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belirtilmigtir.
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Abstract

Background: Medical consultation is defined as the exchange of views by more than one physician in order
to diagnose or treat a disease. Counselor physician is called 'consultant' and the person executed the
consultation is called a ‘primary treating’ physician. The medical genetics department is one of the
departments that require the largest number of consultations from patients. In this context, we aimed to
evaluate the consultations performed by medical genetic physicians both as consultant and primary treating
physician in the light of additional parameters.

Material and Methods: Between January 2017 and December 2017, 851 people evaluated in the outpatient
clinic were included in the study. The department on consultation and the number of consultations requested
are noted. There was no indication limitation in our study. Misplaced and repeated consultations were
excluded from the study and only written consultations were included in the study. The results were
evaluated using the SPSS 25.0 program.

Results: The mean age of the participants was 11.27 + 8.54. The age range of the individuals was 0-68. It
was observed that more frequent consultations were requested from the internal medicine and the patients
evaluated after the consultation. It has been observed that the pre-and post-diagnosis consultation request
numbers are close to each other.

Conclusion: It has been emphasized that the medical geneticists should work more closely with the which
departments. The importance of the contributions of teachers and dentists in terms of medical geneticists has
been pointed out.

Keywords: Medical genetics, Consultation, Consultant.
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Girig

Hastallk, hasta icin fiziksel olmasinin Gtesinde ruhsal,
sosyal ve ¢evresel ¢ok boyutlu bir durumdur. Bu nedenle
ayni hastaliga sahip olmasina ragmen, bireylerin sikayet-
leri farkli olabilmektedir. Hastanin yakinmalari sonucu
bagvurdugu poliklinikte yapilan incelemeler sonrasi tani
konmasli her zaman mimkin degildir. Tibbi gériintileme
yontemleri, laboratuvar incelemeleri ve en 6nemlisi bagka
bir meslektasinin fikrine basvurmak, hastalarin tani ve
tedavisinde her zaman énemli yer edinmistir (1). Dilimize
Fransizca’dan gegen Latince kdkenli ‘konsiltasyon’ keli-
mesi, koken olarak ‘danigma, danigim’ anlamina gelmek-
tedir. Tibbi konsUltasyon ise bir hastaliga tani koymak ya
da hastali§i tedavi etmek amaciyla birden fazla hekimin
gbris aligverisinde bulunmasi olarak tanimlanmaktadir.
Son yillarda tip alaninda hizla gelisen tani yontemleri, her
alandaki  bilgi  birikiminin  oldukga hizli artmasi-
yenilenmesi-degismesi, hekimlerin uzmanlik hatta yan dal
uzmanlik alanlarinda bilgi ve gorgdlerini artirmaya yonel-
mesi ve tim hekimlerin her dalda bilgi sahibi olmasinin
mimkin olmamasi nedeniyle tibbi konsdltasyonlar klinik
tip uygulamasinin vazgecilmez bir pargasi olmustur. Kon-
stltasyonlarda en énemli parametre her zaman doktor-
hasta-doktor iletisimi olmustur. Kessler ve ark. yaptiklari
calismada konstltasyonlar icin ‘5-C’ modelini 6nermistir
(Contact, Communicate, Core question, Collaborate,
Close the loop) (2). Tum tibbi konsultasyonlar icin gegerli
olan bu durumun (lkemizde hasta-doktor ya da doktor-
doktor iletisiminde ‘5-I' modeli olarak kullanilabilecegini
digiinmekteyiz (irtibat, letisim, ilk soru, Ibirligi, isi son-
landirma) .

Konstiltasyon istenen hekime ‘konstltan’, konstiltasyonu
isteyen hekime ise ‘midavi’ hekim denmektedir. Pratikte
uc tip tibbi konsultasyon uygulamasi vardir; resmi (yazili,
formal), resmi olmayan (sozli, informal), istenmeden
(gereklilik sonucu) yapilan konsiiltasyonlar. Resmi konstil-
tasyonlar, standart bir form kullanilarak yazili olarak iste-
nen konsiiltasyonlardir (3). Sézli konstiltasyonlar; blyik
oranda telefon (dahili, cep telefonu, akilli telefon) ile,
bazen de yiiz yiize gorlstlerek yapiimaktadir (4). Medi-
kolegal yonl konusunda tartismalar olmasina ragmen
daha az vakit ve gaba gerektirdiginden tum diinyada ve
lilkemizde kullaniimaktadir. istenmeden yapilan konsiil-
tasyonlar ise; dikkat cekici ya da gozden kacan bulgular
sonucunda konstiltan hekimin geri bildirimi ile gergeklesti-
rilmektedir (5,6). Konstltasyonun farkli bir formu ise ‘kon-
sey’ olarak adlandirilan toplantilardir. Cok kritik kararlarin
alindigi bu toplantilar hem doktorun zerindeki baskiyi
azaltmakta hem de hasta sagligi agisindan multidisipliner
yaklagimin énemini vurgulamaktadir. Konsey toplantilari
hastalar kadar, sorumlulugu paylasmak isteyen hekimler
ve de yasal sorumluluk altinda olan saglik kurumlari y6-
neticileri agisindan da oldukga 6nemlidir. Bu durum agir
bir hastaliga sahip ya da k6t prognoz beklentisi olan

