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Anomalili olan bebekler yaninda sorunin, kusur ve engelli olanlara yaklasimlarda genetik gegis ve
olaymn genetik kikeni akla gelmektedir. Bu agidan Genetik Danigmaniik olgunun, anomalinin
kavranmas: kadar, gelecek nesillere gecisi konusunda da fikir sabibi olmay: gerekli kilar. Bu
sekilde malforme genin yayilmin onlenmesi onemli boyut olarak akla gelmektedir. Genetik
Danigmaniek; laboratuvar calismas: (teknisyenlik) ve bilgi sunummn (internetten saglanabilen
agiklamalar) otesi durumdur, bir saglik, hekimlik aydinlatmas: ve oneriler boyutudur. Pediatrik
Genetik Yandal olmasi, hekimlik yaklasimim ine cikarmaktadrr.

Dabha onceki algilarda, baze toplumsal, izellikle kabile kiiltiirlerinde genetik sorunlar bir kutsal
boyut olarak. irdelendigi izlenmektedir. Inka Medenivetinde Albino’lu bebekler bir Giinegin
Cocugu olarak ele alinmakta, daha sonra kanserlesme ve yiizlerindeki giines yaniklarmm olmas:
ile yine Giinese kurban edilmektedirler. Avrupa’dan gelen istilactlarm sarisin olmast nedeniyle
onlarla toplumun savasmamast da bu nedenle oldugn soylenir. Genetik gecisin seytan ile gectigi
diisiinilerefe malformasyonlar: olan insanlarm, ailelerin kovulmast hikdaye olsa da belirtilenler
arasindadzr. Belirli yagstan sonra (35 yay jistii) kadimlarda goriilen 21 Trizomi olgnlar: da siklikla

dogumu gizlenip, bebeklerinin dliiniine neden olunmast da yine taribte anlatimaktadir.

tarafindan olmadigi, bir konsey seklinde yapilanarak, her olgu, her bireye 6zgii

olusturulmasi, bir bakima terziligin yapilmasini gerekli kilar. Artik bilgilere ulagmak

kolay iken, buna karsin, yalin genetik bilgilerin arsivleri belirli uzmanlara iicretli olarak
saglanmaktadir. Yazar 1989 yilindan bu yana POSSUM kullanarak, aktif kisilere katki
saglamaya ¢alismaktadir. Olay ben bilirimin 6tesine tagmistir.

‘- 7 Onetim boyutunda karar veren kisi, saglik yaklagimlarinda artik tek bir hekim

Karsilagilan bir 6rnekte; cocuklarinda hiperaktivite oldugundan yakinan bir aile elindeki yazili
genetik raporunda, literatiir olarak eklenen kitap bilgisi ile saptanan kromozomal diizensizliklerin
onemli olmadigi kendisine iletmistir. Babada da aynmi genetik durum saptandigi da aile ifade
etmis, bu bulgunun 6nemsiz oldugu vurgulanmistir. POSSUM taramasi ve OMIM incelemesi
(OMIM - Online Mendelian Inheritance in Man) ile bu kitap yaymmindan sonra 65 olgu

yayinlandigi, otizm spektrumu gibi sorunlar iletildigi anlagilmistir. Burada otizm eski tanimlama
ile hareketlerde ritiiel davranisin olmasi iken, otizm spektrumda tanisal halkay1 eski tanimlanmasi

Sayfa. 94



http://yandex.com.tr/clck/jsredir?bu=dck6&from=yandex.com.tr%3Bsearch%2F%3Bweb%3B%3B&text=&etext=1913.gaz1fbPl7r1vVVe-IdvccOngtTPprut_AwOy7EGckqI.f26585ac893f7622c2fc9b3f553bc1f5bf7fa530&uuid=&state=PEtFfuTeVD5kpHnK9lio9dFa2ePbDzX7fH_cbK-eu2V8J4cbFpzDXVHZJKQvpytSIkjSZ4Cc6zu0NMQINCoRdw,,&&cst=AiuY0DBWFJ5Hyx_fyvalFHgiscnawek98PK99MpFHEnJDzMbfUJBTlnrjs82we2__MfMF1q4-_rHDp0ue_y3oxKpUXFk9HFeS_wHM4bNbKmu9LVR3fkEbW3k7dFbVkreLm1rAzQDJBjtFArh6ifAJkp_MWtJ8xQZetMyF1Mxx6x4fQ0Y-cKcoqtWbA9UqqtVzk7xry-1UOFOvHEOJJJSh1BZxZxZSFH84TKpozSzxUThQ3yorjBUaIyqzDxt5zMZWbZj5eYSk3gebbTRSVAqpnaA-lCMTnGMGBEQG6DdDgwurkeoA63J1FxHDChuRE095yKju_ctKs2DjQo-ptJG_-46wS2hK-nfhlD5nQ_DWo4FePSw0dDKbCcYWIxwAwu4IJZ1BelN93DJM4y1X_HSgB4Xf8DAVJ3DDiQTauiwP4z5Iyw5UQRGtrZY1jGcZTiV50r5k6keA8dp8Jb4pwOelYHq8Z_euLCwzZBAudIQ-pQ,&data=UlNrNmk5WktYejR0eWJFYk1LdmtxbVJfcUNKNGxCaFYxTElxZm02VlU0bE9UUEx5VVVCRmFWeEdSRENfU0tyeUNYVk05ME9KNmxWXzZkZ0xrZGMwbm9DNHRZbjhBM2pM&sign=d1e0aa633132671f5597dcc5b4064fe7&keyno=0&b64e=2&ref=orjY4mGPRjkh5N2Mxdt9IqMz5sJwv1XfEcWFTS8KKebNxEVkAsoKWj2CevTYpJCfS_zBy5ERham9LuEYheXQaQ,,&l10n=tr&rp=1&cts=1537203801509&mc=0.9910760598382221&hdtime=16705

Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidodan Dereisi No. 2019/1

beklenilmez ve sadece bir hiperaktivite olmas1 yeterli oldugu, yas olarak daha kiigiik yaslarda da
siiphe olarak tanimlanabilecegi algisi olusmustur. Artik otizm tanisi degil, otizm siiphesi,
bulgular olarak sunulmaktadir. Bu agidan eski yaklasimda tanimlama tani1 i¢in yetersizken, yeni
yaklasimda otizm spektrumu ile olasiligindan s6z edilmektedir. Dogal olarak eskiden
konulmayan tani, simdi olasilik olarak belirtilmektedir. Hasta; otizm veya hiperaktivite tanisi
almadigi, ancak bir aktif cocuk olmasi nedeniyle ona gore yaklasim belirtilmistir. Dolayisiyla bu
genetik boyutta baglanmasa bile, bir vurgu olarak belirtilmektedir. Kisaca el elden stiindiir,
veriler giincellenerek irdelenmeli ama dogrudan bunun nedeni kromozomal denilmesi de kabul
edilebilir olmamaktadir.

Bu Unitede genel Genetik Danismanlik konusu irdelenecek, Genetik Danismanlik Islevi daha
sonraki Unite konusu olacaktir.

Ozet

Genetik Danismanlik

Amag: Genetik Danigmanlik; Tip Bilimi Uzmanligi olarak, bir canliy olusturan ana sifrenin genetik yapida oldugu
(kromozom, tek gen, multifaktdryel/poligenik), ayrica epigenetik durum, bunun disinda daha sonra gelisen sismanlik
gibi boyutlarla olusan metabolik sendrom gibi durumlar, zamanla yapidaki genellikle olusan bozukluklar: bir Genetik
Uzmani bakisindan, bireyi kitap bilgisi sunma 6tesinde, bilimsel bireye 6zgii aydinlatma/bilgilendirme ve danismanlik
yapmaktir. Sorun, kusur, engelli olan bireyler agisindan danigmanhik yapmanin anlami; yasamindaki siireci agiklamak,
olusumu anlasilir sekle sokmak ve ona gére bireyin/ailenin gériislerini olusturmasi, yasamlarina boyut kazandirmanin
saglanmasi amaglanmaktadir.

Dayanaklar/Kaynaklar: Genetik Danigmanlik konusundaki bazi yayinlar ile Insan Haklari ve Hukuk temeli
ile Tip Bilimi bakigindan agiklamalarin boyutu irdelenmektedir.
Giris: Genetik Danigmanlik; diin, bugiin yapilan yaklasimlar 6tesinde, yarin gelecek igin de yeniden yapilanmaktadir.
Sadece engelli olanlarin bu durumun genetik gegisi aydinlatma yaklagiminin 6tesinde, aile ile dncelikle gebelikte
genetik danismanlik ile gebeligin sonlanmasi ve diger intrauterin yaklagimlarin siirecinden, zamanimizda ise saglkl
bireylerin evlenmeden 6nce, kromozomal, ek gen/metabolik ve poli-genik etkilesimlerin ile genetik karakterlerin
gegis siirecinin bilgilenmesi ve buna gore hastaliklardan 6nlenme ve korunma boyutuna taginmistir. Gegmiste
hastalardan tani konulurken, erken tani ve olasilik boyutu sayesinde genetik hastaliklarin erken teshisi yapilip,
hastalik olusmasinin 6nlenmesi siirecine girmistir. Engelli kisilerin tedavisi agisindan da Genetik Danismanlik 6nemli
boyut kazanmaktadir. Tanit konulma yapisindan 6te, klinik Danismanlik yapan Yandal Uzmanlik yapisina déniismiistir.
Yaklagim; Gebelikte tani konulsa bile, yasam hakki nedeniyle tahliye edilmesinde hukuksal agidan sorun oldugu, 10
Gebelik Haftasina kadar olan siiregte (embriyo doneminde) yasam haklari anne ile biitiinlesmis ve anne yetkin iken,
10 Gebelik Haftasindan sonra haklar ayrilmakta ve Saglik Bakanligin Yayinladigi listede olma kosulu ile (insanlik
islevinin yapamayacak anomali durumlart) 20 Gebelik Haftasina gore tahliye yapilabilecegi, 20 Gebelik Haftasindan
sonra ise yagayabilir olmasi agisindan anne yasamini tehdit eden durumlar disinda erken dogum yaptirilamayacagi
hukuksal boyuta baglanmistir. Yasam Hakki, kesindir ve yoruma ve gerekgelere dayandirilamaz.
Sonug: Genetik Danismanlik boyutu Konsey seklinde olmast; Adli Tip, Etik Anabilim Dali, Cocuk Psikiyatrisi, Tibbi
Genetik yaninda, Perinatoloji Yandal Uzmani ile Neonatoloji Uzmani olmasi gerekli gériilmelidir. Danismanlik
yapabilmek igin; a) bilgi sorgulama, b) taniyr kesinlestirme, gergek medikal boyuta gelme, c) aile agaci ve gegisleri
tanimlama, d) Medikal yaklagimlarin planlanmasi, gerekirse Konsey karari ve bilgilendirme, aydinlatma ile riza, e)
genetik danismanlik gerekliliklerini yapma, tibbi uygulama.

Yorum: Genetik Hastaliklar ile kisa bilgiler sunularak, genel Danigmanlik boyutu irdelenmis ve Iletigim boyutundaki
oncelikler ile dikkat edilecekler de vurgulanmistir.

Anahtar Kelimeler: Genetik Danismanlik, Genetik Danismanlik Uzmanligi

Outline
Genetic Counselling
AIM: For living organism, genetic codes are the major structural plan for developing and improving of a
living organism, form one cell to a Human being. Other considerations like; chromosomal, single gene and
multi-genic factors and epigenetic, obesity and other harms for the degenerating the mechanism, are also
be considered for the transferring concept. General information on Genetic Counselling is documented, for
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abnormal and for disability ones, for counseling and the process and the medical approach is noted at this
Unit.

Grounding Aspects: The literature on Genetic Counselling is noted, thus, the Human Rights and Turkish
Penalty Codes, and Medical Science is evaluated.

Introduction: Genetic Counselling is a progressive state, from past, to know, thus for future new concepts are in
consideration. Not only for handicap and anomaly infants, and the genetic transmission, to nowadays, information
before birth and medical applications at the at pregnancies, established and diagnostic techniques are most
advanced stage. For future, all the person genetic codes will be estimated, the more advanced innovations be
opened for discussion to healthy individuals, even before marriage, more information will be in act at
chromosomal, one gene, polygenic diseases. For the treatment of the disability's infants, thus, special profession
is established for Genetic Clinical Pediatric Counselling, a part of the laboratory investigations.

Conclusion: Even the diagnosis is confirmed, due to the Right to Life, the termination is only allowed before 10
Gestational Weeks, due to the combination of the unification of the Mother and embryo, thus, for 20 Gestational
Weeks only at the Legally indicated abnormalities, but, after 20 Gestational Weeks, due to the pre-viable state,
as only Mother Health is considering outside, the Right fo Life will not be allowed, since, this regulations is strict
and not to be widely evaluated, due to the European Council Regulations as the Turkish Penalty Code.

Genetic Councils be established, with the professions, Ethics, Perinatology, Neonatology, Forensic Medicine,
Medical Genetics and Pediatric Genetic.

The phases of Genetic Counselling are; a) information investigated and taken form the patient, b) family tree and
genetic surveillance, c) confirm the diagnosis, medical reality, d) prenatal confirmation, the medical procedures,
planning, e) Genetic Counselling, and medical Procedures after taken consent. The approach is not only medical,
medical staff must be educated and be applied the cooperation and coordination by relation.

Key Words: Genetic Counselling and Genetic Profession for counselling

Giris
Hekimlik; temelde insan haklart temelinde, bireyi one c¢ikararak, oneri olusturan,
bilgilendirme yaprak tibbi yaklagim yapan kisidir.

Doktorlar bir tibbi islemi uygulamadan 6nce bireyin talebini, rizasin1 almalar1 gerekmektedir.
Cocuklarda ise bu duruma aile karar vermektedir. Ancak zarar unsuru tagiyan ve yasam ile ilgili
konularda aileden riza istenir, ama riza verilmedigi durumda hukuksal olarak tibbi gerekenler
yapilmalidir. Yasam Hakki ¢ercevesinde olanlarda riza sartt aranmaz. TCK gore ailenin ¢ocuga
yagsam hakki ihlali ile yaklagimlarinin savciliga sikayet ile dogrudan ailelerin tutuklandig: ve
bebeklerin ailelerden alinip, devlet bakimina alindiginin 6rnekleri bulunmaktadir.

Genetik Danismanlik konusunda Bilgi
Sunumu

Hekimlerin oncelikle konu hakkinda yeterli ve etkin olabilmesi icin, egitilmeli ve beceri
kazanmalidir. Bu Unitede Genetik Danismanlik hakkinda bilgilendirme yapilacaktir.

1) Genetic counseling
From Wikipedia

Genetic counseling is the process by which the patients or relatives at risk of an inherited disorder (or may be carrying a child at
risk) are advised of the consequences and nature of the disorder, the probability of developing or transmitting it, and the options
open to them in management and family planning. This complex process can be separated into diagnostic (the actual estimation
of risk) and supportive aspects.!

Yorum

Genetik Danigsmanligin, ailesel bir risk tasimasi ile gerekli oldugu vurgusu yapilmaktadir. Bu
goriise katilmadigimi ifade etmek isterim. Bu goriis eski uygulanan gerekce olmaktadir.
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Hekimlikte birinci derecede olan, sorun olusmadan 6nce genel ger¢evenin ¢izilmesi agisindan
yapilmasi diisiiniilmektedir. Bu nedenle baglica 3 grupta irdelenmesi 6nemsenmelidir.

1) Saglikh bireylerde, anne olmadan dnce, evlilik dncesi dahil bilgilenme yapilmalidir. Kan
gruplari, ailesel hikayeleri ve bazi bulgular1 bu agidan ek olarak verilebilir. Kadin veya erkekte
olan, Cutis laxa, kisa boy, siitlii kahve lekeleri gibi durumlar ayrica aydinlatabilir. Evlilik
oncesinde basit diizeyde kan gruplarinin bilinmesi ile olasi sorunlarin varlig bilinebilecektir.
Bir stajyer hekim kendisinde Thalesemi mindr olmasi nedeniyle amca ¢ocugu ile evlenmedigini
ama ¢ok farkli bolgeden bir hekim ile evlendigini, sonugta Thalesemi major ¢ocugu oldugunu
belirterek, tetkik yaptiramadigini da ifade etti. Standart olarak toplumda bazi taramalarin
yapilmast bu a¢idan énemlidir.

2) Bazi sorunlarin olmasi1 durumunda, miyop dahil major veriler, bunlarin genetik boyutlari
hakkinda agiklamalar yapilabilir. Yukarida belirtildigi gibi eger sizde Thalesemi varsa, mutlaka
esinizden de talep edilmelidir.

3) Anomali durumlarinda, altiparmak gibi birgok major durum, agik olarak anlatilabilir. Burada
bireylerin ansiklopedik bilgileri ve internetten bilim dis1 olan bilgileri de aktarabilecekleri
dikkate alinmalidir. Bunlarin yazili olarak not edilmesi ve sorulmasi talep edilmeli ve gerekirse
genis anlamda yapilmalidir. Tam yapilamamasi durumunda ise danigsmanlardan destek alinmasi
onerilir. Thalesemi olanlarda major olasiligr dikkate alinarak erken gebelikte tanimlama ile
Onlenebilecegi belirtilmelidir.

Siklikla Genetik Danigmanligin saptanan bir sorun nedeni ile giindeme geldigi anlagilmaktadir.
Halbuki fenil Ketoniiri agisindan rutin bakilmasi ile bebeklerin sorun gelismeden saptanmasi
ile sorunsuz tam saglikli yasamlar1 olasi olabilecektir. Burada belirtilen yaklasim, Klasik
Hekimlik yaklasimi oldugu, Koruyucu Hekimlik ile Saglikli Bireylere yapilan Hekimlik
yaklagimlarin olmadig: goriilmektedir. Diagnostik yaklasim veya onerilerin ise, saglikli olma
acisindan ileri siiriilmelidir. Ornegin RDS ’li bebeklerin daha sonralari alerji ve astim
yakinmalar1 olabileceginin belirtilmesi ile sigara gibi boyutlardan mutlak korunmasina dikkat
etmelidir.

Genetic counselors
The National Society of Genetic Counselors (NSGC) officially defines genetic counseling as the understanding and adaptation to
the medical, psychological and familial implications of genetic contributions to disease.’? This process integrates:

e Interpretation of family and medical histories to assess the chance of disease occurrence or recurrence.
e  Education about inheritance, testing, management, prevention, resources

e  Counseling to promote informed choices and adaptation to the risk or condition.
A genetic counselor is an expert with a Master of Science degree in genetic counseling. There are currently 37 accredited
programs in the United States, four accredited programs in Canada, and six programs with the intent to become accredited 2. In
the United States they are certified by the American Board of Genetic Counseling. In Canada, genetic counselors are certified by
the Canadian Association of Genetic Counsellors. Most enter the field from a variety of disciplines, including biology/ biological
sciences and social sciences such as psychology . Genetic counselors should be expert educators, skilled in translating the
complex language of genomic medicine into terms that are easy to understand. Genetic counseling helps one to know the chances
of inheritance of a genetic disorder so that people can make informed decisions.
Genetic counselors work as members of a health care team and act as patient advocates as well as genetic resources to
physicians. Genetic counselors provide information and support to families who have members with birth defects or genetic
disorders, and to families who may be at risk for a variety of inherited conditions. They identify families at risk, investigate the
problems present in the family, interpret information about the disorder, analyze inheritance patterns and risks of recurrence, and
review available genetic testing options with the family.
Genetic counselors are present at high risk or specialty prenatal clinics that offer prenatal diagnosis, pediatric care centers, and
adult genetic centers. Genetic counseling can occur before conception (i.e. when one or two of the parents are carriers of a certain
trait) through to adulthood (for adult onset genetic conditions, such as Huntington's disease or hereditary cancer syndromes).

Yorum

Genetik Danismanlik, sadece genetik islemlerin uzmanligi olarak ele alinmamalidir. Burada da
tibbi fizyoloji Otesinde psikiyatrik olarak, bireylere destek olunmalidir. Aileler sorunlu
bebekleri olduklar1 durumlarda, 6zellikle baska iilkelerde, siklikla birbirlerini suglayarak,
ayrildiklari, iilkemizde ise ailelerin birbirlerine yaklastiklar1 gézlenmektedir. Anomali boyutu
fazla olmasa bile bogsanmalara gerekce olabildigi de unutulmamalidir. Bir aile ¢ocugunda
olabilecek durum i¢in; a) oncelikle olasilik ve klinik boyutu, b) genetik gec¢is hakkinda bilgi
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verilmesi, ¢) sorunu kabul ve daha sonraki yasam igin yapilacaklar iletilmelidir. Burada genis
ailelerde biiyiiklerin tutumlar1 ile inamglarmin etkinligi, kiiltiirel parametrelerin karari
olusturmasi da dnemsenmelidir.

