riza degerleri; zarar vermekten kaginma;
esitlik, adalet ve kapsayicilik gergevesinde degerlendirilebilir (19). Non-
Invasive Prenatal Testlerin pozitif sonucunun gebe kadmn ve giftlerin
gebeligi sonlandirma kararina yol acabilecegi veya en azindan katkida
ahlaki bir
belirtilmektedir (20). Noninvaziv olarak yapilan genetik testlerde ortaya

bulunacagi igin acidan  hassas uygulama oldugu
¢ikan birtakim etik sorunlar1 somutlastirirsak ilk trimesterda bakilan fetal
andploidi taramas1 da bunlardan biridir. Erken gebelikte gebenin risk
degerlendirmesini icermektedir. Ultrasonografi esliginde ense kalinligt
ve fetal bas-popo uzunluklar1 bakilarak trizomiler ve andploidi risk
degerlendirilebilmektedir (21). Burada dikkat ¢eken noktalardan birisi
gebelere yapilan bu uygulama rutin bir uygulama sirasinda yapildiginda
gebeye bunun sdylenip sdylenmeyecegidir. Ornegin ultrason esliginde
bebegin cinsiyetine bakiliyor bu sirada hekim fetusun ense kalinligina da
bakt1 ve anormallik oldugunu gordii, bunu hastaya nasil agiklamalidir?
Bu gibi sorunlarla karsilagmamak i¢in muayene oncesi gebeye her tiirli
bilgi verilmelidir ve olas1 durumlara kars1 onami alinmalidir. Diger bir
sorun ise bu tiir taramalarda risk degerlendirilmesi yapilmaktadir. Bu risk
degerlendirmesine gore karar vermeli miyiz? Sorusu da akla gelmektedir.
Bir bagka karmasa da fetusun 6zerkliginin ihlalidir. Yarar zarar durumu

karsilastirmasi yaparken fetusun 6zerkligi de unutulmamalidir.

Preimplantasyon  genetik  goriintileme  (PGS) bu

goriintiilemeye bagli yapilan teshis (PGD) de etik agidan tartisilmaktadir.

Ve

Yardimei tireme tekniklerinin kullanilmasiyla PGD ve PGS’ler artmustir.
PGD ve PGS’lerde daha embriyo/blastokist asamasinda tarama
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yapilmaktadir. PGD/PGS islemi laboratuvar ortaminda yumurta ve
spermin dollenme isleminden sonra embriyodan bir ya da iki hiicrenin
incelenmesiyle yapilmaktadir. Yapilan bu islemle saglikli olduguna karar
verilen embriyo anneye implante edilmektedir. Bu testlerle Hemofili,
Duchen ve Noromuskuler kas hastaliklari, Tay- Sachs, Kistik Fibrozis,
Orak Hiicre Anemisi, Down Sendromu gibi hastaliklara teshis
konabilmektedir (22-24). Bu testler Ozellikle daha onceden diisiik
hikayesi olanlara, yas1 35’den ileri olan kadinlara ve kisirlik riski olan

ciftlere uygulanmaktadir. Testlerle ilgili sorunlar ise sunlardir;

a) Yanilma ihtimali
b) Embriyoya zarar verilmesi ve onun implante edilmesi
¢) Istenmeyen sonuglarda kimin sorumlu olacagt
d) Basar1 sansi i¢in ¢ok fazla ekim yapilmasi ve implantasyon sonrasi bu
materyallerin durumu

e) Cinsiyet se¢imi
f) Miikemmel birey eldesi

Bunlarin diginda etik agidan konu incelendiginde eger fetiisii
birey olarak kabul edeceksek bunu bireyin 6zerkligine miidahale seklinde
diistinebiliriz. Burada bir diger etik ilke olan yarar zarar karsilastirmasi
devreye girmektedir. Fetus, aile ve toplum acisindan yarar-zarar
degisebilmektedir. Fetus i¢in yagamini pek etkilemeyecek bir kusur aile
icin ¢ok onemli olabilir ve PGD ile fetiis istenmeyebilir. Yarar zarar arasi
hastaliklar1
disiiniilmelidir. Bu konuda yetkin kimselerden danigmanlik alma da ¢ok

dengede fetusun yasamla bagdasip bagdagmayan
onemlidir. Kararlar noktasinda ferdi diisiiniiliirse isin sonu &jeniye kadar
gidebilmektedir. En istiin 1rk olusturma hevesi, milkkemmel ¢ocuk istegi,

cinsiyete gore tercih bu isin asilmasi gereken engelleridir (22-24).