Tibbi genetik konslltasyonlarmnin énemi

hastalarda daha belirgindir (3,7,8).

Tibbi genetik bilim dali 1966 yilinda ilk kez klrsi olarak
kurulmus, 1972 yilinda uzmanlik dali olarak kabul edilmis,
1976 yilinda dogentlik bilim dali olmus ve 1982 yilinda
Yiiksek Ogretim Kurulu (YOK) ile beraber tibbi genetik
bilim dali haline gelmistir (9). Tibbi genetik anabilim dall,
tani agisindan multidisipliner yaklasimi temel alir. Ozellik-
le Ulkemizde tibbi genetik bélimlerinin ve laboratuvarlari-
nin son 5 yilda hizli bir sekilde artis gdstermesinden son-
ra, bilinilirflik diizeyi artmis ve buna paralel olarak konslil-
tasyon sayilarinda artis gézlenmistir. Ayrica tibbi genetik
bolimd tani sonrasi da hastanin ileride karsilagacag!
sorunlar agisindan konstltasyon istemektedir. Ozetle,
tibbi genetik poliklinigi tani amagh konsiiltasyon istenen,
tani dncesi ve tani sonrasi konstiltasyon isteyen bir ana-
bilim dalidir. Tibbi genetik boliimd, konstilte edilen hasta
sayisi/bireysel basvuruda bulunan hasta sayisi oraninin
en yuksek oldugu birkag bolimden biridir. Ayni zamanda
degerlendirilen bir hastadan en fazla sayida konsiiltasyon
istenen bollimlerin de basinda gelmektedir. Bu durumun
nedeni, poliklinigimizde degerlendirilen hastalarin farkl
semptomlarla farkli kliniklere basvurmasi ve ilgili bélim-
lerden poliklinigimize yonlendirilmesidir. Poliklinigimizde
degerlendirilen hastalarimizda da yaygin multisistemik
bulgular olmasi nedeniyle tani éncesi ve tani sonrasi
farkli bilim dallarindan konsiiltasyonlar istenmektedir.
Ayrica hastalarimizin, hastaligin tanisina gére 6 aylik ve
1 yillik slre icerisinde yapilmasi gereken rutin kontrolle-
rinde de konsultasyonlarin yeri vardir. Degerlendirilebildigi
kadaryla, bugune kadar tibbi genetik konsultasyonlari ile
ilgili bir calisma literatlirde bulunmamaktadir. Tibbi gene-
tik konstiltasyonlarini ilk kez inceleyen bu ¢alismada,
bolumimiize gelen ve bélimimizden giden konsiiltas-
yonlarin, ek parametler isiginda incelenmesi amaclanmis-
tir.

Materyal ve Metod

Harran Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Anabilim
Dalrna Ocak 2017- Aralik 2017 tarihleri arasinda basvu-
rup, kendisinden konsultasyon istenen veya yapilan kon-
stiltasyon sonucu poliklinigimize basvuran 851 birey ca-
lismaya dahil edilmistir. Bireylerin 267’si oncelikle bolu-
mimize basvurmus, 584l ise konsiltasyon sonucu
béllimimiize ydnlendirilmis hastalar idi. Calismamizda
endikasyon sinirlamasi yapiimamistir. Yanlis yapilan ve
tekrar edilen konsultasyonlar calisma digi birakilmistir.
Sadece yazili konsultasyonlar ¢alismaya dahil edilmistir.
Hastalarin demografik bilgileri elektronik dosyalarindan
ogrenilmis ve not edilmistir. Veriler, hastane igletim siste-
mi olan Fonet HBYS (Ver: 3.1.1.6, Fonet Yazilim AS,
Sanliurfa, Tlrkiye) yazilimina ait veri tabanindan alinmis-
tir.
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Calismamiz Harran Universitesi Etik Kurulu tarafindan
2018 Temmuz ayinda 01 numarali oturumda onay almis-
tir. Calismanin uygulanmasinda 28617 sayili T.C. Resmi
Gazete’de bildirilmis olan ‘Klinik Arastirmalar Hakkinda
Yonetmelik’ e ve 2013 Helsinki bidirgesine uygun hareket
edilmigtir. Veriler Microsoft Excel programina girilerek
SPSS 25.0 (IBM Inc.; SPSS Statisticsfor Windows, Ver-
sion 25.0. Armonk, NY, ABD) programi ile incelendi. Veri-
lerin normal dadilim gosterip gdstermedigine ‘Shapiro-
Wilk Normalite Testi’ ile bakilmistir. Veriler normal dagili-
ma gore parametrik veya parametrik olmayan uygun
istatistiksel analizler ile degerlendirilmistir. Stirekli degis-
kenlerin karsilastiriimasinda parametrik testler kullanila-
rak veriler ortalamazstandart sapma olarak bildirilmistir. p
dederi <0.05 anlamli olarak degerlendirilmigtir.