Yukarida vurgu da sorunlarin olugmasi ile danismanlik giindeme geldigi belirtilmektedir. As1
dikkate alindiginda, hastalik olmamas i¢in yapilmalidir, bu nedenle taramalar yapilmasi ile
onlem gerekir. Baz1 gruplarda as1 karsitlarinin ilettigi, bu hastaliklarin Tanr1 olusturmus ise,
ona yakalananlarin da Tanr1 cezalandirmaktadir diyerek, as1 olmadiklar1 hatirlaninca, Veba
salgini nedeniyle Avrupa’da d6lenlerin de ayni1 gerekceyi sunduklart animsanmaktadir.

Diyabet/metabolik Sendrom, erken tani1 ve yaklasim ag¢isindan buna 6rnektir. Saglikli yasam,
saglikli beslenme, ilk donem, en az 6 ay tek anne siitii ile beslenme boyutu obesitenin
olusmamasi agisindan 6nemlidir. Daha sonra erken tanimlama ile kan sekerlerinin izlemi ve
buna gore yaklagim yapilmasi ise, olasilik azaltilabilmektedir. Obesitenin dnlenmesi tek basina
azaltict neden olabilmektedir. Bu agidan Genetik Danismanlar diger bilim dallari ile birlikte
olmali, ortak Konseyler olusturmalidirlar. Perinatal Konseylerde; Pediatrisyen/klinisyen,
Neonatolog, Perinatolog, Etik/Deontoloji Uzmani, gerekirse Adli Tabip ve Cocuk Psikiyatrisi
ile genetik olarak; Pediatrik Genetik Yandal Uzmani ile Tibbi Genetik¢i olmasit uygun
bulunmalidir.

Genetik Ulkemizde gerek klinisyenler olarak Yandal gerek Tibbi Genetik olarak uzmanlik
konusu olmasi ile farkli yaklagimlar giindeme gelmeli, laboratuvar bilgi 6tesine tasinmalidir.

State licensure for genetic counselors

As of November 2017, 22 states require licensure to genetic counselors. These states are California, Connecticut, Delaware,
Idaho, lllinois, Indiana, Kentucky, Massachusetts, Minnesota, Nebraska, New Hampshire, New Jersey, New Mexico, North
Dakota, Ohio, Oklahoma, Pennsylvania, South Dakota, Tennessee, Utah, Virginia, and Washington. As of that time all other states
besides Wyoming and Vermont were in progress of getting licensure and/ or in the rule making stage®.

Graduates from an American Board of Genetic Counseling (ABGC) accredited program who have met specific criteria are eligible
to take the examination which is offered twice per year by the ABGC. Although not every company requires its counselors to
possess a certification, the certification shows that the practitioner has met the standards "necessary to provide competent genetic
counseling services".

Although genetic counseling has existed for over four decades, the first licenses for genetic counselors were not issued until 2002.
Utah was the first state to do so. The American Society of Human Genetics (ASHG) has since encouraged more states to license
genetic counselors before they are allowed to practice. The ASHG argues that requiring practitioners to go through the necessary
training and testing to obtain a license will ensure quality genetic services as well as allow for reimbursement for counselors’
services. Laws requiring licensure ensure that "professionals who call themselves genetic counselors are able to properly explain
complicated test results that could confuse patients and families making important health decisions".?

Reimbursement and recognition

Insurance companies usually do not reimburse for unlicensed genetic counselors’ services. Patients who may benefit from genetic
counseling may not be able to afford the service due to the expensive out-of-pocket cost. In addition, licensure allows genetic
counselors to be searchable in most insurance companies’ databases which gives genetic counselors increased opportunities for
earning revenue and clients the opportunity to see "the level of coverage insurers provide for their services".!”

Yorum

Ulkemizde Tibbi Genetik, uzmanlik dali olup. Pediatri Genetik Yandal Uzmanlhg ise yeni
olusturulmug, ilk defa 2015 yilinda yetkin ve yeterli olanlara verilmistir. (NOT: Yazar
Ulkemizin ilk Pediatri Genetik Uzmanlarindandir). Amerika Birlesik Devletleri’nde ilk defa
2002 yilinda Utah Eyaletinde verildigi, 2017 Yilinda da 22 Eyalette lisans diizeyinde olustugu
belirtilmektedir. Burada Tibbi Genetik Bilim Dali ile Genetik Danismanlik kavramlarinin farkl
oldugu, farkli yaklasimlar gerektirdigi algilanmalidir.

PatientsAny person may seek out genetic counseling for a condition they may have inherited from their biological parents.

A woman, if pregnant, may be referred for genetic counseling if a risk is discovered through prenatal testing (screening or
diagnosis). Some clients are notified of having a higher individual risk for chromosomal abnormalities or birth defects. Testing
enables women and couples to make a decision as to whether or not to continue with their pregnancy and helps provide
information that can be used to prepare for the birth of a child with medical issues.

A person may also undergo genetic counseling after the birth of a child with a genetic condition. In these instances, the genetic
counselor explains the condition to the patient along with recurrence risks in future children. In all cases of a positive family history
for a condition, the genetic counselor can evaluate risks, recurrence and explain the condition itself.

Individuals may seek out genetic counseling based on a known family history of disease, such as cancer. In the context of
hereditary cancer, family history of breast, ovarian, pancreatic, colorectal, uterine, and prostate cancers are particularly relevant.
Rare cancers, multiple cancers in a single individual, and particular cancer clusters (such as breast and ovarian, or uterine and
colorectal) may be a good indication to seek out genetic counseling.
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There is a growing need for genetic cancers in cardiology, neurology, and other burgeoning specialties such as psychiatry.
Yorum

Burada da Genetik Danigmanlik, sorun, kusur ve engeli olan veya sekelli olgular temelinde
degil, saglikli, sorunlu ve hasta olanlarda da etkin olmali, insana destek, yardim yapmalidir.

Universitede Genetik Dersleri icinde ve/veya Pediatri Bilim Dali Dersleri i¢inde Genetik
Danigmanlik dersleri verilmistir. Bu agidan Hekim adaylarina gesitli diizeyde sadece bilgi
aktarimi degil, belirli irdeleme becerisi de saglanmaya caligilmistir.

Aile hikayesinde kromozomal hastaliklar daha kesin ise de tek gen olanlar ile multi faktoriyel
olanlar, Ornegin diyabette olusumlar genetik tam olsa bile dortte bir oraninda
gerceklesmektedir. Buna ragmen, obesite ve diger etkilesimlerin 6nemli rolleri bulunmaktadir.

Counseling session structure

The goals of genetic counseling are to increase understanding of genetic diseases, discuss disease management options, and
explain the risks and benefits of testing.!! Counseling sessions focus on giving vital, unbiased information and non-directive
assistance in the patient's decision-making process. Seymour Kessler, in 1979, first categorized sessions in five phases: an intake
phase, an initial contact phase, the encounter phase, the summary phase, and a follow-up phase.! The intake and follow-up
phases occur outside of the actual counseling session. The initial contact phase is when the counselor and families meet and
build rapport. The encounter phase includes dialogue between the counselor and the client about the nature of screening and
diagnostic tests. The summary phase provides all the options and decisions available for the next step. If patients wish to go
ahead with testing, an appointment is organized and the genetic counselor acts as the person to communicate the results. Result
delivery can happen both in person or via phone. Often counselors will call out results to avoid patients having to come back in
as results can take weeks to be processed. If further counseling is needed in a more personal setting, or it is determined that
additional family members should be tested, a secondary appointment can be made.

Yorum

Burada siklikla kromozomal danismanliktan s6z edildigi igin, aile agact gibi kalitimsal diger
bireyler 6ne ¢ikarilmaktadir. Ancak diger hastaliklarin da genetik gecisli olanlari olabilir.

Reasons for testing
Families or individuals may choose to attend counseling or undergo prenatal testing for a number of reasons.2%

e  Family history of a genetic condition or chromosome abnormality
Molecular test for single gene disorder

Increased maternal age (35 years and older)

Increased paternal age (40 years and older)

Abnormal maternal serum screening results or ultrasound findings
Increased nuchal translucency measurements on ultrasound
Strong family history of cancer

Predictive testing for adult-onset conditions

Yorum

Burada test ic¢in yapilacaklar belirtilmekte; 1) kromozom anormallikleri i¢in ailelerden
incelemeler, 2) tek gen sorunlari i¢in molekiiler testler, 3) 35 yas iistii annelerin durumu, 4)
babanin da 40 yas iistiinde olmasi, 4) ultrasonlarda gebelikte sorunlarin tespit edilmesi, 5) ense
seffafligi/kalinlig1 ile giden genetik sorunlar irdelenmelidir, 6) kanser hikayesi olan aileler, 7)
erigkinde gelisebilen sorunlarin 6n verileri saptanabilir.

Detectable conditions

Many disorders cannot occur unless both the mother and father pass on their genes, such as cystic fibrosis; this is known as
autosomal recessive inheritance. Other autosomal dominant diseases can be inherited from one parent, such as Huntington
disease and DiGeorge syndrome. Yet other genetic disorders are caused by an error or mutation occurring during the cell division
process (e.g. aneuploidy) and are not hereditary. Testing can reveal conditions that, while debilitating without treatment, are mild
or asymptomatic with early treatment (such as phenylketonuria). Genetic tests are available for a number of genetic conditions,
including but not limited to:

. Down syndrome

e  Sickle-cell anemia
®  Tay-Sachs disease
e  Muscular dystrophy
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Yorum

Kistik fibrozis major yapida olsa bile, klinik hafif olabilir. Bu nedenle kistik fibrozis taramalari
danigmanlikta eski degerini kaybetmis oldugu sdylenebilir. Otozomal dominant gegislerde her
asamada bireylerde bir durum saptanmasi beklenilmektedir.

Hereditary cancer

Patients may be referred to a genetic counselor based on the diagnosis, or a strong family history of cancer. It is estimated that
only 5-10% of cancers are hereditary, meaning that these cancers are due to a gene mutation that has been passed down in the
family.22 Some examples of known cancer syndromes are hereditary breast and ovarian cancer syndrome, hereditary non-
polyposis colorectal cancer and Li-Fraumeni syndrome.22 Meeting with a genetic counselor before undergoing genetic testing will
help an individual to understand the test and what the results may mean for themselves and their family. Once the results are
received, genetic counselors can help the patient to understand a positive or negative result. This counseling may involve providing
emotional support, discussing recommendations for preventative care, screening recommendations or referrals to support groups
or other resources.2! For patients who have already been diagnosed with cancer, a positive test result may influence how the
cancer is treated.'t2

Yorum

Genetik hastaliklarda kanser olasilig1 belirtilmekte ise de bunun daha 6nce ve erken tetkikler
ile saptanmas1 yagam siireci agisindan 6nemlidir. Kanser ilerlemeden erken taninmaktadir.

Genetic counselors as support

Genetic counselors provide supportive counseling to families, serve as patient advocates and refer individuals and families to
community or state support services. They serve as educators and resource people for other health care professionals and for
the general public. Many engage in research activities related to the field of medical genetics and genetic counseling. The field of
genetic counseling is rapidly expanding and many counselors are taking on "non-traditional roles" which includes working for
genetic companies and laboratories.ciaienneededl \when communicating increased risk, counselors anticipate the likely distress and
prepare patients for the results. Counselors help clients cope with and adapt to the emotional, psychological, medical, social, and
economic consequences of the test results.

Each individual considers their family needs, social setting, cultural background, and religious beliefs when interpreting their risk.[4!
Clients must evaluate their reasoning to continue with testing at all. Counselors are present to put all the possibilities in perspective
and encourage clients to take time to think about their decision. When a risk is found, counselors frequently reassure parents that
they were not responsible for the result. An informed choice without pressure or coercion is made when all relevant information
has been given and understood.

Yorum

Genetik Danigmanlarin ailenin sorunlarini bilmesi ile, bir bakima aile danigman1 boyutunda da
olmaktadir. Bu acidan psikiyatrist ile yakin destek almalidir.

Prenatal genetic counseling

If an initial noninvasive screening test reveals a risk to the baby, clients are encouraged to attend genetic counseling to learn
about their options. Further prenatal investigation is beneficial and provides helpful details regarding the status of the fetus,
contributing to the decision-making process. Decisions made by clients are affected by factors including timing, accuracy of
information provided by tests, and risk and benefits of the tests. Counselors present a summary of all the options available. Clients
may accept the risk and have no future testing, proceed to diagnostic testing, or take further screening tests to refine the risk.
Invasive diagnostic tests possess a small risk of miscarriage (1-2%) but provide more definitive results. While families seek
direction and suggestions from the counselors, they are reassured that no right or wrong answer exists. When discussing possible
choices, counselor discourse predominates and is characterized by examples of what some people might do. Discussion enables
people to place the information and circumstances into the context of their own lives.2®! Clients are given a decision-making
framework they can use to situate themselves. Counselors focus on the importance of individual choice based on the experiences,
morals, and viewpoints of the couple/individual/family. Testing is offered to provide a definitive answer regarding the presence of
a certain genetic condition or chromosomal abnormality. There is often no therapy or treatment available for these conditions, and
as such parents may choose to terminate the pregnancy.

Yorum

Aileler eski kabile ve tarim kiiltiiriinde temel amacin yeni nesil olusturma ve bunun sayica listiin
olmasi temel iken, az bile olsa, 1y1 egitilmis ve toplumda birey olarak insan sifatin1 layigi ile
tagiyan birey olmasi zamanimizda arzu edilmektedir. Artik gocuk sahibi olmak yasama engel
degil, yasamda katk1 saglayan ve mutluluk veren olmalidir.

Baz1 Ulkelerde erken yasta evladinin olmasi, evlenmeden ¢ocuk sahibi olarak tek kadm veya
tek erkekli, mini aile yapist olustugu gozlenmektedir. Bu oran Danimarka’da %65 oraninda
oldugu belirtilmektedir. Amag ne olursa olsun, sosyolojik bir anne/babal1 yap1 olmaktadir. Bazi
ileri siiriilen gerekgeler; bebek icin devlet tarafindan ek gelir verilmesi, is saglanmasi agisindan
da kolayliklarin saglandigi bir yap1 olusturarak, mini diizeyde de olsa, kendisine 6zgii bir evi,
yuvast olmasidir. Bu durumda tek ¢ocuk prensibi ile saglikli olma kosulu 6rtiismekte ve Genetik
Danigsmanlik 6ne ¢ikmaktadir. Tiip bebek ile, gebelikte sorunlarin olmasi ile, miidahaleli
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dogumlarin sayist da artmaktadir. Gebelik boyutu artik gebe kalmadan once, anne ve baba
adaymin c¢ok detayli saglik kontrolleri ile bebegin saglikli olabilmesi i¢in gerekenlerin
yapilmasinin énemi belirginlesmektedir.

Referral

After attending prenatal counseling, women have the option of accepting the risk revealed and having no further investigations
during their pregnancy. They may choose to undergo noninvasive screening (e.g. ultrasound, triple screen, cell-free fetal DNA
screening) or invasive diagnostic testing (amniocentesis or chorionic villus sampling).

After counseling for other hereditary conditions, the patient may be presented with the option of having genetic testing. In some
circumstances no genetic testing is indicated, other times it may be useful to begin the testing process with an affected family
member. The genetic counselor also reviews the advantages and disadvantages of genetic testing with the patient.

Yorum

Artik Perinatal ve Neonatal uzman merkezlerin olusmasi ile sevk zincirleri kurulmus, gebe
durumunda bile bebegin bakilacagi yere helikopter ve ugak ile 6zel tibbi sevkler olabilmektedir.
Burada 6nemli olan bolge degil, bu soruna yaklasim yapabilecek yerlere sevk gerekmektedir.
Tiirkiye’de 112 tiim Neonatal bakim iinitelerin (yogun bakim, hasta ve rutin bakim) yataklarin
sertifikali olanlarin, listesinin elinde olmasi ile dogrudan uygun olan yerle iletisime gegerek
sevkler yapilabilmektedir.

Attitudes toward counseling

The plethora of information available can be overwhelming and counselors spend a large proportion of time clarifying details.
Prenatal screening was first introduced nearly four decades ago yet gaps still exist in public knowledge about the screening
program. The general public is familiar with Down syndrome (trisomy 21), but is not aware of more uncommon conditions such as
trisomy 18 (historically known as Edwards syndrome) and trisomy 13 (Patau syndrome). Clients are usually aware of diagnostic
testing from friends, TV/press, or because of family history.

No simple correlation has been found between the change in technology to the changes in values and beliefs towards genetic
testing.2¢!

Yorum

Genetik Danigman bir bakima gelecekte olacak seyi biliyormus gibi bir algt olusturmaktadir.
Saptadig1 intrauterin gergek veri olsa bile aileler buna giiven duymalarinda sorunlar
olabilmektedir. %30 goriilme oranmi bir bakima yiiksek olsa da diger taraftan %70 goriilmeme
anlamini tagimaktadir. Bu nedenle, olumlu bakma ile olumsuz bakan kisilerin bakis agisina gére
yorum yapan ailenin ruhsal, sosyal yapis1 da empati yaparak algilanmaya c¢alisilmalidir.
Kararlarin temel olarak Yasam Hakki olmasi 6nemsenmelidir. Bir¢ok yaklasimda, termine
etme Onerisi yapilmamalidir. “Trizomi 21 oldugu ongoriilmektedir, tahliye hakkiniz 10 gebelik
haftasina kadar vardir, kararimizi buna gore olusturun” denilmelidir, evet, hayir veya olmali,
olmamali kelimeleri kullanilmamalidir.

Psychotherapeutic

"Whether the process of genetic counseling is a form of psychotherapy is up for debate". The relationship between the client and
counselor is similar as are the goals of the sessions. As a psychotherapist aims to help his client improve his wellbeing, a genetic
counselor also helps his client to address a "situational health threat that similarly threatens client wellbeing". Due to the lack of
studies which compare genetic counseling to the practice of psychotherapy, it is hard to say with certainty whether genetic
counseling can be "conceptualized as a short-term, applied, specific type of psychotherapy". However, there few existing studies
suggest that genetic counseling falls "significantly short of psychotherapeutic counseling” because genetic counseling sessions

primarily consist of the distribution of information without much emphasis placed on explaining any long-term impacts to the
client.2l!

Yorum

Insanlar duygusal boyutlu varliklardir ve bilim 6tesinde sosyal ve ruhsal olarak etkilenmeleri
ve etkilesmeleri dogaldir. Bu olumlu olmasi 6tesinde, olumsuzluklarda beklenmelidir. Burada
¢cOzlm sert ve tavizsiz olma veya taviz verme olarak bakilmamalidir, sevgi ile yaklasma temel
ilke ve yaklasim sekli olmalidir. K&tiiliikler de ancak sevgi ile temizlenebilir. Fiile kizilir ama
faile kizilma degil, gerekirse onu izole etmeli, sizi etkilemesi dnlenmelidir. Psikoterapinin,
kisaca iletisim kazalarinin ¢6ziimii yine etkin, dogru ve insancil iletisim kurmaktir. Etkin ve
verimli olmas1 da empati ile ve sevgi ile yaklagsmak olmalidir.

Bir boyut olarak aileler bebeklerinin okuyup, bir meslek sahibi olup olamayacagini sorabilirler.
Elbet biz gelecegi bilemeyiz, Trizomi 21 veya otizmi olup, yasina uygun simifa giden bilindigi
icin, egitimin mucizeler yaratabildigi de gorilmiistiir. Saglikli bebeklerin zaman iginde

Sayfa. 101



http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvVWx0cmFzb3VuZA
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvVHJpcGxlX3NjcmVlbg
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2VsbC1mcmVlX2ZldGFsX0ROQQ
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQW1uaW9jZW50ZXNpcw
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2hvcmlvbmljX3ZpbGx1c19zYW1wbGluZw
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRG93bl9zeW5kcm9tZQ
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRWR3YXJkc19zeW5kcm9tZQ
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvUGF0YXVfc3luZHJvbWU
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvR2VuZXRpY19jb3Vuc2VsaW5nI2NpdGVfbm90ZS1wbWlkMjI0NzYzNTktMTY
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvUHN5Y2hvdGhlcmFweQ
http://www.wiki-zero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvR2VuZXRpY19jb3Vuc2VsaW5nI2NpdGVfbm90ZS0yMQ

Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidogan Dereisi No 2019/]

okumamasinin oldugu da bir realitedir. Bu agidan her bireye 6zgii, egitilecek ¢ok sey vardir
prensibi ve egitimin diislincesi, bireyin kapasitesine gore gelismesi ve degisimi amaglanmasi
amagtir.

Psychiatric

Psychiatric genetic counseling is a controversial topic among many in the medical community. Some question its legitimacy due
to the unknown cause of many psychiatric disorders. While many disorders have shown to have a genetic basis in twin studies,
such knowledge means little for psychiatric genetic counseling if the exact genetic mechanism is still unknown. Those who support
psychiatric genetic counseling argue that doctors can now do much more than offer risk estimates. Psychiatric genetic counselors
can help "dispel mistaken notions about psychiatrist disorders, calm needless anxiety, and help those at risk to draw up a rational
plan of action based on the best available information".22!