PGD/PGS ‘lerin bir smir1 olmalidir. Cinsiyet igin ya da
Bu
faydalanabileceginin sinirlart da iyi belirlenmelidir. Bu is imtiyazli

milkemmellik i¢in  kullanilmamalidir. testlerden  kimlerin

gruplar i¢in imtiyazli birey eldesine donligmemelidir.

Genomik arastirmalarda ilerlemeler araliksiz devam etmektedir.
Ebeveynler gen sekanslarin taranmasiyla bebeklerinin kanser olma
hastaliklar1
istemektedirler. Yenidoganlarda bakilan topuk kanlart da birtakim

ihtimali  gibi ileride Kkarsilagabilecegi o6grenmek
hastaliklarin erken teshisi adina kiymetlidir. Burada ise akla su sorular

gelmektedir (25);

a) Yenidoganda topuk kani gibi yapilan testler sonucunda elde edilen
bilginin paylasimi nasil olmalidir?

b) Kayitlarin ve materyalin saklanmasinda nasil 6zen gosterilmelidir?

c) Elde edilen bilgiler hasta yakinlariyla paylasilinca onlarin bebege
tutumlarinda nasil degisiklikler olacaktir?

d) Gen taramalarinda maliyet yiiksektir. Herkesin bunu karsilamasi zor
oldugu i¢in Adalet ilkesi zedelenir mi?

Tiim Genom dizilisini 6grenme istegi bilim insanlarindan ¢ikmig
artik toplum tarafindan da merak konusu olmustur. insan Genom
Projesinin de katkilariyla arttk bu miimkiin olmaktadir. Tim gen
dizilisini 6grenmenin birgok mutasyonu dnceden 6grenme kisiye yonelik
ilag¢ kullanimi gibi pek ¢ok katkisinin yaninda giivenlikle ilgili kaygilari
da beraberinde getirmektedir. Isin mali yoniiniin hala fazla olmasi
‘adalet’ de

saglamaktadir. Prenatal asamada genom dizilisinin 6grenilme istegi de

ilkesini zedelemektedir.  Sinirli  kimselere fayda

yakin zamanda sonugsuz kalmayacaga benzemektedir. Bu yonde yapilan

caligmalarla gebeligin ilk trimesterinde amniyosentez gibi yontemlerle



fetustan alinacak kan Ornegiyle fetusun tiim genom dizilimi tesbit
edilecektir. Bu sekilde birgok hastalik erken donemde 6grenilecektir.
Sadece hastaliklar degil fetusa ait fenotipik bilgilerde Ogrenilmis
olacaktir. Ayrica tiim genom dizilisi sayesinde babalik davalari da farkli
bir seyir alacaktir (26, 27). Tiim bu sevindirici gelismelerin etik agidan
kaygi uyandiran noktalari da bulunmaktadir. Yarar ilkesi burada da
tartigtlmaktadir. Fetusun mu yarart ailenin mi yarart sorgulanmalidir.
Ozerklik ilkesinin zedelenebilme ihtimali burada da mevcuttur.