Tibbi genetik konslltasyonlarmnin énemi

Bulgular

Calismaya katilan bireylerin ortalama yasi 11.27+8.54
olarak degerlendirildi. Bireylerin yas araligi ise 0-68 idi.
Calismaya katilan 851 bireyden 455'i kadin 396'sI erkekti
(p>0.05).

Bolimimuze direkt bagvuran hasta sayisi 267 iken, kon-
stiltasyon ile yonlendirilen hasta sayisi 584 olarak bulun-
mustur. BolimUmUze direkt bagvuran 267 hastanin
871'inden konsiltasyon istenmistir (%30.3). 81 hastadan
istenen toplam konsliltasyon sayisi ise 181 olarak bulun-
du (bagvuran birey basina 0.68 konsiiltasyon). Bolimu-
mize konsiltasyon ile yo6nlendirilen 584 hastanin
5271’inden konsiiltasyon istenmistir (%89) (p<0.05). Boli-
mimuze konsultasyon ile yonlendirilen hastalarin geldigi
béllimler detayli olarak belirtiimistir (Tablo 1.). 521 hasta-
dan istenen toplam konstiltasyon sayisi ise 1038 idi (bas-
vuran birey basina 1.78 konstiltasyon) (p<0.05).

Tablo 1. Bélimiimiize konsiilte edilen hastalarin geldikleri boliime gére dagilim oranlari

Bolum n %
Dahili Bilimler 343 58,7
Gocuk Saghgi ve Hastaliklari 181 31,1
ic Hastaliklari 72 12,1
Néroloji 49 8,4
Gocuk Ruh Saghgi ve Hastaliklari 14 24
Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon 9 15
Deri ve Ziihrevi Hastaliklar 8 14
Diger 10 18
Cerrahi Bilimler 241 413
Kadin Hastaliklari ve Dogum 160 27,4
Uroloji 32 55
Kulak Burun Bogaz 12 2,1
G0z Hastaliklari 11 2
Ortopedi ve Travmatoloji 7 12
Agiz ve Dis Saghg 7 12
Diger 12 1,9
Toplam 584 100

istenen toplam 1219 konsiiltasyonun, 421 cerrahi
bilimlerden istenirken (%35), blylk gogunlugu (798)
dahili bilimlerden istenen konsiiltasyonlar idi (%65)
(p<0,05). istenen konsiiltasyonlarin anabilim dallarina
gore detayli dagiimi belirtilmistir (Tablo 2.). Istenen
konstltasyonlarin 651'i tani/sonug éncesi (%53), 568'i
(%47) tani/sonug sonras! istenmistir (p>0.05). Konsdil-
tasyon sayilarinin mevsim ve ay diizeyinde incelenme-
sinde herhangi anlamli bir farklilk gdzlenmedi
(p>0.05).

Tartisma
Konstltasyon, bir olgunun takip ve tedavisi konusunda,
ilgili hekim veya hekimlerin fikrini alma onerilir dogrul-

tusunda olgunun izlemine yon verme anlamina gelir.
Konstiltan hekim (konslltasyon sonucu hastayi deger-
lendiren hekim) ikincil hekim olarak kabul edilirken,
hasta igin Onerilerini ve takibini her zaman yapmall,
sadece danisilan konuyu degil hastayi sistematik ola-
rak degerlendirmeli ve midavi hekim ile devamli ileti-
sim icerisinde olmalidir (10). Konsultasyonlarin énemi
basamakli tani-tedavi sistemlerinin uygulan-abildigi-
yerlerde ¢ok daha fazla énem kazanmaktadir. Kana-
da'da yapilan bir galismada uzman hekime erisim
stresi (ortalama 9,8 hafta) son 20 yilda %128 oraninda
artmigtir (11).