Yorum

Psikiyatrik hastaliklarda Genetik Danismanlik, bu konuda kendini yetistirmis, yeterli ve etkin
bir Psikiyatrist ve Psikolog ile birlikte irdelemek 6nemlidir. Karar yaninda iletisimlerde de
esnek olmak ve devamli degisime agik olmak 6nemlidir.

2) Genetic Counseling (Turkge)
“Genetic Counseling” bashgt ile Wikipedia’dan asagidaki alinti  yapilmustir.
(www.wikipedia/genetic counseling)
Genetik Danismanlk
Genetik danismanlik advice/6neri sunmaktir; Hasta bebek veya birey ile ailelerine genetik hastaliklarin;
a) riskleri, b) sorunun dogasi ile izlem/gelisim durumlari, c) hastalifin gecis durumlarini, d) aile
planlanmasi v Genetik Danigsmanlik e yapilanmasi konusunda goriislerin aktarilmasi seklinde 6zetlenebilir.
Genetik danismanlik tanisal yaklasim ile destekleyici/tedavi edici yaklasimlardan ayrilmaldir.
Hasta bebek veya gebelikte sorunlarin aileye aktarilmasi konusunda hekimlere de danismanlik yapar,
oneriler sunmaktadir.
Genetik Danigmanlar
National Society of Genetic Counselors (NSGC=Ulusal Genetik Danigmanlar Birligi) resmi olarak
genetik damigsmanligi; hastaliklarin genetik katkilarinda, tibbi, psikolojik ve ailesel uygulamalarda
uyum/adaptasyon ve kavrama/anlasilma olarak tanimlamaktadir.
Bu islem;
e Hastaligin olusmasi veya tekrarlamasinin saptanmasinin olasiligi i¢in aile ve tibbi hikayenin
degerlendirmesinin yapilmasi
o Ailesel gecis, testler, analizler, tedavi, dnlenmesi ve kaynaklar/imkanlar
e Riskve sorunlar iizerine uyum ile bilgilendirme ile segenekler énermek iizere danismanlik yapmak
Genetik Danismanlik icin cesitli disiplinler ilgilenmektedir. Bunlar; biyoloji, genetik, hemsirelik,
psikoloji, toplum hekimligi ve sosyal calismacilardir. Genetik danismanlar uzman egitimci
olmalidirlar.
Genetik danismanlar;
Saglik bakiminda bir ekip olarak ¢alismalidirlar
Hastanin savunucusu, avukati olmalidirlar
Hekimlerin genetik agidan bilgilerinin iletilmesinde katki saglamalidirlar.
Hastalara/ailelere bilgilendirme destegini yapmalidirlar
Dogum o6ziirleri veya genetik bozukluklari olanlar1 desteklemelidirler
Birgok ailesel sorunlarda risklerin hesaplanmasinda katki saglamalidirlar.
Ailelere genetik testler konusunda egitim saglamalidirlar
Konsepsiyon dncesi bilgilendirme, segenekler sunmali
Daha ileri yaslarda olabilecekler konusunda erken bilgilendirme saglamalidirlar (Huntington
korea, herediter kanser sendromlari gibi)
e Prenatal tani, pediatrik bakim merkezleri, yetiskin genetik klinikleri konusunda
bilgilendirmelidirler.

Hastalar
e Biyolojik ebeveynlerinden dolay1 herhangi bir genetik sorun olasiligi durumlarinda
e Gebe bir kadinin etik taramalar1 sirasinda bazi genetik sorunlarin (kromozomal bozukluklar,
dogum defektleri, Malformasyonlar) olasilig1 durumlarinda
e Dogumdan sonra, genetik sorunlari olan ¢ocuklarin irdelenmesi gerekli olmaktadir.
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Danisma konsey yapilanmasi

Genetik Danismanlikta hedef, genetik hastaliklarin anlasilmasi, tedavi segeneklerinin ortaya konulmasi,

risklerin, testlerin katkilari ile genetik hastaliklarin tanimlanmasi ve yapilacaklarin planlanmasidir.

Genetik danisma konseyleri; yasamsal, net ve dogrudan bilgilendirme yapmalidirlar. Hastanin kararina

dogrudan etki etmemeli, ikna ¢alismasi yiiriitmemeli, kendi rizasi ile bagimsiz karar vermesi saglanmalidir.

Seymour Kessler, Genetik Danismanlig1 1979 yilinda, ilk planda 5 fazda kategorize etmistir.

1. Basvuru safhasi

2. Baslangi¢ temas/iletisim sathasi

3. Degerlendirme, karsilastirma sathasi
4. Ozet safhas

5. lIzlem ve takip safhasidir.

Bagvuru ve izlem ger¢ek danismanlik konsey siirecinden sonra olmaktadir.

Degerlendirme sathasinda; danisman ile miidavi/sorumlu hekim, hasta/aile arasinda ger¢cek danismanlik

yapilmasi asamasidir. Testlerin yorumlanmasi yapilmaldir.

Testlerin tercihi ve uygulamalarin secilmesi sirasinda, genetik danisman, sonuglari irdeleyen konumunda

olmaktadir.

Genetik Danismanlik i¢in Gerekgeler ve sonuglar

Bireyler ve aileler danismanlik i¢in birgok gerekgelerle bagsvurmaktadirlar. Bunlar;

e Kromozomal sorunlari veya genetik durumlari olan ailelere danismanlik
o Tek gen bozukluklari icin Molekiiler test

Maternal yasin 35 ve iistli olmasi durumunda

Baba yasinin (Paternal) 40 yas ve iizeri olmasi durumunda

Maternal serum taramalarinin ve ultrason bulgularinda anormallikler olmasi

Ultrasonda Nukal seffaflik (kalinlik) olmasi durumunda
e Ailede gii¢lii kanser olmasi durumlarinda
e Olgun yasta gozlenen hastaliklar icin tanimlayic1 (prediktif) testlerin yorumlanmasi amaci ile

GENETIK DANISMANLIK ONGORULMEKTEDIR.

Tanimlanabilen Durumlar

e Bircok durumlarda anne ve babadan genler gectikten sonra olusmaktadir. Kistik fibrozis 6rnek tani
olarak sunulabilir.

e Huntington hastalig1 ve DiGeorge sendromlari da tek tarafl ailesel olarak gecis gostermektedir.

e Bazilari hiicre bdliinmesi ile bir mutasyon veya hata ile olusabilmektedir (trizomi gibi).

e Bazi durumlarda da saptanmasi ile derhal tedavi yaklasimlarina baslanilmalidir (Fenilketoniiri
gibi).

Genetik testler baslica asagidaki hastalik/durumlari kapsamalidir.

e  Down sendromu/21 trizomi

Sickle-cell anemia

Tay-Sachs hastaligi

Spina bifida

Muscular dystrophy
e  Mental retardation

Genetik Danismanlar destekleyici olarak

Genetik Birliktelik/ittifak/Alliance yaklasimi genetik danismanlarin temel destekleyici islevidir.

Bireye ve aileye destekleyici olmalidir.

Hasta haklarinin savunucusu ve avukati olmahdir

Aile veya topluma, kamuya destekleyici hizmet sunmalidir.

Egitici olarak; saglik hizmeti sunan, tip fakiilteleri, ayrica toplumun egitilmesi birlikte yapilmalidir.

Tibbi genetik ve danismanlik ile ilgili olarak arastirmalari yapmal veya katk: saglamalidir.

Geleneksel rollerden ayri olarak, gelisen modern tetkik ve yaklasimlar agisindan firma ve

laboratuvarlarla is birligi yapmalidir.

e iletisim sorunlar veya kazalar1 olmas1 durumunda saglik personeline, hasta haklar1 temelinde
destekleyici olmasi beklenir. Ruhsal, psikolojik, tibbi, sosyal, ekonomik ve diger iletisim ve
iliskilerde temel alinan hususlar1 dikkate almalidir.

e Her birey, aile gereksinimleri, sosyal durumu, kiiltiirel yapisi, inanislari, duygular: risklerin
degerlendirmesinde farkli olarak ele alinarak yapilmalidir. Bilgilendirme ve riza, ikna ile degil,
karsilikli konunun bagimsiz olarak irdelenmesi ile olusmalidir.
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Prenatal genetik Danismanlk

Bebekte risk olasisinin ortaya konulmasi ile birlikte, genetik danismanlik olarak bilgilendirme islevi
yapilmalidir.

Ailenin karar olusturabilmesi acisindan dogru bilgilendirme yapilmasi gereklidir.

Amnion sentez dahil CVS gibi islemler ile diisiik olasilig1 oldugu (%1-2) iletilmelidir.

Cevaplar agik, net ve bilimsel dogruluk tasimalidir. Secenekler sunmalidir.

Baz1 durumlarda kesin sonug verebilirken, bazi durumlarda kesin sonu¢ vermeyebilmektedir.

Genellikle gebeligin tedavisi gibi secenek olmamaktadir.

Refere edilmesi, sevk

Genetik Danismanlik yapilan kadinlar; non invazif olmayan tetkikler (li¢lii tarama, hiicreden arinmis fetal
DNA gibi) yaninda invazif (Amniosentez, CVS gibi) islemler de onerilebilmektedir. Burada se¢im
yapabilmelidir.

Danigsmanliga dogru tutumlar

Bu oneriler genetik danismanlik i¢cin zaman yarisi seklinde olmaktadir. Gebelik terminasyon agisindan
kisith siire olmaktadir.

Bazi tetkikler yeni olarak tanimlanmistir. Genel agidan Down syndrome (Trizomi 21) varken ek
olarak trizomi 18 (tarihsel olarak Edwards syndrome) and trizomi 13 (Patau syndrome) genel TV
ve basin kanali ile ailelerin 6grendigi hastaliklar olarak ortaya ¢ikmigstir.

TEKNOLOJIDEKI DEGISIKLIKLER ILE GENETIK TESTLER HAKKINDAKI INANISLAR arasinda
hicbir korelasyon olmadigi ortaya konulmustur, fark bulunmamistir.

Yorum

Burada konu Tiirk¢e olarak sunulmaktadir.

Ozet olarak belirtilebilecek sevgi temelinde yaklasmak olmalidir. Bilgi temelinde, sadece
verileri ve literatiirleri sunmak olgu kadar saglik personelini de tatminden uzaktir. iletisim ve
iliski saglanmasinin anlami, aymt diizeyde ve ayni boyutlarda olmasinin aktif
yiriitiilebilmesidir. Karsi taraf sizin i¢inizdeki sevgiyi algilamalidir.

3) “Genetik Danisma”

“Genetik Damsma” bashg ile Vikipedia/TR ’dan asagidaki alinti  yapilmistir.
(www.vikipedi/genetik danisma)

Genetik danisma, ailevi bir hastaliga yakalanmis kisilerin, gelecek nesillerinin, birinci dereceden ve ikinci
dereceden yakin akrabalarinin bu hastaligi tasima riskini agiklayan ve bu Kisileri olasi sonuglara karsi
bilgilendiren hizmete denir. Kesinlikle uzman kisilerden genetik danisma alinmalidir, aksi takdirde
istenmeyen sonuclara neden olabilir.

Genetik danigsma da ailelerin soy agaci ¢ikarilir.
Sireg

Genetik danisma siireci icinde ailelerin soy agaci ¢ikarilir ve bilinen tiim tyeler ile ilgili saghk
durumlar belirlenir; eldeki tiim tibbi veriler incelenir; taniy1 koymak ya da dogrulamak icin
gerekli genetik testler gerceklestirilir. Sonucta aile veya kiside s6z konusu genetik hastaligin olup
olmadig, varsa hastalifin ne oldugu, uzun siirede nasil seyredecegi, yaratabilecegi problemler,
sonuglari ve alinabilecek 6nlemler, varsa tedavisi hakkinda bilgi verilebilir. Ailedeki diger kisilerin
veya dogacak cocuklarin s6z konusu genetik hastaliklar acisindan tasiyabilecekleri risk belirlenir.
Hastaligin gebelik sirasinda teshis (dogum 6ncesi tani) olanaginin olup olmadig1 saptanir; dogum
oncesi tan1 yaklasimlari anlatilir; testleri kabul eden ailelerde, uygun kosullarda bu yaklasimlar
gerceklestirilerek, gebelik sirasinda s6z konusu genetik hastaligin taninmasi saglanir ya da alternatif
yaklasimlar gercgeklestirilir.

Genetik danisma uygulamasi

1. Eslerden en az birisi genetik bir hastaliga sahipse,

Eslerden en az birisinin akrabalarinda kalitsal hastalik varsa,
Genetik hastalig1 olan ¢ocuklarin aileleri,

Eslerden en az birisi genetik bir hastaligin tasiyicisi ise,
Akraba evliliklerinde,

Hamilelik siiresince 1s1n ya da ilag tedavisi durumunda,

SRR S
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7. Alkol-uyusturucu kullanimi ile hamilelikte viral enfeksiyon gegirilmesi,
8. lleri yasta anne olma riskleri konusunda bilgilenmek amaciyla,

9. Tekrarlayan diisiik durumlarinda,

10. Dogum o6ncesi tani planlanan ailelere genetik danisma 6nerilmektedir.

Genetik danisma verilmesi

e (Ozel ve devlet hastanelerindeki genetik uzmani doktorlar
e Universitelerdeki akademisyen ve arastirmaci genetik bilim insanlar1
e Ozel ve devlet genetik tani merkezleri genetik danisma verebilecek kisiler ve kurumlardir.

Yorum

Tiirk¢e olan Vikipedia ’dan alintilar yapilmis ve konuya daha kisa olarak degindigi
gorliilmektedir. Genetik Danismanlik, genetik tan1 konulmasi ile ayrismaktadir. Bu agidan bu
yaklagimin temel 3 boyutu vardir.

Genetik Danismanlik Birimleri:

e Genetik Tan1 Merkezi
e Genetik Danigmanlik
e Upygulanacak islem birimi: Perinatoloji, cerrahi birimler

Eskisehir Anadolu Universitesi ve daha sonra adi degistirilen Osmangazi Universitesi Tip
Fakiiltesi biinyesinde olusan GENTAM (Genetik Tarama ve Arastirma Merkezi) list yonetimi,
Tibbi Genetik Uzmani; Prof. Dr. Nurettin Basaran, Neonatolog, Pediatrisyen; Prof. Dr. M. Arif
Aksit ve Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Uzmani; Prof. Dr. Hikmet Hassa olusturmaktaydi. Bu
acidan bu ii¢ birim temelinde diger uzmanlarda konseye katkida bulunmaktaydilar.

4) What Is Genetic Counseling?

https://www.webmd.com/a-to-z-quides/what-is-genetic-counseling#1
Many health conditions run in families. Doctors call these “genetic” or “hereditary” conditions. If you have a parent or grandparent with
a serious health problem, you may want to know if you're at high risk for the disease. Likewise, you may want to know if you or your
partner could pass along a hereditary condition to your baby.
To get some answers to these questions, you might consider genetic counseling. Genetic counselors do more than just help you
understand the chances that a hereditary condition could pass from one generation to another. They can also help you deal with the
emotional side of how genetic conditions can affect a family.
Who Gets Genetic Counseling?
You might consider it if you’re worried your baby will be born with a birth defect that has affected other family members.
You might also look into it if your parents or other relatives have a certain health issue, like cancer or Parkinson’s disease. Genetic
testing will reveal whether you carry the genes that make it more likely that you, too, will develop those conditions.
There are many other reasons to seek out genetic counseling. For instance, if you're:

Planning to have a baby and want to learn more about screening for genetic conditions

A woman who has had trouble getting pregnant or had several miscarriages

A mother who had a baby with a genetic birth defect and are concerned about it happening again
Curious about your family’s history of genetic conditions

Looking for screening information about genetic conditions common in specific ethnic groups, such as sickle-cell anemia
among African-Americans

e  Seeking information on how genetic testing is done
Genetic counselors are trained in psychological counseling, as well as genetics, so they can also help to give you some perspective.
For example, they can help you answer important questions, like: Do you want to know about a genetic condition, or not? If so, what
will you do with that information? How will this affect your family? If the information you receive is troubling, a genetic counselor can
help you deal with the emotional impact.

Yorum

Yiiksek riskli iseniz ve genetik sorunun bebeginize ge¢me durumu durumunda Genetik
Danismanlik boyutu gerekli olmaktadir yaklasimi ilk yaklagim olarak goriilmelidir. Burada
saglikll ve riskli degil, sorunun olusmasi veya genetik sifrenin nakli ile olan durumdan soz
edilmektedir. Bu eksiklik, bu gecisin bir boyut olarak tanimlanmasi gerekge olarak sdylenebilir.

Kim Genetik Danismanlik almalidir sorgusunda da:
a) Genetik sorunu olsun veya olmasin, bebek sahibi olmak isteyenler,
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b) Gebelikte sorunu olan ve/veya diistik hikayesi olanlar,

c) Genetik dogumsal anomalileri, gebelikte saptanan veya sonradan saptanmis olanlar,

d) Ailesel genetik hikayesi olanlar,

e) Baz1 sorunlarin ailesel, genetik boyutu, anemiler gibi durumlarda Thalesemi olasiliginin
irdelenmesi gibi nedenler,

f) Genetik testler hakkinda bilgi edinmek i¢in olmaktadir.

Kanimca her saglikli olan bireyin 6zellikle fetiis iken taranmasi, saglikli olup olmadiginin
kontrolii ve herhangi bir olasilik diistiniilmeden de yapilmalidir. Daha sonra tiim insanlarin
kromozomal taramasinin yapilmasi da planlanmalidir. Sadece dogumda degil, zamanla yasa
gore kanser gibi olasiliklarin bazi genetik durumlarda olasiligi i¢in analizler 6ngoriilmelidir.

5) Genetic Counseling
https://medlineplus.gov/geneticcounseling.html

Genetic counseling provides information and support to people who have, or may be at risk for, genetic disorders. A genetic
counselor meets with you to discuss genetic risks. The counseling may be for yourself or a family member. Or you may get it
when you are planning or expecting a baby. You may follow up with genetic testing.

There are many reasons to seek genetic counseling. You may consider it if you

1) Have a personal or family history of a genetic condition or birth defect
2) Are pregnant or planning to be pregnant after age 35

3) Already have a child with a genetic disorder or birth defect

4) Have had two or more pregnancy losses or a baby who died

5) Have had ultrasound or screening tests that suggest a possible problem

Yorum

Burada da daha dncekine benzer durum belirtilmektedir. Ancak, yine de rutin taramalar konusu
ve saglikli olanlarin analizinden s6z edilmemektedir. Her bireyin kromozomal ve rutin
metabolik tarama testleri ile diyabet gibi erken tanimlanabilen hastaliklarin erken tanimlanmasi
giindeme gelmelidir.

6) Genetic Counseling

https://www.cdc.gov/genomics/gtesting/genetic_counseling.htm
In genetic counseling, specially-trained professionals help people learn about genetic conditions, find out their chances of being
affected by or having a child or other family member with a genetic condition, and make informed decisions about testing and
treatment.
Reasons for Genetic Counseling
There are many reasons that people go for genetic counseling, such as:

e A family history of a genetic condition

e To learn about genetic screening for diseases that are more common in certain ethnic groups (e.g., sickle cell disease
in African Americans and Tay-Sachs disease in Ashkenazi Jews)

e  To discuss abnormal results from tests during pregnancy (such as a blood test, ultrasound, chorionic villus sampling
(CVS), or amniocentesis)

e  To learn about the higher chance for certain types of genetic conditions (such as Down syndrome) in the baby if
mother-to-be is 35 years of age or more, or is concerned at any age about her chances of having a child with a
genetic condition

To learn about the effects of being exposed to x-rays, chemicals, illness, or prescribed or illicit drugs while pregnant
A woman has had several miscarriages or infant deaths

Trouble getting pregnant (infertility)

A genetic condition or birth defect occurred in a previous pregnancy

A child has birth defects, disabilities, or conditions found by newborn screening

To find out if there is a genetic cause for developmental delays or health problems

e  Steps to get ready for a healthy pregnancy and baby (such as screening for genetic conditions)
About Genetics Professionals
Clinical geneticists and genetic counselors often work together as part of a health care team. They diagnose and care for people
with genetic conditions and give information and support to people with genetic conditions and their families.
Clinical Geneticists
Clinical geneticists are medical doctors with special training in genetics. In addition to educating families about genetic
conditions, they perform clinical exams and order lab tests to diagnose the causes of birth defects and other genetic conditions.
They can explain how a genetic condition may affect a person and give advice about treatment options and recurrence risks for
future pregnancies.
Genetic Counselors
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Genetic counselors are professionals who have special training to help people and families cope with and understand genetic
conditions. They are also trained to provide counseling and support for people and families with genetic conditions.