Gen olumlu ya da olumsuz

degerlendirebilecegimiz pek ¢ok 6zelligi bulunmaktadir. Onlardan biri

teknolojisinin

olan 2003 yilindaki asagidaki vakada ise kesin olan ise yeni dogan
¢ocugun ‘arag’ olarak kullamildigidir. «Jamie, 4 yasindaki agabeyi
Charlie’nin Diamond Blackfan Anemisi Hastaligim1 yenmesi igin
Ingiltere’nin tasarlamis oldugu ilk bebegidir. Jamie’den alinacak gdbek
bagi kok hiicreleri Charlie’nin yagamasi igin kullanilacaktir. Charlie’nin
anne ve babasi en uygun benzerligi bulmak i¢in Preimplantasyon testleri
yaptirtarak Charlie’nin muhtemel onlarca kardesi arasindan %98 uyumla
Jamie’yi secerler. Ingiltere’nin o dénemdeki yasalar1 bu duruma izin
vermedigi icin Chicago’daki klinikte PGD islemleri yapilmustir. 2003
yilinda diinyaya gelen Jamie agabeyi Charlie’nin o hastaligindan
kurtulmasini saglar. Jamie’nin ise ilerde hasta olup olmayacagi ya da

hasta oldugunda onu kimin kurtaracag: simdilik bilinmemektedir. (28)»

SONUC

Genetik hastaliklara yonelik yapilan testler sadece test yaptiran

ayni
ilgilendirmektedir. Ciinkii ¢ikan sonuglara gore alinacak kararlarin etkisi

kisiyi degil zamanda ¢evresini bazen de tim toplumu
cok genistir. Genetik testlerin ¢esitliligi fazla olsa da etki alanlari
benzerdir. Testler arasinda Preimplantasyon testleri oldugu gibi, yetiskin
donemde bakilan testler de bulunmaktadir. Noninvaziv testler oldugu
gibi invaziv testler de bulunmaktadir. Tiim bu testler genetik hastaliklari
onceden bilmeye yoneliktir. Bazen de hastalik s6z konusu olmadan tiim
genom analizleri yapilarak olas1 olumsuz sonuglar1 tahmin edip dnlemek
arzulanmaktadir. Etki alani neredeyse hayal giiclimiiz kadar genis bir
alan1 kontrol etmek de bir hayli giictiir. Bu ylizden muhtemel istenmeyen

sonuglara yonelik tedbirler alinmasi kaginilmazdir.

Etik bu alanm etrafin1 dikenli ¢itlerle olmasa da atlamasi zor
calilarla ¢izmelidir. Ciinkii sinirlart belirlenmemis genetik bilimi her an
farkli alanlara kayma ihtimalini i¢inde barindirmaktadir. Tip etigi temel
ilkeleri acisindan genetik testlere ve hastaliklara bakildiginda sik
karsilastigimiz bir takim noktalar yer almaktadir. Yarar-zarar ikilemi
bunlarin basinda gelmektedir. Yararin ya da zararin kime gore oldugu
sorusu her zaman sorulmalidir. Ozerkligin ihlali de en sik karsilasilan etik
ilke ihlallerindendir. Ciinkii bireyler genetik testlere gerek baktirma
hususunda gerekse de genetik test sonuglarma gore hareket etme
konusunda 6zerkligi ¢ok rahat zedeleyebilmektedirler. Genetik testler
maliyetli testler oldugu i¢in etik ilkelerden adalet ilkesinin zedelenme
ihtimali de her zaman bulunmaktadir.

Tiim genetik testlerin yaptirilmasi ve sonuglariin agiklanmast
stirecinde ise onam atlanmamalidir. Genetik testler ve hastaliklar etik
ilkeler agisindan ele alindiginda temel etik ilke ihlallerinin olmamast1 i¢in
azami dikkat gosterilmelidir. Olasi ilke ¢atigsmalari durumunda ise her bir
vakayr ayri ayri diisiiniip alaninda etkin kimselerden destek alarak
¢oziimleme yoluna gidilmelidir. Genetik testler ve hastaliklarla ilgili
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olarak bir bagka dikkat ¢eken nokta ise genetik danismanlik mevzudur.
de
benimsemis alaninda uzman genetik danigmanlara her daim ihtiyag

Genetik sorun kiimelerinin ¢dzlimlenmesinde etik degerleri

oldugu bir gercektir.
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