Tibbi genetik bolima, hasta konsiilte edilen ve hastala-
rini konstlte eden kliniklerin basinda gelmektedir. Bu
durumun temel nedeni, farkli bolimlerde farkli semp-
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tomlar ile degerlendirilen hastalarda sistemik ve dis-
morfik bulgularin varligi olmasi durumunda buttinctl bir
degerlendirme igin tibbi genetik béllimiine y6nlendiril-
meleri ve bolimimizde degerlendirilen hastalarin

Tibbi genetik konslltasyonlarmnin énemi

genellikle birden fazla sistemi etkileyen bulgulara sahip
olmasidir. Bu baglamda tamamlayici konsultasyonlarin
en sik kullanildigi bélim olarak tibbi genetik bolimind
sOylemek yanlis olmaz.

Tablo 2. BélumUmuzden istenen konsdltasyonlarin bélimlere gore dagilim oranlari

BOlUm n %
Dahili Bilimler 798 65
Gocuk Saglgi ve Hastaliklar 424 34,7
i¢ Hastaliklari 168 137
Radyoloji 102 8,3
Néroloji 45 3,6
Cocuk Ruh Saghgi ve Hastaliklari 29 2,3
Fizik Tedavi ve Rehabilitasyon 6 05
Deri ve Ziihrevi Hastaliklar 5 0,4
Diger 19 15
Cerrahi Bilimler 421 35
Kadin Hastaliklari ve Dogum 321 26,4
Uroloji 47 39
G0z Hastaliklari 14 1,1
Kulak Burun Bogaz 10 0,8
Ortopedi ve Travmatoloji 8 0,7
Agiz ve Dis Saghg 6 05
Diger 15 16
Toplam 1219 100

Direkt olarak poliklinige bagvurularin en sik sebebi aile ve
yakin akraba taramalaridir. Bunun yaninda 0zel saglik
kuruluglarinda ylksek dcret ile yapilan tetkiklerin saglik
guvencesi kapsaminda yapilmasi igin olan basvurular da
onemli bir yer tutmaktadir. Cok az sayida hasta ise ailesel
kanser dykisU olmasi nedeniyle direkt bagvuruda bulun-
maktadir. Bu nedenler ile bélimimUze direkt basvuruda
bulunanlar hastalardan, hem konsiltasyon istenen hasta
sayisl hem de istenen konsiiltasyon sayisi oldukga dii-
stiktlr. Bollimimiize konsiiltasyon ile yonlendirilen hasta-
lardan ise hem konsiiltasyon istenme orani hem de kon-
sliltasyon istenme sayisi oldukga fazladir. Bu durumun
temel nedeni, danisilan hastada ayirici tani yapilabilmesi
icin birden fazla bulgunun varligi/yoklugunun tespitinin
onemidir. Diger 6nemli bir neden ise hastaya tani konul-
masindan sonra, hastaligin tanimlanmig bulgularinin
bireyde arastirimasinin gerekliligidir. Basit bir érnek ile
aclklamak gerekirse; dermatoloji polikliniginden iktiyozis
on tanisi ile konsiilte edilen hastada ayirici tani yapilabil-
mesi i¢in goz hastaliklari, kulak burun bogaz hastaliklari
ve dis hastaliklarina konslilte edilmesi, konsiiltasyonlar
sonras! yapilan genetik analiz ile tani koyulmasi, konulan
tani sonrasi (konulan taniya gére) daha énce hastalikla
ilgili tanimlanmis bulgularin arastiriimasi amaciyla kardi-
yoloji, endokrin ve néroloji bélumlerine konslilte edilmesi
ornek verilebilir.

Konslilte edilen ve konsiilte eden bdlimlerin dagiimina
bakildiginda, kadin hastaliklari ve dogum, Uroloji ve ¢ocuk
hastaliklarinin en dnde olmasi sirpriz degildir. Tekrarla-
yan dusukleri olan iftler, primer infetilite, dismorfik bulgu-

lari ve sistemik hastaliklari olan gocuklar tibbi genetik
poliklinigine olan bagvurularin énemli bir bélimini kap-
samaktadir. Dahiliye bolimU ise ¢ok genis bir semsiye
altinda olan disiplinleri igermesi nedeniyle her zaman
konstlte eden ve edilen énemli bélimlerden biridir. Kon-
sultasyon istenen diger onemli bir bolim ise radyolojidir.
Ultrason, tomografi ve diger gorlintileme yontemleri has-
talarin tanisinda oldukga degerlidir. En dikkat cekici so-
nuglar stiphesiz ki agiz ve dis sagligi poliklinigi ile olanlar-
dir. Hem konstilte edilen hem de konsllte eden bdlimler
icerisinde kendisine 6n siralarda yer bulmustur. Bu durum
sistemik hastaliklarda dis bulgularinin dnemini géstermek-
te ve dis hekimlerinin genetik hastaliklarin agiz igi bulgu-
larina olan hakimiyetinin énemini bir kez daha vurgula-
maktadir (12). Bahsedilen tim bélimler ile siki igbirligi
kurulmasi ve bu bolimlerde yer alan doktorlarin tibbi
genetik bilinilirliginin artirimasi hasta odakli saglik hizmet-
leri agisindan son derece degerlidir.