What Genetics Professionals Do

Some of the things a genetic counselor or clinical geneticist might do during a clinical visit include:

e  Ask questions about medical, family, and pregnancy history

Talk about birth defects and genetic conditions

Explain chances of a genetic condition occurring or recurring within the family
Discuss how genetic conditions are passed down in the family

Talk about illnesses and chemicals that can cause birth defects

Recommend and order tests that can help diagnose a condition, and explain test results
Discuss treatment options for a genetic condition

Help people deal with feelings about how genetic conditions affect their families
Answer medical questions and address emotional concerns

Explore reproductive options

Refer people to other resources for help

Yorum

Burada da saglikli olanlarda yapilacak genetik Danigmanliktan s6z edilmemektedir. Hekimlik
temel anlamda hastalanmadan 6nce, tedbir ve erken tanimlama boyutu ile 6ne ¢ikmalidir.

7) Genetic counseling

https://www.marchofdimes.org/pregnancy/genetic-counseling.aspx

e  Genetic counseling helps you understand how genes, birth defects and medical conditions run in families and how they
affect your family’s health.

e  You may want genetic counseling if health conditions run in your family or if prenatal tests show your baby may be at
risk for health conditions.

e A genetic counselor can help you understand test results to help you make decisions about your pregnancy and your
baby’s care.

®  You can get genetic counseling before or during pregnancy. Your health care provider can help you find a genetic

counselor in your area.

What is genetic counseling?

Genetic counseling helps you understand how genes, birth defects and other medical conditions run in families, and how they

can affect your health and your baby’s health.

Genes are parts of your body’s cells that store instructions for how your body grows and works. Genes are passed from parents

to children. A birth defect is a health condition that’s present at birth. Birth defects change the shape or function of one or more

parts of the body. They can cause problems in overall health, in how the body develops or in how the body works.

You get genetic counseling from a genetic counselor. Your counselor can be:

e A certified genetic counselor (also called a CGC). This is someone who has special training to be a genetic counselor.

e A doctor or nurse with special training in genetic counseling
You can get genetic counseling any time, before or during pregnancy. Your health care provider can help you find a genetic
counselor in your area. Or contact the National Society of Genetic Counselors.
Who should get genetic counseling?
You may want genetic counseling if:

e  You have or think you have a genetic condition, or you have a child with a genetic condition, like cystic
fibrosis or sickle cell disease, or a birth defect, like a heart defect or cleft lip or palate. These conditions may run in
your family or ethnic group. An ethnic group is a group of people, often from the same country, who share language or
culture. Some genetic conditions run in ethnic groups. For example, people who are Ashkenazi Jews are more likely
than others to have Tay-Sachs disease and other genetic conditions.

e  You’re 35 or older. If you're older than 35 when you get pregnant, you're more likely than younger women to have a
baby with a birth defect.

®  You and your partner are first cousins or other blood relatives. Blood relatives are related by birth (like children,
brothers, sisters, cousins), not by marriage (like sister- or brother-in-law).

e  Your job, lifestyle or medical history may increase your baby’s chances of having a genetic condition or birth
defect. For example, working with certain chemicals, like weed killer or radiation, can cause problems for a baby
during pregnancy. Using street drugs or abusing prescription drugs also can affect your baby. And some
medicines you take to treat a health condition or infection can be harmful to your baby during pregnancy.

e Anultrasound or other prenatal test shows that your baby may be at increased risk for a genetic condition or
birth defect. An ultrasound uses sound waves and a computer screen to show a picture of your baby inside the
womb. Prenatal tests are medical tests you get during pregnancy. They help your provider find out how you and your
baby are doing.

e  Your baby’s newborn screening results show that your baby may be at risk for genetic condition. Babies get
newborn screening before they leave the hospital after birth to check for certain rare but serious health conditions.

e  You’ve had two or more miscarriages or babies who died after birth. A miscarriage is the death of a baby in the
womb before 20 weeks of pregnancy.
What happens at genetic counseling?
When you go to see a genetic counselor, she:
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e  Takes your family health history. Your counselor uses this information to see how your family’s health may affect you
and your children.

e  May set up appointments for you to have tests to check for genetic conditions. You can get some of these tests before
pregnancy to help you understand your chances of passing a genetic condition to your baby.

e  Helps you understand test results and your baby'’s risk for genetic conditions. Your counselor works with you and your
health care provider to help you make decisions about your baby’s health.

e  Refers you to medical specialists, education resources and support groups that focus on your baby’s condition. A
support group is a group of people who have the same kind of concerns who meet together to try to help each other.

Yorum

Bu yaklagimda da saglikli bireylere yapilacak yaklasim ile rutin taramalar konusuna girilmedigi
anlagilmaktadir.

8) What is genetic counseling?

http://lwww.geneticalliance.org/sites/default/files/publicationsarchive/guidetogcfinal.pdf
What is genetic counseling? The goal of genetic counseling is to help you learn more about the causes of genetic conditions
and how they affect you.
Genetic counselors can: » Review your family and medical histories. « Explain how genetic conditions are passed down through
families. « Figure out if you or your family members are at risk for disease. « Find and give you information about genetic
conditions. « Offer guidance to help you make informed choices or life plans. « Provide information about testing options and
help you decide what is best for you and your family. « Help you find referrals to medical specialists, advocacy and support
networks, and other resources.

Yorum
Bu literatiirde de ayn1 vurgular vardir.

9) What Is Genetic Counseling?
https://kidshealth.org/en/parents/genetic-counseling.html

Genetic counseling is the process of:
e  evaluating family history and medical records
e  ordering genetic tests
e  evaluating the results of this investigation

e  helping parents understand and reach decisions about what to do next
Genetic tests are done by analyzing small samples of blood or body tissues. They determine whether you, your partner, or your
baby carry genes for certain inherited disorders.
Genes are made up of DNA molecules, which are the building blocks of heredity. They're grouped together in specific patterns
within a person's chromosomes, forming the unique "blueprint" for every physical and biological characteristic of that person.
Humans have 46 chromosomes, arranged in pairs in every living cell of our bodies. When the egg and sperm join at conception,
half of each chromosomal pair is inherited from each parent. This newly formed combination of chromosomes then copies itself
again and again during fetal growth and development, passing identical genetic information to each new cell in the growing
fetus.
Current science suggests that every human has about 25,000 genes per cell. An error in just one gene (and in some instances,
even the alteration of a single piece of DNA) can sometimes be the cause for a serious medical condition.
Genetic tests don't yield easy-to-understand results. They can reveal the presence, absence, or malformation of genes or
chromosomes. Deciphering what these complex tests mean is where a genetic counselor comes in.
About Genetic Counselors
Genetic counselors are professionals who have completed a master's program in medical genetics and counseling skills. They
then pass a certification exam administered by the American Board of Genetic Counseling.
Genetic counselors can help identify and interpret the risks of an inherited disorder, explain inheritance patterns, suggest
testing, and lay out possible scenarios. (They refer you to a doctor or a laboratory for the actual tests.) They will explain the
meaning of the medical science involved, provide support, and address any emotional issues raised by the results of the genetic
testing.

Yorum

Ozellikle metabolik hastaliklarda rutin taramanm &nemi belirgindir. Bu literatiirlerde temel
alinan kromozomal hastaliklar olarak yaklasildig1 anlagilmaktadir.

YORUM: Hasta Haklar1 temelde BILGILENDIRMENIN yapilmasinin énemi bu yaz ile de
daha net ortaya ¢ikmaktadir. Asagida Hasta Haklar1 Yonetmeligi temelinde genis agiklama
asagida sunulmaktadir.

Genetik Danigsmanlik bir konsiiltanlik, danismanlik, bilgilendirmenin olusturulmasi, hasta
haklarinin savunulmasi islevidir.
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Savunma yine hukuku anlamda, riza aldiktan sonra olusabilir. Ancak, yasam hakki gibi bir¢ok
insan hakki uygulamasi, acil yaklagimlarda oldugu gibi riza gerekli degildir.

Burada dikkat edilmesi gereken husus, hasta onaylamiyor, riza veriyor, sizden talep ediyor,
istiyor, kisaca onam veriyor.

OZET

Genetik danmismanlik (advice)/oneri sunmaktir; Bunlar; hasta bebek veya birey ile ailelerine
genetik hastaliklarin; a) riskleri, b) sorunun dogasi ile izlem/gelisim durumlari, ¢) hastaligin
gecis durumlarini, d) aile planlanmasi ve yapilanmasi konusunda goriislerin aktarilmasi
seklinde 6zetlenebilir.

Genetik danigsmanlik tanisal yaklasim ile destekleyici/tedavi edici yaklasimlardan ayrilmalidir.
Hasta bebek veya gebelikte sorunlarin aileye aktarilmasi konusunda hekimlere de danismanlik
yapar, Oneriler sunmaktadir.

GENEL BAKIS

Danismanlik/konstiltanlik temelde baslica yaklagimlari;

e Bireye ve aileye destekleyici olmalidir.

e Hasta haklarinin savunucusu ve avukati olmalidir

e Aile veya topluma, kamuya destekleyici hizmet sunmalidir.
e Onerilerin KONSEY tarzinda olmasi beklenmelidir.

NOTLAR

Baslica yapilan vurgu asagida sunulmaktadir.

e Genetik danigsma,

e Ailevi bir hastaliga yakalanmus kisilerin, gelecek nesillerinin, birinci dereceden ve ikinci
dereceden yakin akrabalarinin bu hastaligi tasima riskini agiklayan ve

e Bu kisileri olas1 sonuglara karsi bilgilendiren hizmete denir.

e Kesinlikle uzman kisilerden genetik danigsma alinmalidir, aksi takdirde istenmeyen
sonuclara neden olabilir.

10) A Guide to Genetic Counseling

“A Guide to Genetic Counseling” adli kitaptan, (2nd ed. Uhlman, W.R. Schuette, J.L. Yashar,
B.M. Wiley Blackwell, 2009) baz1 alintilar asagida sunulmaktadir.

GENETIK DANISMANLIK KAVRAMININ GELISMESI:

1998 yilinda Human Genom Project (Insan Genom Projesi) tamamlandiktan sonra, klinik, arastirma,
endiistri, genel laboratuvar ¢aligmalari, internet firmalari, toplum politikalari, egitim ve toplum saglig
konularinda temel degisiklikler ve yaklasimlarda farklilagmalar yasanmistir. 1947 yilinda Sheldon Reed
“genetik damigsma” kavramini ortaya atmig bulunmaktadair.

YORUM: Hasta Haklarinin geligsmesi ile hastalara uzmanlar tarafindan bilgilerin verilmesi ve
bunun hukuksal boyut kazanmasi ile genetik damsmanhk kavrammnin gelistigi
gozlenmektedir. 1947 yilinda tanimlanmasina karsin, bu konu 1975, 2004, 2006 yilinda prensip
olarak ele alindigi anlasilmaktadir. Bu agidan danismanlik giderek a) birey haklari ve b)
haklarin korunmasi ¢ergevesinde hukuksal olarak ele alinmalidir.

GENETIK DANISMA MODELLERI

o Eugenik Model: 1885 yilinda Galton fakirlik, suclu olma ve akil hastalig1 dahil “eugenetiks = well
born/iyi sihhatli dogmak” fikri ile tiirdeki durumlar1 gelistirme ve bozuk olanlar1 ileri
jenerasyonlardan fizik ve mental olarak 6nleme olgusu giindeme getirilmistir (Carr-Saunders 1929).
1926 yilinda Amerika Birlesik Devletleri’'nde alt1 binden fazla birey mental kusurlu diye sterilize
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edilmistir. 1924 yilinda Amerikan G6¢ Dairesi belirli irklar1 kabul etmis, 1939 yilinda da Almanya 70
binden fazla kisiyi sterilize etmis, Yahudi ve Romanlar (¢ingeneler) yok edilmislerdir.

Halen bu durum 1960 ve 1970 yillarinda devam ettigi goriilmektedir.
o Tibbi/Koruyucu Model: 1956 yilina kadar 48 kromozomlu olundugu, Sirke Sinegi (Drosophila)

ile aym1 seks karakterinde olundugu sanilmaktaydi. “Ailelere Akilct Yaklasim” yapilmasi
onerilmekteydi. Bu acidan kisirlagtirma secenekleri sunulmasina sagirmamalidir.

o Karar Olusturma Modeli: Riskler, sorunlar ve ailede tanilarin konulmasi ile kanita dayal veriler
ile belirli bir karar olusturma konusunda yardimci olunabilmektedir. Daha gercekgi veriler ve
sonug/karar olusturulabilmektedir.

o Psiko-Terapotik Model: Deneyler, tecriibeler, sorgular, ruhsal etkilesim ve yanitlar, hedef,
amaglardaki farkliliklar, kiiltiirel ve inamiga ait yaklagimlar, yarar, ekonomik ve sosyal kaynaklar,
ailesel ve Kkisiler arasi dinamikler ve benzer durumlar karar almada etkin olabilmektedir.
Danigmanlik bu agidan ¢ok yonlii boyut kazanmaktadar.

YORUM: Hasta Haklarinin gelismesi baslica li¢ asamada olmaktadir. Bunlar;

A) PATERNASTIK-OTORITER YAKLASIM: Yé&netim ve hekim gibi hasta ve hasta
disinda bir iilke veya sosyal menfaat gibi veya gelenek, inaniglar bahane edilerek karar
verilme yontemidir. Bu uygulama halen ceza kapsamindadir ve hasta rizas1 alinmadan
yapilanlarin sug niteligi tagidig1 ve tazminat 6dendigi bilinmelidir. Ancak, Yasam Hakki
riza kapsaminda degildir.

B) KUVVET AYRILIGI PRENSIBI: Hasta ve hekim haklart birbirinden ayrilarak,

belirli bir iliski kurulmaya calisildigr goriilmektedir. Bu durumda hasta hekimin
Ongoriisiinli onaylama veya onaylamama durumunda kalmaktadir.
Evlilikte niifus idaresi bireylerin basvurularini yasal engel yok ise onaylar, riza ise
bireylerden gelmektedir, son s6z/imza bireylerden gelir. Onam veya hukuksal tanim ile
riza onay degildir, hastanin sizden yapilmasini istedigi taleptir. Bu agidan gorev ve
vazifeler ile durum biitiinlestirilmelidir. Ayrilmasi ile sorunlara neden olunmaktadir.

) BIREY HAKKI ONCELIKLIDIR ve BIREY HAKKI TUM
ETKILESIMLERDEN KORUNMALIDIR: Birey BILGILENDIRMESI gerekir ve
bundan sonra RIZA istenmelidir. Ancak yasam hakki durumunda biling yitirilmesi ile
hekim miidahale edebilecektir. Anneler 10 haftaya kadar bebegi ile haklari
biitiinlestirilmis iken, daha sonra Fetusun yasam hakki nedeniyle elektif terminasyon
isteyemez. 20 haftadan sonra da terminasyon bebek yasayacagi i¢in s6z konusu
edilemez.

Yukaridaki hususlar dikkate alinarak, zamanimizda a) Tibbi/Koruyucu Model, b)
Karar Olusturma Modeli, ¢) Psiko-Terapotik Model ancak bilgi olarak verilebilir. Ikna,
zorlama, karar olusturmada katk: saglamak hukuksal olarak kabul edilmemektedir. Hekim
bu durumda taraf olmakta ve islevini yitirmektedir.

GENETIK DANISMA HEDEFLERI-TANIMI

e 1975 ASHG Tanmimu (American Society of Human Genetics): 1885 yilinda Galton
anomalileri olan, engelli olanlar disinda da; fakirlik, suglu olma ve akil hastalig1 tanimlanan
(NOT: akil hastalign tanim1 o donemde net degildir) kisileri ile sihhatli goriilmeyenler,
“eugenetiks = well born/iyi sithhatli dogmak” fikri ile insanlarin temiz ve saf olmasi agisindan,
genetik gecis denilerek temizlenmesi 6ngorilmiistiir.
Bu amacla (Carr-Saunders 1929); 1926 yilinda Amerika Birlesik Devletleri’nde alt1 binden fazla
kisi, akil kusurlu diye sterilize edilerek kisirlagtirllmigtir. 1924 yilinda Amerikan Go¢ Dairesi
belirli irklar gecerli kabul etmis ve sterilize edilmistir.
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Almanya’da da 1939 y1linda da Almanya 70 binden fazla kisiyi sterilize etmis ve irk olarak Yahudi
ve Romanlar (¢ingeneler) adeta yok edilmislerdir. Zamanimizda da Suriye’de savastan kacan
gocmenler dahil, Avrupa’da mahkemelerin soykirim dedigi Yugoslavya’daki olaylar,
Meksika’dan gelenlere yapilanlar seklinde bircok yaklasimlarda benzer yaklagim
gozlenmektedir.

GENETIK DANISMANLIK TANIMI

1970 yihinda ASHG GENETIK DANISMA bir tanim 6nermistir. 1975 yilinda da bu &neriyi
giincellemistir.

Genetik Danismanlik Tanimi;

Genetik Damismanlik: Ailede genetik sorunlar ile ilgili olmak {izere; olusumu, ilintili
problemleri insan bireyi ile iletisime gecilmesini gerekli kilar. Bireye ve/veya aileye yardim
edebilmek i¢in, bu konuda yeterli egitilmis kisilerce girisimin yapilmasini gerekli géormektedir.
1) Tani, hastaligin olasi sonuclari, izlemi, gerekli goriilen yaklasimlar ve uygulamalari
kapsayan genis tibbi gerceklerin iletilmesidir (BILGILENDIRME).

(KATKI ISTENMEST) Sorunlarm, 6zgiin akraba veya herediter olarak katkisinin sunulmasi,
(ALTERNATIFLERIN BELIRTILMESI) Olusumu ile ilgili olarak uygun alternatiflerin
anlasilmasini saglamak

(RISK HESAPLAMASI) Risk olusmasi durumunda uygun yaklasimlarin yapisi ve siirecinin
tamimlanmasi, ailenin hedefi tutumu, etik ve inamis olarak standartlar ile karar
olusturmada temel alinan hususlar

5) (ONERi SUNMAK) En uygun olasi, etkilenmis birey ve aileye veya olas1 risk durumlarini
tasiyanlara yaklasimi 6nermek ve rizasi durumunda yapmaktir.

YORUM: Hasta Haklarinda BILGILENDIRME ve RIZA olarak istenenler baslica sunlardir.
Saglik Durumu, hastalik bedeni nasil etkilemistir.

Hastaligin olas1 sebepleri

Tant i¢in girisimler

Uygulanacak genel ve 6zel tibbi islemler, tetkikler

Uygulanacak islemlerin faydalar1 ve sakincalari

g EBE

[laglarin 6zellikleri; etkileri, tesirleri ve yan etkileri
Alternatif tibbi tedavi, tedavinin baska yapilis yonleri
Hastaligin seyri, muhtemel siiresi ve prognoz

. Tedavi sonras1

©oN R WNRE

10. Yeniden tibbi tedaviyi yaptiracagi yer
11. Tedaviyi kabul etmemesi durumunda karsilasacagi sorunlar
12. Sorular ve cevaplar

Yukarida da anlasilacag: gibi bilgilendirme sadece bilimsel bilgi vermenin &tesindedir. Bu
yaklagimlar 1998 yilindan bu yana uygulanmakta ve mahkemeler tarafindan uygun
yapilmamasi durumunda acilan davalarda hekimlerin tazminat 6dedikleri anlagilmaktadir.

GENETIK DANISMA

Genetik danismanlik, insanlara yardimi, olay1 anlamasini, tibbi, psikolojik ve ailesel olarak genetik
olarak olusan durumu, gerekecek uygulamalara uyum saglamasi islevinde destek saglanmasidir. Bu iglev
baglica kapsadig1 konular;

e ETKILESIM iKi YONLUDUR: Eugenetik donemdeki yaptirim uygulamadan, éneri getirmeye veya
ilk olarak bilgi temelli danigmanliga kadar bir yol 20’inci yiizyilda izlenmistir.

e DANISMANLIK BiR ISLEVDIR. Bir siirectir. Bir zaman alacak yaklasimlar1 gerekli kilar. Tam
agisindan prognoz agisindan riskler ve kararlar ve stratejiler konusunda bir 6neriler getirilmek igin
gereken bir siireci gerekli kilar
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e OTONOMISI: Uciincii olarak; hastanin otonomisi ve karar olusturmada laboratuvar testleri ve
tedaviler ile bunun Kkisi, aile ve kiiltiirel acidan uygun olup olmadigi konusunda KENDI OZGUN
KARARI ve bunu yansitan RIZASI 6ne ¢ikmaktadir.

e OLUSMA RIiSKi: Dérdiincii hususta; genetik bozukluklarin olusma riskleridir. Ailede degisik
etkilesim, hastaliklara bagli genetik ailesel gecis olusabilir. Genetik acidan durumun olugmasi,
olayin uygunlugu, bu konuda egitim almig kisiler tarafindan uygulanmasini gerekli kilabilir. Bu
durumda bir 6zel bilgi ve beceriyi gerekli kilar. Genetik Danigmanlik 6zel uzmanligi gerekli
kilmaktadir.

1975’ten beri olan degisimler

Genetik hizmet veren ve damismanlik verenlerin olusmasi ile daha etkin yaklagimlarin
yapildig1 goriilmektedir. 2003 yilinda National Society of Genetic Counceller (Ulusal Genetik Danigsma
Kurumu = NSGC) genetik danigsmay1 bu konuda yetismis uzmanlarin saglamasini 6ngormektedir. Cesitli
uzman rollerinin bir arada kapsamasi ile olmalhidir.

2006 yilindan bu yana 6ngoriildiigii gibi, sadece hekim acisindan degil, hasta bakim
genel olarak ele alinmaktadir. Hastane yonetimi, saghgin siirdiiriilebilir programlarinda da calisan
uzmanlar ve basin-yayindaki dikkate aliman konular ve gelisen uygulamalar ve pratik 6nlemler ile
lisanslarin olugmasi ile birlikte olusmasi belirtilmektedir. Genetik danigmadaki arastirmalar gibi birgok
konularda gelismeler, irdelemeyi uzmanlarca yapilmasini 6ngérmektedir.

YORUM: Genetik Danismanlik konusu baslica 3 grubun ¢alismasi ile olusmaktadir.

1) Laboratuvarlar, tetkiki yapacak teknik ekip
2) Genetik Danigsmanlik yapan, klinisyen, pediatriysen, yenidogan uzmani
3) Uygulamay1 yapacak olan hekim grubu, kadin dogum uzmani, cerrahi ekip gibi

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi biinyesinde olusturulan GENTAM, Genetik
Arastirmalar Merkezinde, iist yonetim olarak laboratuvar ekibi, yenidogan ve kadin dogum
ekibi olmustur.

Halen, Perinatoloji Konseyi olarak devam etmektedir.

NSGC Yonetimi tarafindan asagidaki esaslar tanimlanmistir. Bunlar;

Genetik damismanbhk bireylere/insanlara tbbi, psikolojik ve ailesel sorunlarin
hastaliktaki etkilesiminin uygulama etmek ve anlasilmasi konusunda yardun eden bir
islevidir.

Bu islev asagidakileri kapsamaktadair:

e Ailenin degerlendirilmesi ve tibbi hikaye ile hastaligin olusmasi, daha sonra ortaya ¢ikmast
konusunda fikir vermelidir.

e Egitim, bilgilendirme; Gecisi hakkinda testler ve tedavi, énleme ile arastrma kaynaklar
konusunda bilgi sorgulanmali, egitim yapilmas: planlanmaldr.

o  Damsmanlik secenekler sunmalidir. Bilgilendirme ile kisilerden secimler, durumdaki riskler
ve uyum konusunda damsmanhk yapilmahdir.

NOT: Bu tamimlama genetik damigmanlik konusunda uzmanlagmas kisilerce yiiriitiilmelidir.
YORUM: Hasta Haklar1 temelinde bilgilendirme, uzman kirslerce olusturulan ekip tarafindan

verilmesi uygun niteliktedir. Bu agidan klinisyen, cerrah ve laboratuvar ekibi birlikte
caligmalar1 gerekmektedir.
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Genetik olarak hizmet veren servislerin ve danismanligin felsefesi ve etik yapisi:

TALEBE BAGLI HIZMETLERIN KULLANILMASI:
Genetik danismanlik cesitli prensipler altinda islem gormelidir. Bu durumda genetik servislerin
tamimiyle talebe bagh olmalidir. Zorlayici bir unsur tagimamalidir. Bir¢ok isveren kurumlar, gerek
sigortalar bireysel olarak talepte bulunamazlar.

1) ESIT BASVURU HAKKI: Her bireyin esit basvuru hakki olmalidir. Deger olarak genetik servisler
danigsmanlik, tani, tedavi konusunda esit ve saglanabilir bir hizmeti sunmalidirlar.

2) BASVURANLARIN BiLGILENMESI-EGITiMi: Basvurularin kisilerin egitimi, genetik
danismada bagvurularin bilgilendirilmesi 6nemli yer tutmaktadir.

(1) Durum hakkinda dogal hikayesi, degiskenliklerin farkliliklarin sunulmasi gereklidir.

(1) Genetik veya genetik olmayan temeller,

(2) Sorunlar bulgular anlatilmahdir.

(3) Nasil tan1 konuldugu, nasil tedavi edilecegi belirtilmelidir.

(4) Cesitli aile bireylerinde gelismesi olasil181 ve olugmasi olasilig1 belirtilmedir.

(5) Ekonomik, sosyal ve psikolojik durumlar hem pozitif ve hem negatif olarak sunulmalidir.

(6) Bunlarin 6nlenmesi igin gereken yaklagimlar belirtilmelidir.

(7) Ailenin istegi dogrultusunda bu sorunun ortadan kaldirilmasi, Onlenmesi stratejisi
sunulmalidir.

(8) Tedavi durumlar ile veya sorunun anlasilmasi, katkida bulunulmasi igin, baz1 aragtirmalar
gerekirse o durumlarda da bilgi ve 6neri sunulmalidir.

3) BILGININ KAPALI OLMASI-GIiZLILiK: Tan1ve bununlar ilgili belirtilenlerin, saglanan egitim,
bilgilendirme, ilgili bilgiler bir noktada kapali olmahdir. Herhangi bir sekilde gizlilik korunmasi
gerekir.

4) YONLENDIiRi OLMAMALIDIR: Damsmanlk yon verici ve ayn1 zamanda ikna edici vasifta
olmamalidir. Yonlendirici olmamalidir. Sadece bilgi verici tarzinda olmasi ve karar olusturmasi
hakkinda bilgi vermek gereklidir.

5) PSIKOSOSYAL ve DUYGUSAL BOYUTLARA DIKKAT: Psikososyal ve duygusal boyutlarina
danmismanlik yaparken dikkat etmek gerekmektedir.

6) GUVENLILIK-GIZLILIK VE OZERKLiGIN KORUNMASI: Bireyin kendi otonomisi,
ozerkligi ve yetkinligi, kendisinin onurunun korunmasi ile gizliligin temel alinmasi gerekmektedir.

YORUM: Hasta Haklarinin temel unsurlarindan soz edilmektedir.

GENETIK DANISMA PARAMETRELERI, KAPSAMLARI
1) BILGI SORGULAMA:

2) TANIYI NETLESTIRME ve TANI KOYMA ISLEMI

3) RISK HESAPLANMASI

4) BILGININ VERILMES]

5) PSIKOLOJIK DANISMANLIK ve DESTEK

YORUM: Burada da goriilecegi gibi, psikolojik danismanlik ve hastanin izlemi klinisyen
gorevleri kapsami igindedir.

Genetik Danismanlik ortamlari ve metinleri

Genetik Danismanlik Greme konusundaki durumu:

Tiim tip alanlarini ilgilendirmektedir Ayn1 zamanda genis yorumlanan bir konudur. Pediatri Bilim Dal1
olarak, prenatal tan1 ve baz1 6zel kliniklerde dikkatli bir sekilde degerlendirmektedir. Ailenin hikayesi
tasiyict olmasi ve bazi etnik temeller nedeniyle 6nemli ¢ocuk sahibi olmasinda etkilesimlere neden
olmaktadir.
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Gebelikte 1-2 trimesterde cesitli tarama testleri, CVB ve amniosentez, 2. Trimesterde ultrason ve
bunlarin birlikteligi ¢esitli dogumsal anomaliler konusunda katki saglamaktadir.

YORUM.: Perinatoloji Konsey ¢alismalarinin 6nemi belirgin ortaya ¢ikmaktadir.

PEDIATRIDE GENETIK DANISMANLIK

Dogumdan sonra da anormal bebeklerin ve &liimlerin olmas:i ile problemi anlamaya yardimei
olmaktadirlar. Kistik fibrozis, muskular distrofiler, metabolik durumlar, hemoglobinopatileri sayilabilir.

YORUM: Hastaliklarin temel olarak genetik yapi nedeniyle gerek gebeliklerde gerekse
cocukluk déneminde oldugu i¢in, cocukluk donemi agisindan Pediatri Genetik Bilim Dal1 Tibbi
Genetikten ayri olarak olusturulmustur.

ERISKINDE ORTAYA CIKAN HASTALIKALARDA GENETIK DANISMANLIK

Yeni bir alan olarak daha sonraki yagsamda olan Huntington Kore’si, AML, cesitli kanser etkilesimlerinde
onemli genotipi konusu giindeme gelmektedir.

GENETIK DANISMANLIGI YAPANLAR/SAGLAYANLAR

Genetikgiler

Genetik Damismanlikta riskin tanimlanmasi, genetik hastaliklarda bilgi, iireme secenekleri, psikososyal
sorunlardan tedavi gibi bir¢cok konularda, bllgl ile katki saglanabilir. Ozgiin ve uzmanlik yaninda genetik
bir ekip olarak rol oynamaktadir. Bu agidan olay, yalin olarak genetik danigsmanlik vermek degil, bireyin
gereksinimlerini kargilayarak gerek laboratuvar ve gerek iglevsel boyutu da kapsamalidir. Bu nedenle
saglayanlar olarak tanimlanmasi daha yerinde olacaktir.

Genetik Danismanlar

ik Planda mastir diizeyinde insan genetikcileri ve calismalari 1969 yilinda basladig goriilmektedir. 50
Ulkede bu siirdiiriilmektedir. 2006 yiinda %79 genetik hizmet verenlerden damisman olarak
bulunmakta, %38 akademik merkezlerde olduklari, %20 0zel ve %21 genel hizmet hastanelerde
caligmaktadir. Ancak %2 tanisal amach laboratuvarlarda ¢aligtiklar: goriilmektedir. Akademik merkezin
iicte bir oldugu dikkatlerden kagmamalidir.

Klinik Genetikgiler

Klinik genetikgiler, hekimler akredite edilerek, ABD’de tibbi Genetik Merkezlerinde bulunmaktadirlar.
ik planda uzmanlik olarak Pediatri, Dahiliye, Kadin Dogum ve sonra Genetige girmektedirler. 1990
yilindan sonra genetikgi olarak yetistirildigi goriilmektedir. Hekim bilgisi ve deneyimine sahip olmasi
beklenmektedir. Klinik genetik¢ilerin, Dismorfik, prenatal tan1 ve erigkin sorunlar1 gibi bir¢cok konuda
iist uzmanlagmasi beklenmektedir. Laboratuvar yaklasimi ile klinik ayirimi giindeme gelmektedir. Bir
birey hem klinik hem laboratuvar isletebilir demek, laboratuvarin teknisyenlere birakilmasi
anlamindadir. Onlarinda uzmanlagmasi 6nemlidir.

Genetik Uzmanlasma
Baz1 sitogenetik, molekiiler ve biyokimyasal genetik gibi laboratuvarda uzmanlastiklar goriilmektedir.

Genetik Hemsireler.
Genetikgiler arasinda 6zel uzmanlik olan genetik hemsireler bulunmaktadir. Bunlar Amerika’da bir¢ok
merkezde fiziksel ve psikolojik olarak bakimda, hasta egitiminde, etkileri ve yararlar: olmaktadir.

Genetikgi olmayanlar

Bircok hasta genetik damismanlhig, genetikci olmayanlardan almaktadir. Ornek olarak genetik servisleri,
molekiiler ve sitogenetik tani testlerine 6zgii olmaktadir. Bunlarda hekim olusmadig i¢in, genetikei
olmayanlar tan1 ve genetik danigmanlik yapildig: goriilmektedir. Burada sadece sonucu verme boyutu
ile, hekimlik yaklagimi olmadig: i¢in, bilginin klinisyen uzmana verilerek, hekimin genetik danigmanlig
yapmasi beklenilmektedir.

Genetik¢i ve genetik damigmanlar saghk bakim saglayicilari da vermesi gerekli olarak goriilen
DANISMANLIK BILGILERI:
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1) Hastaligin potansiyel genetik riski

2) Hastalik durumun degiskenligi, tolere etmesi ve gegisken olmasi konusunda aciklamalar

3) Komplike genetik bilgileri, Kompleksin anlagilmasi ve genetik testlerin faydalar1 ve smirlarinin
anlasilmasi igin izahat

4) Damgmanlikta yonlendirilmeyen felsefenin uygulanmasi ve yaklagimin bilinmesinin gerekliligi

5) Cesitli etik aykiriliklarinda hassas olunmasi ve Hekim Deontolojisine uygun yaklasim yapilmasi

6) Genetik veya genetik danismanlara sevk edilmesi konusunda gayretli olmalidirlar

Bunlar1 saglamadiklar1 durumunda genetik danigmanlik yapmalari uygun goriillmemektedir.

YORUM: Genetik¢i olmayanlarin genetik danisma yapmast veya hekim olmayanlarin
danigmanlik yapmasi, birgok hukuksal sorun yaratabilme olasiligi yaninda, Tibbi Deontoloji
Nizamnamesi agisindan da sakincali olabilmektedir.

Genetik konusunda egitimin gekirdek muifredat gereklilik agisindan belirtilmistir.
GENETIK DANISMANLIKTA EGITiIM ve UZMANLASMA

Belirli bir programin uygulanmasi gereklidir. Bu programlar akredite edilmis kapsamda olmasi
gereklidir.

UZMANLASMA DURUMUNDA ve BECERILERIN UYGULANMASI ve BECERILERIN GELISTIRILMESI

GEREKMEKTEDIR.
Pratik temelde yeterlilikte olunmalidir

HEDEFLER

1. ILETiSiM BECERILERIN ETKiN OLMASI

2. KRITiK DUSUNME. Karar olusturma, farkh diisiinme boyutu kazanmaktir.

3. DANISMANLIK. Psikososyal bulgular ve becerilerin kendisinden bagimsiz olarak
olusturulmasidir.

4. UZMAN ETIK iLKELER ve DEGERLER: Konusunda irdeleme yapilmahdir.

Genetik Danismanlarda pratikteki aci

1. Klinik genetik¢i olunmasidir
2. Damismanlik ve iletisim konusu

3. Uzman etik ve degerler

Genetik testleri istemek icin asagidaki durumlarin olmasi gerekir.

1. Test oncesi damigmanlik ve bilginin verilmesi

2. Uygun pedigri analizi ve risk saptanmasi

3. Test konusunda bilgi saglayici olan aile, konusulacak birey ve kime bilgi, kim tarafindan verilecegi
konusu, etkin aileye bilgi verilme konusu

4. Degisik test metotlar1 ve metotlarin sinirhligi konusunda bilginin verilmesi

5. Baz genetige 6zgiin testlerin, baz 6zel laboratuvarlarin arastirilmasi, etkin verilmesi konusunda
emin olunmasi

6. Degisik laboratuvarlarda genetik testlerin yapilabilirligi konusu

7. Laboratuvarlarin temini, doldurulmasi ve temini, secilmesi, Formlarin temini seg¢imi ve
doldurulmasi ve lojistik destegin saglanmasi,

8. Ayni zamanda test sonuclarinin degerlendirilmesi net olmal

9. Test sonucu danigmanlik

Test Oncesi Danismanlik ve Bilgi Verilmesi (DISCUSS-ANLAMKAT)

D) Decision/ Anlasma-Sozlesme-Karar: Saglikta ne kadar destek verilmektedir
1) Insurance/ Legal sorumluluk -Giivenlik destek bilgilerinin verilmesi
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S) Sensitive/ Amaca uygun-Test Ozgiil/Hassas olmasi. Diger parametreler ile birlikte testin
Sensitivite ve spesifitesi

C) Cost/ Marketing-Pazarlama-Fiyat durumu

U) Use/ Kullanilabilirlik-Testlerin sinirliligi, kullanilabilirligi

S) Siblings/ Aile boyutu-Gecis: akrabalarda ve durumlarda cocuklara gecis durumu
S) Supportive/ Temel dayanak-Destek kaynaklar: bulunmas: gerekmektedir.

Laboratuvara gdonderirken, baslica gobnderilmesi gerekenler:

Hasta hakkinda bilgi

Dogum, adi, soyadi ve yas ile ilgili, giivenlik, dosya numarasi

Hangi genetik testin istendigi, neden istendigi

Bu testi isteyen hastaya bakim veren hekimin, miidavi/sorumlu hekimin ad1
Genetik durumun hakkindaki bilgi

Klinik durumlar ve tibbi yap1 hakkinda bilgi

g pw b

Genetik Durumlarda Morbidite ve Mortalite durumlarinin ortaya konulmasi

o Asemptomatik durumlar varsa verilmesi

e  Genetik testler hakkinda bilgi

e Hasta bakiminda genetik testlerin sonucundaki acacagi stres

e Test sonuclarinin tedavide degisiklik yapip yapmayacag:

¢ Gen mutasyonundaki negatif olmas1 durumunda, siirveyans gerekip gerekmeyecegi

e Bakim uzmani olan kisiler ve standart bakimlar konusunda bilgi verilip verilmeyecegi

Bazi dnemli danismanlik bilgi sorgulanmasi

e Testin hassashigi

e Laboratuvar ve fiyat bilgileri

e TFiyat ve faturalandirma

e Laboratuvar ad

e Dahailerideki iletisim i¢in telefon numarasi ve ek bilgi verilmesi konusudur

YORUM: Test yapmadan once danigsmanlik yapilmasi onemlidir. DISCUSS tanimi
DANISMAN / ANLAM KAT olarak basliklardan tanimlanmaya ¢alisilmistir.

D) Decision Karar D) Destek A N) Anlasma
I) Insurance-giivenlik A) Akrabahik L) Legal sorumluluk
S) Sensitive N) Neye mal olmakta/fiyat A) Amaca Uygun test

1) isteme giiven

S) Sinirhilik

M) Manevi degerler, etik
A) Anlami, Amaci

N) Ne gibi sonuc¢

C) Cost-fiyat durumu
U) Use-Kullanilabilirligi
S) Siblings- akrabalik
S) Supportive-destek

M) Marketing-Fiyat
K) Kullanilabilirlik
A) Aile

T) Temel Dayanak

Tibbi Genetik Degerlendirmenin amaglari

Yeni bir hastada

Ozgiin tanmn konmasi ve yapilanmasi
Gerekli tanisal testlerin saglanmasi

Ozgiin egitim ve destegin verilmesi

Uygun sevk edilecek hususlarin saptanmasi
Tibbi tedavi ve takibin hedeflenmesi
Hastada olusan risklerin saptanmasi
Ailedeki risklerin saptanmasi

Yeterli danismanligin saglanmasi

PN T p b
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Tani konulmus, Takip, Bakimda takip ve izlem

Yeni tibbi problem ve iligkili sorunlar

Onerilen tedavideki sorunlar ve uygulamadaki hususlar

Yeni tani ve tedavi stratejileri hakkinda bilgi vermek

Yas ile ilgili egitimin devamliligin saglanmasi, Cocuk biiyiidiikce egitimdeki basarilar
Gerekli uygun sevk edilecek yerler ve degerlendirmelerin koordinasyonu

Aile bireylerindeki diger risklerin diger sorunlarin degerlendirilmesidir.

g p

YORUM: Ozellikle tani konulus hastalarda, Tibbi Genetik yaklasimi yerine, klinik genetik
yaklasimi 6n plana gelmektedir.

Genetik testler baslica

1. Sitogenetik, Kromozom caligmalari
2. Molekiiler testler, DNA analizleri
3. Biyokimyasal testler, enzim, metabolitleri, proteinleri kapsamaktadir.

FISH Floresan in-situ Hibridizasyonu, DNA metodolojisi olarak ¢alisilmaktadir. Kromozomun mikro
array analizleri de CMA, bu gruptadir.

Degerlendirme yaparken Baslica iki grupta toplanmaktadir.

Amerikan Usul ile

Amerikan olmayan Usul ile

Bireysellik
Esitlik (Equaliterian)
Zaman ve gorev oryantasyonu

Toplumsallik

Hiyerarsik diisiinme ve otorite ele alinmasi
Olay ve kisilerin oryantasyonu ile iligkilerin
yapilandirilmasi

Feminite

Maskularite

YORUM: Hasta Haklarinin gelismesi ile olusan yaklagimlar;

« FAZ 1,0 PATERNALISTIK, Hekim karar verir ve tedaviyi yapar, hasta uymak
zorundadir, hastanin Tip Bilgisi olmadig i¢in karisamaz, itaat etmelidir.

« FAZ 2,0: YETKi, GOREV, SORUMLULUK ve VAZIFELER gecerlidir. Hekim
gorevini yapar, gorev geregi hastanin onayini almak zorunda degildir. Aci ilact igmek
hastanin gorevidir.

« FAZ 3,0: HASTALIK YOK, HASTA VAR. Ilkeler ve sorumluluklar temeldir. Hekim
“dogru nedir ve ne yapmaliyyim” etik sorgular i¢indedir. Yapilacaklar otonomi i¢inde olup,
zarar olusturmama temellidir. Bagimsizlik, bireyin talep etmesi ile gecerli olur,
aydinlattiktan sonra riza sarti vardir.

Bu acidan temel olarak yaklasimlar: 3 grupta toplamak daha anlamh olacaktir.