Calismanin yapildigi sureg icerisinde tibbi genetik bolu-
minln davet edildigi toplam 3 konsey toplantisi gergek-
lestiriimistir. Stiphesiz bu oldukga disuk bir sayidir. Bu
sayinin azligini hastanemizde bulunan yan dal uzman
sayisinin yetersizligi ve konsey toplantisi aligkanliginin
maalesef olmamasi ile agiklamaktayiz. Konseyler hasta-
nin multisistemik ve farkli agilardan degerlendirimesinin
yaninda, Ozellikle asistan egitiminde farkli branglarin
konuya bakis agisinin gdzlenmesi, bilgi ve gorgu artirimi,
tibbi deontoloji ve semiyolojinin benimsenmesi agisindan
oldukga degerlidir (5). Calismaya dahil edilmeyen ancak
oldukga dnemli olan, tibbi konsultasyonun bir varyant
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olarak degerlendirilebilecek bir durum da su sekilde agik-
lanabilir; bir yillik stire zarfi iginde 6zel egitim kurumlarin-
dan tarafimiza 14 hasta yonlendirildi, diger sinif/oransg
ogretmenleri tarafindan da 8 hasta tarafimiza degerlendi-
rilmek tzere yonlendirildi. Fizik tedavi kurumlarindan ise
tarafimiza 4 hasta konsllte edildi. Hastane disi kurulus-
lardan yapilan toplam 26 hastanin degerlendirilmesi son-
rasinda bu bireylere; Marfan sendromu, mozaik Down
sendromu, Turner sendromu, okilokutandz albinizm,
Prader-Willi sendromu, Rett sendromu ve Escobar send-
romu gibi farkli tanilar koyuldu. Bu durum &zellikle egit-
menlerin genetik hastaliklardan sliphe duyulacak bulgula-
ra hakim olmasinin 6nemini gostermektedir (13,14).
Galismamiz, genis bir 6rneklem icermesi, hem konsiiltan
hekim hem de muldavi hekim olarak konstiltasyonlari
degderlendirmesi nedeniyle degerli olup, en dnemli deza-
vantaji calismanin retrospektif olarak yapilmasi, hasta-
nemizde bulunan yan dal sayisinin azligi nedeniyle pedi-
atri ve dahiliye bilim dallarini alt dallara ayiramamasi, tek
merkez deneyimi icermesi ve anabilim dalimizda ok
farkli tanilar ve tetkik yontemleri olmasi nedeniyle bu
alana dair degerlendirme yapilmamis olmasidir. Istenen
tetkiklerin cok farkli olmasi, gok sayida farkli endikasyon
nedeniyle yapilmasi ve hastalara birbirinden farkli 70’den
fazla tani konulmasi nedeniyle bu alan inceleme digi
birakilmistir.

Sonug

Tibbi konsiiltasyon, tim bilim dallari tarafindan uygulanan
bir danigim yontemidir. Bazi bolimler yogun sekilde kon-
sliltasyon yapmakta, bazi bolimler ise yogun bir sekilde
konstiltasyon almaktadir. Bu iki durumu da yogun sekilde
yasayan bdlimlerin en dnemlilerinden biri slphesiz ki
tibbi genetik bdlimudir. Bu baglamda galismamiz, litera-
tirde degerlendirilebildigi kadariyla ilk olma 0zelligini
tasimaktadir. Calismamizda tibbi genetik hekiminin kon-
stltan ve mudavi hekim olarak yer aldig konsultasyonla-
rin béllimlere gbre dagiiminin ek parametreler isi§inda
degerlendiriimesi gergeklestirildi. Tibbi genetik hekimleri-
nin hangi bdlimler ile daha siki bir igbirligi icinde olmasi,
hangi klinikler tarafindan bilinilirliginin artmasi gerektigi
sonuglar esliginde vurgulanmistir. Egitmenlerin ve dis
hekimlerinin katkilarinin tibbi genetik doktorlari agisindan
énemi belirtilmigtir.
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