ABD

PATERNALIST

KUVVET AYRILIGI

Bireysellik (Birey Haklar1)

Toplumun Yoneticisi

Yetki-Gorev dagilimi

Adalet (Hak edige gore Esitlik
ilizerine)

Hiyerarsik diisiinme ve otorite
ele alinmasi

Yonetmelik-Yonergeye gore

Bilgilendirme/Riza temelinde
zaman ve gorev oryantasyonu

Gelenek, adet ve orfler
temelinde yaklagimlar

Olay ve kisilerin oryantasyonu
ile iligkilerin yapilandirilmasi

Maskularite (otonomi)

Baba yapis1 (Emir-kural)

Feminite (koruyuculuk)

Etik olarak dikkat edilmesi gerekenler

1. Prensipler: Degerlerin, kurallarin, gorevlerin ve haklarin yonlendiren, yol gdsteren, rehberlik

yapan kaynaklardir

2. Degerler: Onemli ve istenilen fikirler, oncelikler

Sayfa. 117




Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidogan Dereisi No 2019/]

Kurallar: Yapilmasi 6nerilen bazi 6zgiil yol gosterilenler

idealler: Hedefler ve varilmak istenilenlerdir

Gorevler: Uzmanlik ve sosyal rol olarak tanimlanan davraniglardir.

Virtue-fazilet/erdem (Bir-insan-insanin istenilen karakteristigi): ahlak ve sosyal olarak istenilen
karakterlerdir.

7. Haklar: Sahip olmasi istenilen durumlardir.

A

YORUM: Etik 2 temel unsur ile yapilanmaktadir: a) DOGRU NEDIR sorgusunda ilkeler,
prensipler 6ne ¢ikmakta, mevcut etik kuramsal boyut ile nispeten teorik yaklasim, b) NE
YAPMALIYIM sorgusunda da olgu ve duruma gore dinamik, uygulamal, empati yapan,
uygulamaya yonelik, bireysellesmis, kisisel yaklasim boyutundaki etik ilkeler giindeme
gelmektedir.

Genetik Danismanlik Birimi
1992, 2004 ve 2006 yilinda Ulusal Genetik Danigsmanlik Birimi etik kotlar yayinlamigtir. Bunlar:

1) Genetik damsmanlarin kendileri degerlerin entegrasyonu, tammmlanmasa,
giivenilirligi ve kendileri kadar, digerlerine de gereken saygun tasimadirlar ve en iyi
olarak kendilerinin yaninda hastalarina, arkadaslarmma ve kurum ile genetik danigmanhk
yapmalidirlar. Bunun i¢in:

a) Yeterli bilgileri almali, aragtirmahidir.

b) Yeterli egitimi ve 6grenimi devam etmelidir

¢) Yeterli pratik ve standartlar1 saglamaldirlar

d) Kendi bilgisinin sinirlarini bilmeli, uzmanhgin tanimlamasin bilmelidir.

e) Kendi deneylerinin giivenilirligi, yeterliligi ve akademik derecesinin boyutunu tanimlamalhdir
f) Bircok durumlarda danisman ve menfaat farklilasmasi durumlarinda gerekli destegi almahdir.
g) Iliskilerde kendi uzman karar vermesi ve objektiflerini bozmamalidir

h) Kendi fizik ve ruhsal saghigini uzman performansi ile degistirmemesi gerekir.

Bu durum yeterlilik ve yetkinlik entegrasyon, saygi, onur dogru sdylemesi ve kendisine
giiven olarak 6zetlenebilir.

2) Genetik damismanlar, hastalarla iliskilerde, otonomi, bireysellik, hiir karar
vermest, ozgiilliik ve saglk, iyilik, yararhlhk hususuna dikkat edilmelidir. Bu acidan.
a) Kisi kim olursa olsun ilgiler ve farkliliklardan, farkl diisiinmeden ayr1 olarak hastaya hizmete

yonelmelidir.

b) Uzman rol olarak iligkilerinde kendi hizmeti yeterli ve tam tamimlamahdirlar. Bunu
belirtmelidirler.

¢) Hastasina saygi olarak onun ortamini, duygulari, aile iligkileri ile kiiltiirel geleneklerine saygi
duymalhdir

d) Kendi hastasina karar vermede diislincesini, aydinlatmasi, alternatiflerin netlesmesi ve
yeterlilik konusunda gerekli bilgiyi vermelidir.

e) Diger kalifiye uzmanlarin Refere edilmesini saglamalidir. Bunlarin da hastasina destek olmasini
saglamahdir.

f) Gizlilik yasa disinda olugsmali, bunun diginda sakli olacagi bilgisi verilmelidir.

g) Kisisel avantaji, menfaati ve ilgisini bozacak hususlardan kaginilmasi gerekmektedir.

3) Genetik damismanlar ve arkadaslarm, 6grenciler ve diger saghk elemanlarm, bakim
verene iliskide olanlarda da dikkat edilecekleri hususular
a) Bilgiyi paylasimini ve uzman olarak genetik olarak paylasmasi uzmanlik durumlarina gore
olmalidir.
i) Buradaki bilgilerin perspektiflere katkisi, saygi gostermesi ve servisin en iist diizeyde
hizmete yonelimli olmasi saglanmalidir. Katki da bulunanlarin etik davranislar1 uygun
olmalidir ve her birinin bilgilerinin egitim diizeyi boyutunda olmasi saglanmalidir
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ii) Potansiyel iligkilerde herhangi bir bozulma ve herhangi bir ters etkisinin olmayacag, ortaya
konulmasi gerekir.

4) Genetik damismanlar ve toplum. Genetik damismanlarmn bireysel oldugu kadar
uzman organizasyonlanr ile saglhik bakuvminda iletisimleri dikkate alimmalidwr. Bunun
icin:

a) Fizik ve psikolojik bireyin sagligini bozacak herhangi bir sosyal gelismelere sebep olmamalidir

b) Ayriminin olugsmasim saglayacak politikalardan kaginilmalidir.

¢) Kisiyi tamimlayabilecek ortaya koyabilecek genetik bilgilerden kars: ¢ikmalidir

d) Sosyal olarak degisimlerden, sebep olabilecek aktivitelere katkida saglamamalidir.

e) Politika yapicilari ve toplumlarda giivenilir bilgi kaynagi olmalidir.

f) Topluma bilgi ve toplumda ve teknolojik olarak bilgi gelisiminde ve bu bilgilerin
uygulamamasinda bilgilendirmesi, katk: saglamalidir

g) Etik sorumluluk altinda arastirmalarda destekleyici olmalidir.

h) Kanunlarin ve kurallarin toplumda uygulanmasini saglamahdir.

Genetik Danismanlari Rolleri

1. Genetik hizmet veren yerlerde danigsman olarak servis hizmetlerinin yiiriitiilmesinde ve uzman
olarak rol alabilirler.

2. Politika olusturmada etik ve politika 6nerisi olarak ve politikanin uygulanmasinda uzman olarak

rol oynarlar

Arastirma pozisyonunda arastiricilara gesitli 6neriler ve arastirma yapmak iizere rol oynarlar

4. Toplum iizerine bir bolgesel genetik uzmani olarak yapilanmalar, konsiiltan, danigman olarak,
proje danismani, direktor olarak rol oynayabilirler.

5. Toplum sagligi, savunucusu ve egiticisi olarak, ulusal toplum genetik iizerinde danisman olarak
rol oynamalidirlar.

w

Genetik Danismanlan Geleneksel Olmayan Rollerine getirmis olduklari katkilar
1. Bilgi
2. Beceri
3. Tutum ve davranis acisindan ve
4. Strateji belirleme agisindan katkilar: olabilmektedir.

YORUM: Genetik Danigmanlarin rolii genis olarak ele alinmaktadir.

NOTLAR

Genetik Danigmanligin baslica 3 unsuru olmaktadir. Bunlar;

LABORATUVAR: Testlerin yapilacag: birim

KLINISYEN; Olgularin degerlendirilecegi hekimler, Pediatrisyen gibi,

ISLEM: Gereken islemleri yapacak Perinatologlarin 6rnek olarak belirtilebilir.

Genetik danigsmanlik islevi bu agidan bir KONSEY OLUSUMU ile miimkiin olabilecektir.

11) Genetic Counselling; Practice and Principles

“Genetic Counselling; Practice and Principles” adli kitaptan, (Clarke, A. Professional Ethics,
Taylor and Francis e-library, 2006) baz1 alintilar asagida sunulmaktadir.

Birinci Bolim Genetik Danisma, tibbi perspektif
Klasik tibbi etik baslik olarak

1. Gercegi sdyleme
2. Gebelikte diisiik ve tahliye konularinda danigsmanlik yapmak
3. Gizlilik
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4. Otonomi

Konularimi kapsamaktadir.

YORUM: Burada belirtilenler, Kant yontemi olarak (kuramsal boyut etik ilkeleri) Etik
kavramlar1 tanimlanan esaslar1 kapsamaktadir.

12) Behrman'’s Pediatric Decision Making

“Behrman’s Pediatric Decision Making” adl1 kitaptan, (5th ed. Fletcher J., Elsevier, 2011)
bazi alintilar asagida sunulmaktadir.

12/1---149. Boluim: Genetik Hastaliklarin Degerlendirmesi

Dogumdan 6nce ve yasam boyunca genetik faktorlerin ve biiyiime ile gelisme ve zeka, davranis ve genel
iyilik durumlarina katkida bulunan faktorler arasinda degerlendirmesi, irdelenmesi 6nemli yer tutar.

Genetik bozukluklar tek gen defektleri, genoma bozukluklar, cesitli varyasyonlardaki kopyalama
sayillarindaki bozukluklar ve gen regiilasyonunda ve gen inter-aksiyonunda epigenetik olarak rol
oynayanlar, modern tipta onem kazanmaktadir.

Dogru tani, potansiyel komplikasyonlarin erken tanimlanmasi ve tedavinin etkin olmasini saglamakta
ve yan etkilerinin olugsmasi minimal hale getirilmesine dikkat edilmektedir. Destekleyici tedaviler
saglanabilir. Bireysellerin tedavideki daha etkin olmasi yaninda prognoz konusunda fikir verilebilir.

Pediatrik hasta bakilan hastanede %350 olarak kongenital ve genetik hastaliklarla ilgili olarak
bagvurularin oldugu dikkate alinmalidir.

Genetik hastaliklar hizli olarak artmamis olsa da birgok tanisal testlerle bu konuda tanimlamalarin
oldugu goriilmektedir

Baslica genetik tarama ve degerlendirme testleri, kan cilt ve diger dokulardan
1. DNA mikro array ¢aligmalar:
Hormon testleri, taramalar
5 hiicre taranmasi, karyotip
Radyolojik testler (MRI; CT, kemik grafileri
Fonksiyonel testler EKO, EKG
DNA Testleri 6zel testler
Biyokimyasal ¢caligmalar: Kandan, metabolik panel, kolesterol, iirik asit, keton, karnitin profili,
amino asit, Laktat/plirivat orani, amonyum, uzun zincirli amino asitleri, transferinler, bakir gibi
Polisakkarit, muko-polisakkaritler
9. Beyin omurilik analizleri
10. Biyokimyasal olarak enzimlere,
11. Sitolojik smearler
12. Parenteral olarak tasiyiciigin saptanmasi

Nog kb

®

Yapilabilmektedir.

Genetik Hastaliklarin yaklagimi,

1. Tibbi hikaye aile ve sosyal hikaye ve tarama testlerine dikkat edilmeli
2. Fizik muayene Kongenital anomali ve Dismorfik boyut olabilir. Taramalar dikkate alinmalidir.

SORGULAR
Biiyiime gelisme, yasa uygun mu? Gelismenin anormal olmasi konusunda norolojik gelismede, motor,
zihinsel gelismede yavaglama

1) Izole gelisme sorunlar Endokrin/genetik
2) Norolojik bulgular Norolojik/metabolik
3) Anormal gelisme Gelisim degerlendirmesi ile taramalar yapilabilir
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12/2---150. BOLUM: Dismorfik yapi ve dogum defektleri

%3-5 arasinda olmaktadir. Olii dogumlarda ise %15-20 arasindadir. 1/3ii kongenital anomalili olarak
yatanlarda dikkate alindig1 goriilmektedir.

1966 yilinda Dismorfik tanimlanmali, insan kongenital anormalliklerinin yapisal dogumdan olmasi
anlaminda sOylenmesidir. Viicudun herhangi bir yerinde olabilir.

Dismorfik hikaye olarak

Prenatal: Anne hastaligi, hipertansiyon eklampsi ve diyabet, komplikasyon: kanama yiiksek ates,
dokiintii

1)

2)

3)

4)

Fetal hareketlilik hali, 6zellikle hareketsiz olmasi
Oligo-hidramniyoz, poli-hidramniyoz
Prezantasyon, makat, verteks

Ultrason goriintiiler

Alkol, tiitiin veya ilag teratojenikler

Grup Perinatal Hikaye:

a) Dogum olgiileri

b) Dogum zorlugu

¢) Hastane bakim

d) APGAR (Appearance, Pulse, Grimace, Activity, Respiration): Goriiniim, Nabiz, Refleksler,
Aktivite ve Solunum olarak iki puan ile toplan 10 iizerinden degerlendirme, a) yapilacak islev
boyutunu tanimlamasi, b) igslemlerden elde edilen sonucu gostermesi agisindan iki yonlii katki
saglamaktadir.

e) Fizik olgunlagmasi, Gebelik Haftas1 ve Gebelik Haftasina uyum durumu

Tibbi Hikaye olarak

a) Hastane bakimi, travmalar

b) Isitme gérme

¢) Beslenme

d) Diyet, barsak hareketleri

e) Uygu durumu davraniglar

f) Tibbi tedavisi

g) Sistemlerin gozden gegirilmesi

Gelisim Hikayesi olarak

a)
b)
c)
d)
e)

Major: gelisimsel ve yasamsal boyut, 6l¢iimler
Psikolojik gelisim kayitlar

Denver Development Kayit

Bireysel egitim programi

Okul basarisi

Genel Degerlendirme

A-Hikaye

B-Fizik Muayene

C-Kayitlarin Incelenmesi

D-Klinik agirlik konusunda irdelenme

Mindr ve majér Malformasyonlar bakildigi zaman

Minor Malformasyon | Genel Popiilasyonda % | Major Malformasyon %
0 (yok) %1,4
1 adet %13’e kadar %3
2 adet %1 %11
3 adet 1/2000 %90
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Degerlendirme

e IZOLE

e MULTIPLE

¢  Minér ve major

e  Major (tetkiklerle)

YORUM: Muhtemelen sendromlar konusuna bakilarak ve bunlarda bulunan bulgulara gore
ayirici tan1 yapilmaldir.

13) Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformations

“Smith’s Recognizable Patterns of Human Malformations” adli kitaptan, (Jones, Ig,
Marilyn, C... Saunders, Elsevier, 2013) baz1 alintilar agagida sunulmaktadir.

Genetic counselling for single gene disorders. Tek gen durumlarinda genetik danisma

Etkilenmis olan ¢ocuklarin aileleri ayn1 zamanda incelenmesi gerekir. Bu inceleme klinik oldugu kadar
tek gen ile ilgili olan konulara da bakilmasin gerekli kilar. Akondroplazi’de gbz muayenesi, kraniyal ve
goz/cilt muayene tubero sklerozda olduguna gibi yapilmasidir. Bunlarin uygulanmasi ve Refere edilmesi
ile saglanmaktadir.

Otozomal recessive disorders.

Bunlarda gecis normal aileler olur. Aleik ve resesif mutant genlerde de olabilir. Bu risk belirgin olarak
aile bireylerini kapsamaktadir. Her gebelikte her bebekte %25 risk faktorii vardir.

YORUM: Hasta Haklariin gelismesi ile genetik damsmanhk kavraminin gelistigi ve bu
nedenle uzman kitaplarin bilgilerinin hastanin anlayacag tarzinda bilgi seklinde verilmesi
gerekmektedir.

Otonomi ve karar ailenin kendisinde olsa bile aile bebegin zarina olabilecek bir yaklagimi
yapamaz ve hekimlerin buna sessiz kalmasi bile s6z konusu olamaz.

14) Ethical Dilemmas in Prenatal Diagnosis

“Ethical Dilemmas in Prenatal Diagnosis” adli kitaptan, (Fischman T, Springer, 2011) bazi
alintilar agagida sunulmaktadir.

NOT: Ethical Dilemmas in Prenatal Diagnosis kitabi 2008 yilinda Frankfurt, Aimanya’da tibbi
teknolojik gelismenin sonucu program ile yapilan tebligleri kapsayan bir kitaptir.

Prenatal ve Genetik Tani Koyma islevinde etik ikilemler

GIRIS

Toplumumuzda 21. Yiizyilda degisikliklerin ortaya konulmasi inanilmaz derecede biiyiiktiir. Bunlarin
gercekten az1 yenidir. ABD ve bircok diger tilkelerde toplum ve kar temelli olmayan sektorler, vakiflar gibi,
kompleks, karmasik tanimlamalara sahiptirler. Yeni ylizyilda egitilen kisiler, fonksiyonel cahilligin
azaltilmasy, ailelerin ve aile baginin giiclendirilmesi, cesitli is¢i ve diger egitimlerinin yapilmasi, hastaliklarla

savas ve mental hastaliklar ayrimciliklarin konusunda savaslar, sugun azaltilmasi, ila¢ suiistimallerin
azaltilmasi ve ¢ocuk ile ailelerin eslerin kotii muamelelerinin azaltilmasi bu hedeflerdendir.

Son zamanlarda cevre ve ekonomik hedeflerin dengelenmesi ve islevsel olmasi i¢in, ayrica sugun
olusmamasi i¢in calismalar ile gelisen iilkelerdeki ekonomik biiyiime, belirgin amaglar olmustur.

Yeni insan Kaynaklari ve Etik Sorgular, ikilemler

Her yeni yiizyilda, yeni 10 yil icinde, toplumda degisiklikler ve problemler, giderek karmasik hale
gelmektedir.
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Baz Psiko-analitik notlar (EDIG calismasi ile PND/prenatal genetik tamimlama sonrasi
goriismelerden cikarilanlar)

1) Prenatal ve genetik yapida etik sorunlarin ¢alismasidir. 2005-2008 arasindaki verilere dayanmaktadir.
2) Psiko-analitik arastirma projesi ile kompleks yonetim karmasasi

3) Prenatal ve Genetik tanida, Distress ve etik sorunlar

4) Prenatal tani sirasinda kadinin stibjektif tutumlarin diizeltilmesi

5) Prenatal test ve

6) Kadinlarin bakimi, gézetilmesi, Ingiltere’den sunum

7) Disiplinler arasi iliskiler

8) Prenatal genetik danismalik

9) Bazi gebe kadinda danismanlar arasi ayriliklara bagh risk,

10) Etik diistince, danisma ve esi arasindaki iliskiler

11) Hasta ile ilgili konu, ne kadar tedavi etmeliyiz?

12) Bilme ve karar verme siireci

13) Ahlak ve karar

14) Annede ve prenatal sorunlar

15) Cesitli kiiltiirlerde etik sorunlar

Uzman Grubun Degerlendirmesi iki konuda odaklanmaktadar.
1) “The fetus has no face” olgusu: Aile bebek beklemenin gururu ig¢inde iken aniden bebegi

goriince korku, endise sarmali i¢ine girmektedir.
2) Ailenin karar olusturmasindaki sorunlari; tahliyenin ¢irkin, giinah veya korku/kirli olarak
goriilmesi konusudur.

Bir bagka tanimlama ile

Uzman grup degerlendirmesi
1.Aileye belirli bir beklenti, arzu ve ¢ocuk sahibi olma niyeti iginde iken, hekimin ¢ocugun yiizii yok
denilmesi, cocugun termine edilmesinin séylenmesi biiylik bir yakim olmaktadir.

2.Esler arasinda aileler aceleci olmasi ile kocanin fantezileri, ayrica sanki uzun stiren bir Mensturasyonu
seklinde degerlendirmesine neden olmaktadir.

Ikinci bir durum da éziirlii cocugun dogmast ile bu cocugun, nasil bakilabilecegi konusunda aileye destek ve
yardim konusu girmektedir.

Psiko-analitik bakis acisindan koruyucu ve risk faktorler adi altinda bakilabilir.

EDIG (Ethical Dilemmas Due to Prenatal and Genetic Diagnosis-2005-2008)

EDIG: Ethical Dilemmas Due to prenatal ve genetic diagnostic, konusunda 2005-2008 yillar1 arasinda
yapilan genis kapsamli calismadan elde edilen veriler/goriisler 6nemlidir. Bu ¢alisma Almanya, Yunanistan,
Israil, italya ve Isvec¢’te yapilmistir.

Baz1 veriler irdelendiginde; 1) Ailenin 6zelikle annenin dogmamis ¢ocugunun o6limi veya yasami
konusundaki kararda ahlaki sorgu ile karsi karsiya oldugu belirgindir. 2) Dogmamis ¢ocugun sorumlulugu
yanina ayni zamanda anomaliler ile dogmasi ile muhtemel Kkarsilasilacak sorunlar arasinda anne
kalmaktadir. Bu bireysel inanislar ve toplumun 6zel kiiltiirel yaptirimlar: 6nemli boyut kazanmaktadir.

Bu ¢ogunlukla gizli kaldig ve aileyi ve esini de bir sikinti igine biraktig1 gériillmektedir.

Calismada bagslica iki grup alinmis;

A: Hem pozitif hem negatif olanlar 1832 fert ¢alismaya alinmistir.
B: Psikanalizlerle goriisiilmiis, psikoterapi ve buna bagh reaksiyonlar dikkate alinmistir.

NOT: Bu iilkelerin inanislarinin farkli olmasi, Katolik, Ortodoks ve Yahudilerde belirgin Dinsel goris ve
sosyal kontrol boyutunun oldugu dikkate alinmalidir.

Prenatal tanida negatif olmasina karsin %2 bebek anomalilerle dogmaktadir. Dogumdan sonra aileler biiyiik
bir sok yasamaktadirlar.

e 800 karsin 7 Down sendromu olgusu rastlanabilmektedir.
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e Gebelikte terminasyon yapilanlarda mutlaka psikolojik sikinti ve
yasanmaktadir.

sorumluluk problemleri

e Ik yaklasimlarda dikkat acisindan ailelerin katil, bebek 6ldiirmedikleri kavraminin diizeltilmesi

gereklidir.

e Gebelerde yiizii olmayan cocuk seklinde, Baby with no face yaklasimi 6ngoriilmektedir.

e Degerlendirmenin temel amaci ve kullanimi ile kavramsal belirginlesmesi, kavramsal tanimlamalari

e Oriented/uyarlamali, adapte edilen sorular ve anlasilmak i¢in sorular; Topluma degerlendirmeler nasil
hizmet eder ve neden 6nemlidir konusu 6ncelikle ortaya konulmalidir.

Sorular:

1. Resmive resmi olmayan degerlendirmenin farklari nelerdir
Degerlendirmenin bazi amaci nedir?

2
3. Degerlendirmenin oynayacagi roller nelerdir?
4

Baz1 6rneklerle deneyler verilebilir mi?
Kuramsal ve toplumsal degerlendirmenin toparlanmasi, degerlendirme arasindaki
major farkhiliklar

5. Degerlendirmenin

ihtiyaci

olarak, degerlendirmenin siirecinde,

degerlendirme

sonucunda yonlenebilen, degerlendirmesinin dikkate aldig1 6rnekler nelerdir?
6. Hangi ortamlarda dis degerlendirici tercih edilmelidir? i¢ degerlendirilmesine goére

tercih nedenleri nelerdir?

Konuya giris
Toplumsal

Bireylerin kendi i¢ yapisi ile sosyal ve kiiltiirel 6zellikler ile bir reaksiyon boyutu olmaktadir.
Bunlar cesitli boyutlarda olmakta, saglik elemanlarinin koruyucu ve risk faktérlerini
tanimlayarak buna uygun davranist Ongoriilmesi ile daha etkin yaklagim giindeme

gelebilmektedir.

Koruyucu faktoérler

Risk faktorleri

i¢ Diinya Belirteg Danmismanhk ic Diinya | Belirteg Damismanhk
Belirtecleri Belirtecleri
I¢ diinyasi iyi bir Indikatér olarak Terminasyon sonra | Kirilgan, Nadir olarak iyi Terminasyon sonra
objesi vardir. aileler toplum ile bir acik doktor ve dengeli iliskileri vardir, gerilimli iligkiler,
dengeli iligkisi vardir. | toplum ile saghk olmayan i¢ aile, arkadaslari doktor ve personel
personeli iyi bir iligkileri arasinda izole arasinda temel gliven
giivenli iligki olanlar edilmistir. yok, iletisim zordur.
kurabilir.
Agir travmatik Entegre kisiligi olan Hekimlerle ve tibbi | Travmatik Travmatik Giivenilir bir tutum
dénem (iyi ruhsal personel ile iligki deneyimleri | deneyimleriliski | hem hekim ve tibbi
gecirilmeyen entegrasyon, kurabilir. Komplike | olan, gerek ve iletisim personele karsi
¢ocukluk ve hayalleri, diislinceleri, | olmayan yolla cocukluk ve tiiriine etki olusur ve entegre
adolesan, basina fikirlerinde ayrisma, konusma, duygusal | addlesan etmektedir, olmayan duygusal
olay gelmeyen, ikilem olmaz, kendi ve anksiyete gibi /ergenlik temel glivenlik durumlar be aykir1
sorun yagsamayan anksiyetisini kontrol durumlarda déneminde yoktur (gerek davranislar olabilir.
eder, kisilik olarak meraklilik, acik ve arkadaslari gerek
giivenlidir. bilgiye yonelik yap1 esive
olusur. uzmanlara)
Daha 6nce ¢ocuk Belirli belirteg Kayip spontan Daha once Belirteg Birey goriiniiste,
veya birey kaybi saptanmayanlar degildir. Hekim cocuk veya gbzlenmeyen depresif, anksiyeteli,
olmayan veya saglikel ile yakin birey ama beklenen eski kayiplarini
karsilasirken, kaybi vardir. | kisiler soyleyen,
direkt kisi ciddi biyografisini
kayip olmadigin sorgularken verdigi
ne yapacagini karsiliklardir.
bilemedigini
belirtir.
Giivenli, emin Bireyin genis oranda Birey genis Giivensiz Birey negatif Birey hi¢bir ruhsal
baglanti duygular ve degerleri duygular gosterir baglantilar duygularini ret durum da
vardir. (anksiyete, vardir. eder, inkar gostermeyebilir.
parc¢alanma dahil). yoluna bagvurur. | Problemli, tagkin,
Hekim bir problem (Pargalanmig panik halinde ileri
buldugunu ifade baghlik) fazla
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ettiginde semptom taskin olarak, derecede bozulma
olusur, organize gosterebilir.
belirginlesir. olmayan yap1
sergiler.
Ruhsal agidan Birey farkli algilar ve Hekim ve tip Eski tiirde Birey farkli Birey ileri derecede
olgun diizeydedir farkl duygular ve personeli ile ruhsal diizeyde ayrisir, parc¢alanmis kisilik
(depresif pozisyon diisiinceler sunabilir. goriistirken, farkl islevler iyi ve kotii ile icindedir. Hekim
taninir, degisim duygular gosterir gosterir, ilk dogru ile yanlis veya tip personeli
yapma ve algilar alabilir. yapisl arasinda gider, tereddiitsiiz
kapasitesindedir. paranoid gelir. bulduklarindan
sizofren sorumlu tutulur.
tipindedir.
Olgun diizeyde Birey kendisi, suglu Utanmadan soz Eski tiirde Sucluluk Birey goriiniiste
sugluluk duygusuna dayanir, eder, ancak olgun sugluluk duygusu eski sugluluk icinde
duygularini kopya temelde onur diizeydedir. duygular1 yapida degildir. Farkls,
eder. temelinde pargalanma | Bireysel sugluluk vardir. dayanilmaz degisken, enteresan
olusmaz. vardir. durumlar yaratir | ruhsal reaksiyonlar
ve yansitma, gosterirler. Dogrudan
inkar gibi yollara | ruhsal yap1 yerine
bagvurur. farkhliklar olusur.
Agresyon gosteren | Siklikla agresyon ve Agresyondan Geleneksel Kisiler inkar Birey dogrudan
anneler. patlamalar olur kendini veya yikict | agresyon eder, pargalar, agresif davranir.
olmayan bir yapiya | yapida yikar. Kendi Direkt agresyonu
da doniisebilir olanlar. agresif gostermeyebilir.
dirtilerini Kontrollii olabilir.
yansitir, Pasif suglu
korkular1 vardir. pozisyonunda
Intikam alabilir.
duygulari olusur.
Narsistik, iskenceyi | Sosyal yapisinda, Doktorlara ve Kirilgan Bireyler giiclii Terminasyon
seven ve yapan iligkilerinde sert ve bir¢ok tibbi suclayici narsistik destek sonrasinda da
yapida olanlar hasin olan kisilerdir personele, kendi yapida isterler. doktorlari suglayici
bilgisini isteme ve olmalar. Kendisine sert veya onlarin
karar verme davranilmasin kendisine haklarini
yapisindan ¢ok, isterler. kaldirici olarak
onlara gesitli sert yorumlarlar.
tutum icine
girebilir.
Matiir, olgunlasmis | Akilci olma, Davranis olarak Primitif Psisik olarak Doktorlar1 ve
savunma entelektiiel veya ruhsal iligkileri geleneksel hayatinda inkar, bireyleri, iyi ile kot
mekanizmasi yerine baskasini kaybetmeden, bu savunma parcalama, arasinda
olanlardir. koyma vardir. ilgisini gostermeye | mekanizmas | projeksiyon degismektedir.
calisirlar. 1iginde seklinde olur. Negatif duygulari
olanlar veya baskalarina
yansitabilir.
Matiir, olgunlasmis | Akilci olma, Davranis olarak Primitif Psisik olarak Doktorlar1 ve
savunma entelektiiel veya ruhsal iligkileri geleneksel hayatinda inkar, bireyleri, iyi ile koti
mekanizmasi yerine baskasini kaybetmeden, bu savunma parcalama, arasinda
olanlarda koyma vardir. ilgisini géstermeye | mekanizmas | projeksiyon degismektedir.
calisirlar. 1iginde seklinde olur Negatif duygular:
olanlar veya baskalarina
yansitabilir.
Matiir kopya eden Degisik durumlarda Siklikla tibbi ve tip | Primitif Zor olarak gesitli | Ileri derecede
stratejide olanlar. uzman ve dzel personellerinkinde | kopyalama problemleri mutsuz, yardimsiz ve
yapilarinda, gesitli n fikir alirlar ve stratejisinde | ¢ozmede ne yapamayacagini
olgun formlari bunlara gore, kendi | , stratejisi zorlanirlar. bilmeyen
gosterirler. diistincelerin olmayanlar. | Onerileri alir ve yapidadirlar ve
olustururlar uygularlar. sorulan sorulara bile
cevap veremezler.
Kiiltiir ve etik Kiiltiir ve etik Kiiltiir ve etik Kiiltiirel Kendi kisisel Bunlar degisik
faktorler altinda durumlar bireysel sorulari tibbi ve faktorlere diinyasinda ug baglantilar nedeniyle
olmalar. olarak yansitmak hekimden sormak sensitif noktadirlar. kiiltiir ve etik
isterler. ve onlardan almak | olmayanlar. verilerini yansitmak
isterler istemezler.
Koruyucu faktorler Risk faktorleri
ic Diinya Belirtec Danmismanhk ic Diinya Belirtec Danmsmanhk
Belirtecleri Belirtecleri
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2.Tek gen durumlarinda genetik danisma

1. Etkilenmis olan ¢ocuklarin aileleri ayni zamanda etkilenmemis olanlar ¢alisma kapsamina alinmistir.
2. Psiko-analitik arastirma projelerinde, karmasikligin idaresi, EDIG ¢alismasi kullanilarak yapilmistir.

Bu konuda genis veriler olmadig1 i¢in, konunun arastirilmasinda yeni yapilanmaya ihtiya¢ vardir. Bu
nedenle bazi konular giindeme gelmektedir.

Temel ele alinan konular sunlardir.

Ornegin tanimlanmasi

Prenatal test deneysel ve uygulanan bir durum olup olmadigi

Etik sorunlarin, prenatal testteki kapsamlari arastirilmalidir. Bu durum disiplinler arasi olmalidir.
Sonug olarak danismanlik, kriz yonetimi seklinde bir yaklasim dngoriilmektedir.

BN

Baska soru olarak yoneltilecekler:

a) Terminasyon neden gereklidir?
b) Saptanacak tutum ve davranislar neler olmalidir?

3.Prenatal tani nedeniyle olusan sorunlar ve etik sorgular

Calismadaki safhalar.

1) Iki ii¢ hafta bekleme haftasi,
a) Bekleme sonuglarinin alinmas;,
b) Sonuglar alindiktan sonraki durum ikinci saftha olmaktadir.
2) Ikinci safha karar olusturma safhasi
a) Islem tamamlandiktan sonra iki hafta sonra olayin sindirilmesi, olayin kabullenmesi safhasi
b) Ucay sonra da son degerlendirmeler ve
c) Takip edilen iki haftalik siirede de (li¢c aydan sonra) 2 hafta siire ile de izlem ve degerlendirme
yapilmasi 6ngoriilmektedir.

Terminasyon bakildigi zaman, toplumlar arasi oldukga farkliliklar gorilmektedir.
Ulkeler ve gebelik haftasina gore terminasyon/tahliye oranlari

Ulke 1-3 ay 4-6 ayhk 7-9 ayhk
1.Israilde 41.2 35.3 23.5
2.Italyada 69.6 28.2 2.2
3.Alamayada 74.9 22.9 2.2

4 Yunanistan 821 17.9 -

NOT: Bu gebeligin sonlandirilmasinin toplumdaki roman Katolik, Hristiyanlar ve Miisliiman olmasina gore
degismektedir. Yunanistan’daki durum, Ortodokslardaki yaklasimi tanimlamaktadir.

Ulkemizde 10 Gebelik Haftas1 (Fekondasyon temel alinirsa 12 Gebelik Haftas1) aile talebine gore olabilirken,
Roman Katolikler tiimden ret ederlerken, bu tilkelerde %70-75 civarinda olmas1 anlamlidir. Yunanistan’'da
tilkemize uygun oldugu sdylenebilir. israil boyutunda ise her ii¢ aylikta esit dagilim oldugu gériilmektedir.

10-20 Gebelik Haftasinda beyin ve canli yasam agisindan engel teskil eden 6nemli, majoér Malformasyonlar,
hekim ve ekip tarafindan 6ngoriilmesi ile tahliye olabilirken, bunun %30 civarinda olmasi beklenilen bir
orandir. Ancak Yunanistan'da %20 civarinda oldugu sosyal anlamda irdelenmelidir.

20 Gebelik Haftasindan sonra yasayabilir boyutuna geldigi i¢in, yasam hakki verilmelidir. Bu durumda
fetosit/intrauterin 6lmesini saglama boyutu olusmakta ve bunun yasal sakincalar1 (Yasam Hakkini ortadan
kaldirma) bildirilmektedir. Bunun Yahudilikte yiiksek olmasi, Avrupa’ya goére 10 kat gibi artmis olmasi,
irdelenmeye deger bulunmalidir.

Hristiyanlkta 2 kavram vardir.

1.Konsepsiyondan, doéllendikten sonra, doguma kadar olusanlara 6ldiirme eylemi s6z konusu
edilmektedir.
2.Potansiyel olarak konsepsiyonel yasayacagi icin, yasam hakki zedelenmektedir.
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islam agisindan incelendiginde:

Kuran temelinden olaya bakildiginda;

. Insanlarin birbirlerini 6ldiirmesi kabul edilebilir olmayip, bir gecerli gerekgesi olmalidir
(4/92 Yanliglik hali mustesna, bir miminin bir mimini éldirmesi olacak sey degildir. 4/93 Bir mimini kasten 6ldirene gelince,
onun cezasl, iginde uzun sure kalmak tzere cehennemdir. Allah gazap etmistir bdylesine, lanetlemistir onu; ¢ok buyuk bir

azap hazirlamistir ona).

« Birisi sizi 6ldiirmek istese bile onu 6ldiirmemek genel prensiptir (5/28 Beni sldirmek igin elini bana
uzatirsan ben seni 6ldiirmek igin elimi sana uzatmayacadim. Su bir gercek ki, ben, alemlerin Rabbi olan Allah'tan korkarim).

« Birkisiyi 6ldiirmek, tiim insanlig1 61diirmek, hayat vermek ise insanlara toptan hayat vermis
g|b|d|r (5/32 ... Kim bir kisiyi, bir kisiye karsilik yahut yeryiiziinde bir fesat sebebiyle olmaksizin éldirirse, insanlari toptan
oldirmis gibidir. Ve kim bir kisiye hayat verirse insanlara toptan hayat vermis gibidir).

« Yasam Hakkini almak icin hukuksal bir gecerlilik olmalidir. Zamanimizda idam cezasi
olmadigi, her oOldiiriilenin ates etme ve oldiirme gerekgesinin yasal olarak olugsmasinin
onemi ortadadir. Giivenlik giiglerinin terérist 6ldiirmesi s6z konusu oldugunda, Uluslararasi
ve Tirk Ceza Kanunu’nda belirtilen usullere uyulmasi gerekir ve uyulmaz ise uluslararasi
boyutta da su¢ kapsamindadir (17/33 Allah'in saygiya layik kildigi cana hakli bir sebep yokken kiymayin).

Gebelik terminasyon konusunda da yapilan vurgular:

e Yoksulluk gerekcesi ile terminasyon yapilmamasi (6/151 ... Yoksulluk endisesiyle gocuklarinizi
oldirmeyin; biz sizi de onlari da riziklandiriniz. Kétdliklerin goérinenine de gizli kalanina da yaklagsmayin. Allah'in saygin ve
aziz kildigi cana, bir hakki savunmak disinda kiymayin. Allah size bunlari énerdi ki, aklinizi igletebilesiniz), (17/31: Yoksulluk
korkusuyla ¢ocuklarinizi 8ldirmeyin. Onlari da sizi de biz niziklandiriyoruz. Kuskusuz, onlari éldirmek buyuk bir giinahtir).

e Cocuklarn oldiirilmemeleri vurgusu, yasamsal anlamda olan, varligin yok etme seklinde
yorumlanmamast 6nemlidir.

e Hangi giinah yliziinden 6ldiiriildii diye sorgu yapilmakta, burada sosyal olaylarin bebegin
yasamindan ayrilmasinin énemi, evlilik dis1 dogan bebeklere yansitilmamasinin gerektigi
de bir vurgu olmaktadir (60/12 Ey Peygamber! inanmig kadinlar sana gelip Allah'a higbir seyi ortak kogmamalari,
hirsizlik etmemeleri, zina etmemeleri, gocuklarini éldirmemeleri, ..., 81/9-10: O diri diri gdmilen kiz gocuguna soruldugunda
Hangi glinah yiiziinden oéldurilda diye).

Tirk Ceza Kanunu Cergevesinde (Cocuk Diisiirtme, Diisiirme veya Kisirlastirma)

Cocuk diisiirtme: Madde 99- (1) Rizasi olmaksizin bir kadinin ¢ocugunu diistirten kisi, ...

(2) Tibbi zorunluluk bulunmadig: halde, rizaya dayali olsa bile, gebelik siiresi on haftadan fazla olan bir kadinin ¢ocugunu
diisiirten kisi, ... Cocugunun diisiirtiilmesine riza gosteren kadin hakkinda...

(5) Rizaya dayali olsa bile, gebelik siiresi on haftay1 doldurmamis olan bir kadinin ¢ocugunun yetkili olmayan bir kisi
tarafindan diisiirtiilmesi halinde; ...

(6) Kadmin magduru oldugu bir su¢ sonucu gebe kalmasi halinde, siiresi yirmi haftadan fazla olmamak ve kadinin rizasi
olmak kosuluyla, gebeligi sona erdirene ceza verilmez. Ancak, bunun i¢in gebeligin uzman hekimler tarafindan hastane
ortaminda sona erdirilmesi gerekir.

Cocuk diisiirme: Madde 100- (1) Gebelik siiresi on haftadan fazla olan kadinin gocugunu isteyerek diigiirmesi halinde, ...
Kiswrlagtirma: Madde 101- (1) Bir erkek veya kadini rizas1 olmaksizin kisirlastiran kimse, ... Fiil, kisirlagtirma islemi yapma
yetkisi olmayan bir kimse tarafindan yapilirsa, ...

(2) Rizaya dayali olsa bile, kisirlagtirma fiilinin yetkili olmayan bir kisi tarafindan islenmesi halinde, ...

SONUC

e Fertilizasyondan sonra 10 Gebelik haftasi icinde annenin rizasi ile gebelik sonlandirilabilir.

e 10 Gebelik haftasindan sonra, yetkili kisi olsa bile, riza olsa da su¢ kapsamindadir.

e 20 Gebelik haftasina kadar, hukuki gerekce olmasi ile eyleme CEZA VERILMEZ denilmektedir. Burada
uygun olmasi degil, benimsenmeyen ama ceza kapsaminda olmadig1 vurgusu vardir.

e Anne yasami s6z konusu tiim bunlarin disindadir, her zaman yapilabilmelidir.
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Utilitarian, yararcilik felsefesinde, burada kadin esas karar verici olmaktadir.

Deontolojik agidan bakildigi zaman, bilingli olmadigi icin, Fetusun haklarina sahip olmadigi
belirtilmektedir.

Bircok durumlarda yasam kalitesi s6z konusu olmaktadir. Burada inanislar sosyal ve toplumsal
degerler alinmamaktadir.

4.Gebe kadinin subjektif tutumlarinin prenatal tanida tekrar yapilandiriimasi
3 adet sorgu yapilmaktadir.

1.Gelisen bebeginiz hakkinda diisiinceleriniz, hayalleriniz ve arzulariniz var midir?

2.Eger anomali saptandig1 zaman, bu konuda herhangi bir konusma ve bagkasi ile iletisime gectiniz mi?
Konusma kapsami nedir?

3.Halen sonug verildikten sonra kendiniz nasil hissetmektesiniz?

Birinci soruya gére olanlarda,

Normal saghikl ¢cocuk Tipik 6rnek saglikli bebek %68

Cocukla giiglii baglar kuran anneler e Saglikly, akilc ve giizel olmasin %25,7
istiyorum diyenler

. Ciddi hastaligi olmasin diyenler

Anksiyeteli ve cocuk ile endiseleri olan Koti, saglik durumu olmasin, zarar %7,7
olmasin
Anksiyeteli duruma karsi korkmaktayim e  Neyapacagim bilemiyorum %1,8

. Yeteneklerini ortaya koyan anneler
. Esi ile beraber diisiinenler
Geri kalan cevap verenler %1,8

ikinci soruya cevap verenler

1.Bebegin terminasyon olan ve 6ziirli Kabul edenler %54,8
olmadan bagimsiz olarak

2.Bagimli olarak oziirlii olanlarda Ne kadar 6ziir vardir ne yapabilirim %9,1
3.olumlu diisiinme Karar veremedim, neler olur %15,7
4.Yasam ve gelecekteki muhtemel sorunlar Cocuga kim bakacak %17,8
anksiyetisini yansitanlar

5.Gebeligin devamini diigiinenler Ben hasta bebegi kabul edecegim %1,7
6.Diger kategoriler %0,9

3.Negatif test sonunda ne hissedersiniz?

1.Rahatladim %70,8
2.Ben cocuguma bakayim, bu iiziintiilii, anksiyeteli giinler geride kald %24,1
3.Duygular1 net olmayan, ayni derecede endiselere devam edenler %4,7
4.Diger kategori %0,4

5.Prenatal test. Kadinlarin deneyleri

Burada kadinin ve ailenin tutumlarina gore stratejiler gelistirilmesi ve direkt olarak destekleyici, kararlar
verilmelidir. Karar olusturulmasi sirasinda tartismalar sirasinda da psikiyatrik yardim edilmesi
ongorilmelidir.

6.Prenatal tani esnasinda kadinin bakimi; ingiltere’den
Tarama testleri 6nemlidir, ancak buradaki dikkat edilecekler

1.Bilgilendrme yapilarak, se¢me konusu, goriisleri alinmahdir.

2.Tarama testlerinin sonuclarinda neler anladig bilgisi verilmesi, yorumlanmaldir.
3.Ké6ti haber aileye agiklanmalidir.

4.Destekleyici yaklasim yapilmalidir.
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5.Terminasyon s6z konusu oldugunda destekleyici islemler devam etmelidir.

6.Devam eden gebeliklerde de destekleme ve sonra bebege yaklasimlar belirtilmelidir.

7.Bakim sonu post mortem, genetik bilgi, destek ve gelecek gebelige etkisi ve sorunlarin tanimlanmasi
acisindan, terminasyon sonucunda da bilgi verilmesi 6ngorilmelidir.

7.Prenatal tanida disiplinler arasi iletisimlerin gerekliligi
Grup calismalarinin olumlu/olumsuz yani;

Olumlu Olumsuz

1.Ireleme yapilmaktadir. Ve olumsuz yanlari yetersiz tartisma yapilmasi

2. Giiven vardir Mukayese ve tartisma ve rekabet, inkar s6z konusu
olabilir.

3.Acik fikirlilik Acik fikirli olmadigy, otoriterlik ve kapanma

4.liiski ve iletisim vardir Yetersiz olarak vardir

5.Motivasyon olumludur Bozuk

6.Yeterlilik tam Tam olmayabilir, bilgi eksikligi olabilir

7 Kisisel fayda vardir Kisisel fayda bozulmustur

8.Genis kapsamli ¢alismayi gerekli kilar Az bir ¢alisma ile de yapilabilir

Retrospektif olarak analiz edildiginde

1.Danisma

2.1leri ve devaml egitim siireci

3. iliski ve iletisim ve kooperasyon

4.Bir egitim, okul projesi olmasi

5.Toplumsal iliskiler konusu dikkate alinmalidir.

8.Prenatal genetik danisma
4 soruda temel alinabilir.

1.En 6nemli teorik bulgu ne olabilir.

2.Temel optimal politika neler olmaldir

3.Bu ¢alismada, normatif ve degerlendirir toplum calismasi ne olmalidir?
4.Ne kadar teorik bulgular, 6zellikle bir politika olusturmak i¢in gereklidir.

Politika olustururken 3 husus vardir.

1.Hasta merkezli ¢alisma
2.Saglik merkezli calisma
3.Terminasyon karsiti calisma

Danismanlikta baslica dikkat edilmesi gerekenler

1. Yeterli Bilgi verilmesi

2.Yeterli destegin saglanmasi

3.Psikososyal destek verilmesi

4.0neri getirme, 6neri sunma yerine karar sunulmamalidir.

9.Belirli risk 6dngdrulmesi
Burada yaklasimlarda dikkat edilecekler.

1.X semptomlar

2.Y Olasiliklar

3.Z Siddet

4.Boyut Zaman siireci i¢cinde dikkate alinmasi
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10.Etik duslnceler ve danismanlik
Disunceleri etkileyen 3 parametre vardir.

1.0ziirlii olan ¢ocuklara yapilan, entegre destekler
2.Psiko-sosyal prenatal danismanlik
3.Bilimsel yaklasimlar ve inanislar, bunlara bagl etkilesimler

SONUC:

1.Yiksek ihtiyaclara karsilik, ileri diizeydeki talepler konusunda saygi gosterilmelidir.
2.Akilc1 ve tatminkar danismanlik boyutunda olusturulmalidir

3.Cesitli etik sorgularin tartismalar1 yapilmalidir

4 Birysel danisma yaninda toplumsal bakis acisi da dikkate alinmalidir

5.Bir¢cok merkezle is birligi ile gortiisler alinmalidir.

11.Hasta tarafina ne zaman tedavi edilmelidir.

3 parametre vardir.

1.Aile
2.Hasta
3.Bebek

NOT: YORUM: Burada da hizmet sunan, bilgi sunan ve diger katkida bulunan /anne
disindaki kisiler dikkate alinmalidir.

Zorlama durumunda olusan durumlar

1.Saf gereklilik

2.Zorlama ile olusan gereklilik, gercek gereklilik yoktur
3.Istanmeden yapilan yaklagimlar

4.Aristo mantig1 istem dis1 yapilan yaklasimlardir
5.Karar

6.Tartismasi

7.Sonug

13.Moral ve ahlaki karar olusturma

Karsilikli degerlendirmeler

1.Agiklama

2.Anlasilmasi

3.Hukuksal boyut olusturulmasi
4.Sonug

14Down sendromlu ailelerin sorunu

Aileler farkl yaklasimlar gostermektedir.

15.Degisik kilttrlerde etik sorgular

Modern bir yeni diinyanin farkl kiiltiirel bir yap1 olusturdugu dikkate alinmalidir.

YORUM: Hasta Haklar1 temelinde tiim bu yaklagimlar farkli uzmanlik alanlarint gerekli
kildigr icin, KONSEY tarzinda ortak degerlendirme ve gelisim ve izlemin projelendirilmesi ile
yiiriitiilmelidir.

15) Nelson Textbook of Pediatrics.

“Nelson Textbook of Pediatrics” adli kitaptan, (19th ed. Elsevier, Saunders, 2011) bazi
alintilar agagida sunulmaktadir.
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YORUM: Hastaliklar anlatildiktan sonra, genetik kdkeni olanlarda, “genetik Danismaniik
yapimahdir” seklinde yorum bulunmaktadir.

Genetik Danismanlik hakkinda bir bilgi ayrica sunulmamaktadir.

16) Genetics for Dummies

“Genetics for Dummies” adli kitaptan, (2nd ed. T R Robinson, Wiley Pub., 2010) baz1 alintilar
asagida sunulmaktadir.

12.B6lim Genetik Danigmanlk
Bu bélimde

1.Genetik Danismanlari tanimlamakta
2.Degsik gecisli olanlarda aile agacinin ¢ikarilmasinin incelenmesi
3.Genetik acidan laboratuvarda hangi test yapilmasi konusunun arastirilmasi

Eger bir ailenin veya kendi ve bununla baglantili siilalesinin ne kadar benzerlik tasidigina bakildig:
zaman, gozlerinizin veya babanin sa¢inin ailede ne kadar olduguna bakildiginda, aile hikdyesinin
o6nemli etkilerinin oldugu, genetik karakterlerin gecisi acisindan ortadadir.

Kendi sagligimiz agisindan da genetik karakterleri, siilaleden getirildigi goriillmektedir.

Genetik Danismanlar, 6zellikle ailenin tibbi olarak genetik gecisleri konusunda 6zel egitim aldiklari
gorilmektedir.

Genetik danismanlarin roli

Genetik danismanlar genetik karaktere gore herediter durumu konusunda bilgilendirme yaptiklari
gorilmektedir.

Bunlar:
1.Bir aile agacinin ortaya konulmasi
2.genetik durumlarin tanimlanmasi ve tedavisi konusunda destek olunmasi konusundadir.

Genetik danigmalar

1.0zellikle bir genetik defekti tanimlama ve olusma nedeni s6z konusu oldugunda, radyasyon, viriis,
kimyasallarin olustugunda bunlarin agiklanmasini

2.0lii dogum ve diisiiklerin ve infertilitede problemleri oldugu durumlarda

3.Cocukta genetik bozukluk ve semptom gosterildigi durumlarda

4.Ailede kistik fibrozis gibi bir durum oldugunda

5.Genetik sorunlarin olan ailelerde gebelik planlandiginda

6.Ailesel gecis gosteren bir durumlarda, Parkinson ve kanserler gibi durumlarda

7.35 yas ustii gebelikte ve ayn1 zamanda ultrasonda ve gebelik sirasinda bazi anormal taramalar
oldugunda destek saglayan ve yardim saglanmasini temin eden kisiler olarak belirtmektedir.

Aile agacinda dikkat edilmesi gerekenler

Aile agacinin cikarilmasinda hasta promenattir ve yeni tanimlanan bir durumdur. Buna gore ailede
buna etkili olanda durumlar ortaya konulmaktadir.

Aile hikayesinde dikkat edilen bazi 6zellikler

1.Alkol ve ilag

2.Hastalik

3.Disiik, dogum defektleri olup olmadig:

4.Kanser

5.Kalp hastaligi, tansiyon yiiksekligi, strok, bobrek hastaliklar, mental hastalik ve retardasyon
sorulmalidir.

Bu neticeler sonucunda
1.Etkilendigi
2.Hetero veya homozigotik oldugu konusunda netice verilebilir.
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Otozomal dominant gecislerde
1.Etkilenmis cocuk etkilenmis aileden dogar
2.Hem erkek ve kadinda esit ylizdede etkilenme vardir

Bir ailede etkilenme varsa ¢ocuk genellikle etkilenmemistir.

Bir bulgunun olmasi jenerasyonlar1 atlamaz. Her jenerasyonda goriilmektedir. Bunlardan bir tanesi
ornek olarak hastaliklar; Akondroplazi’'de, ciicelik, Huntington, progresif ve fatal hastalik, Marfan,
Polidaktili ve ekstra tirnaklar gibi hastaliklar belirtilmektedir.

Tim bunlar i¢in katilamayan, hari¢ tutulan hastaliklarda vardir. Bunlardan birisi azalmis
penetrasyon, bir penetrasyonun gegcisi fizik karakter olarak gen tarafindan dikte edilmektedir. Bir¢ok
Otozomal durumlarda komple penetrasyon durumlarinda her biri etkili olurken, bazi bulgular
azalmis penetrasyon nedeni ile az goriilmektedir. Burada da jenerasyonlarda atlayabilmektedir.

Yeni mutasyon olusmus ise; bu durumdan itibaren olur.

Degisken gosterimdir. Bu durumda da ayni dominant durumdaki farkli karakterlerin, farkl kisilerde
olusmasidir.

OTOZOMAL RESESIF GECISLERDE

Bu gecislerde temel karakteristik, etkilenmis olan ¢ocuklar, etkilenmemis aileden dogar. Anne ve
kadin esit olarak etkilenir. Cocuklar en yakin akrabalik etnik iliski temelli ile birbiri ile akraba
olduklar1 gorilmektedir. Akraba evlilikleri vardir. Bu bozukluklar bazi jenerasyonlar1 atladigi
gorilmektedir.

Risk hesaplanmasi ve gorilme oranlarina bakildigina etkili faktorler
1.Her iki ailenin tasiyici olup olmadigi, %25 oranindadir

2.Bir aile tasiyic1 ve diger degil ise, tasiyicilik %50 oraninda geger

3.Bir aile tasiyic1 ve digeri etkili ise %50 hasta olur

4 Bir aile etkili digeri tasiyic1 degilse ¢ocuk etkilenmis olmayabilir.

X LINKED RESESIF GECiSLERDE

Baslica karakteristik bulgu;

1.etkilenmis erkekler, etkilenmemis annelerden dogarlar

2.Erkekler daha fazla etkili olur

3.Babadan ¢ocuga gec¢is olmaz

4.Bir jenerasyon, diger jenerasyon gecislerinde gézlenmez, Her jenerasyonda gozlenmez.

X LINKED DOMINANT GECISLERDE

Etkilenmis anne, hem etkilenmis oglu ve kiz1 vardir, her erkek ve disiler etkilenmis olurlar, biitiin
kizlar, etkilenmis babalardan etkilenmis olarak dogarlar. Bu bulgular, jenerasyonlar1 atlamaz, her
jenerasyonda gozlenir.

Y LINKED TRAIT

Y kromozom ile gegeni, babadan ogula gecenlerde,
1. Etkilenmis erkekler tiim ogullarina gegirirler
2 kadinlar etkilemez ve her jenerasyonda gozlenir.

BAZ| GELISMI$ DURUMLARDA GENETIK TESTLER

Birgok yeni teknoloji ile genetik testlerin kolay ve ucuz olmasini saglamistir. Genetik danismanlar bu
testlere gore yorumlamalari s6z konusu olustur.

1.Saghikl kisi, herediter olarak ne karar etkili oldugu konusu glindeme gelmistir

2.Saglikl kisi, aile hikayesi varsa, ¢ocuklarina ne kadar gegirgen olabilecegidir.

3.35 Yas lizeri gebe kadinlardaki durum

4 Etkilenmis kiside tan1 destegine gereksinimine olmaktadir.

5.Risk altindaki bebek anne ve babasi nedeni ile ne kadar tasiyic1 olmaktadir.

GENEL TEST

Genel testler ve prenatal testler dnemlidir. CVS ile amniosentez, ultrason incelemeleri bir baska
onemli olanda yenidoganin taramalari
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Fenil Ketoniiri, Galaktozemi seklindeki taramalar

Anne yasinin biiytik olmasi yaninda baba yasinin da yiiksek olmasi 6nemli bir faktordiir.

50 yas ustii erkekte germ hiicrelerinin 800 iizerine dublike oldugu goriilmektedir.

Ayn1 zamanda Akondroplazi’de zemini, Marfan sendromu ve Progeria gibi durumlarin babanin
yaslari ile alakali oldugu ortaya konulmaktadir.

13.BOLUM
Mutasyon ve genetik gegisli hastaliklar, degistirilemeyecek hastaliklar

Cesitli tipte ve nedenli mutasyonlara bakilacaktir.
1.Bazi ailesel gecen hastaliklar tizerinde durulacaktir.
2.Mutasyonlarin onarilmasi ve yapilanmasinin gergekligi konusunda durulacaktir.

MUTASYON
Temelde iyi bir seydir, genetik degisikliktir. Tiim fenotipik degisimlerden sorumludur.

VARIASYON, degiskenlik, ¢icek renklerinde ve bitki biiyiikligiindeki gibi olur. Elmanin gesitli
tatlarinda farkliliklar gibi durumlardir. Bunlarin degisik fenotipleri mutasyondur. Her zaman
olusabilir ve spontan rast gele olarak gozlenebilmektedir.

Tersi de dogumsal defektleri ve kanserlerde de kotii sekilde olabilmektedir.

MUTASYON OLUSMA TiPLERI

iki kategoride olur.

1.Somatik mutasyonlar: bunlar viicut hiicrelerinde olmaktadir. Yumurta ve spermlerde olusmazlar.
Bunlar somatik hiicrelerde olan durumdur ve allel degildir. Bunlar aileden ge¢mezler, fakat
mutasyonla etkili olur.

GERM hiicreli mutasyonlar. Seks hiicrelerinde spermde olur ve embriyo olusumunda olmaktadir.
Somatiklerin aksine bunlar anne ve babay1 etkilemez, cocuklari etkilerler.

Birinin digeri ile yer degistirmesi NOKTA MUTASYONLARDIR. Bunlar bazen olur ve

Bunar iki kategoride olur
1Gegici kategoriler: piiriin bazli olanlardir.

2.Transversiyon mutasyonlari
3. ENSERSIYON VE BAZILARINDA DELESYON olmasidir

Insersiyon, bir degisiklerle olur, diisme delesyonudur. Mutasyonlarda sik gériilenler arasinda da
olabilir.

Mutasyonu yapanlar

1.Spontan mutasyonlar: bunun siklig1 bazen fertlere gore degismektedir. X linked hastaliklarda,
hemofilide, yliz binde 13 civarindadir. Orani jenerasyonlara gore degismektedir.

DNA Polimer az ile olusan replikasyon sirasinda yanlis uyum seklinde de olabilmektedir. 1.Timin
guanin arasinda 2. sitozin ile adenozin arasinda olmaktadir.

Mutasyon olusmasi, bazi kanserojenler, x grubu olan ilaglarda yapabilmektedir.

Mutasyonlarin olusmasi ile bunlarin tamir edildigi gortlmektedir.

1.Uyumlu tamir. Dogru olmayan niikleotidler uzaklastirilir ve dogru olan ile yer degistirilebilir.
2.Direkt tamir de ise oksidasyon ile baz1 yeni formlar olursa, tekrar orijinal duruma geri donmektedir.
3.Baz1 eksizasyon tamiri: niikleotidde ayni seklinde bazi istenmeyen Urasil gibi baz, spontan kimyasal
degisiklerle bulunur ve cikarilir.

4.Niikleotid eksizyon olanlarda: eksizyon tiim niikleotidler cikarilip ve bunlar cift helikslerle tamir
yoluna gidilir
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YORUM: Genetik Danigmanligin zamanimizda internet kanali ile de detayli irdelendigi
gozlendigi icin, Hasta Haklarmin gelismesi ile genetik damismanhik anlasilmasi kolay bir
formatta verilmesini gerekli kilar. Bu yayinda da belirtilmesi ile konunun daha genis
anlatilmasini gerekli kilmaktadir.

17) Fetal and Neonatal Physiology

“Fetal and Neonatal Physiology” adli kitaptan, (4th ed. RA Polin, WW Fox, SH Anman,
Saunders, 2011) baz1 alintilar agagida sunulmaktadir.

Genetik danisma

Genetik danigsma, bircok tamimlanmamis gecislerde ve mozaik durumlarinda tam ve net tani
konulmamasi ve netlesmemesi nedeniyle, genetik danisma net olarak zordur ve prenatal tan1 yapmak ve
mutasyon gen mevcudiyeti bulunmadig: siirece zor oldugu goriilmektedir.

Sonucta etkilenmis olan ¢ocuklarda daha once klasik genetik danisma, yilizde 25 gibi baz1 oranlar
sOylenmis olsa da hastalarin net mutasyonlari, mutasyon tiplerinin gosterilmedigi stiirece
tamimlanmasinda sorunlar yaratilabilmektedir.

YORUM: Fizyoloji Kitaplarinda genetik danismanlik konusuna ¢ok az yer verildigi
gozlenmektedir.

18) Current Diagnosis and Treatment, Pediatrics

“Current Diagnosis and Treatment, Pediatrics” adli kitaptan, (21st ed. WW May, MJ Abzug,
MJ Levin, JM Sandheimer, et all, MacGraw-Hill, 2012) baz1 alintilar asagida sunulmaktadir.

Genetic counselling / Genetik Danismanlik

e Bircok trizomik bebeklerde karyotipler olusmaktadir. Anne yas: ile artmaktadir. Bunlar 25 yas
altindaki goriilme oranlar1 2000 de bir iken 40 yasinda bu oran 100 gebelikte 1’e ylikselir bu nedenle
yasa spesifik ailesel risk vardir.

e Anne tasiyict oldugu zaman Robertsonian translokasyonda dengeli tasiyici orani. Robertsian
etkilenme orani %10 ve 15 olup cocugun dengeli tasiyici olma orani %33 oranindadir. Baba tasiyict
ise bu oran %05 gibi diisiik orandadar.

e 21/21 translokasyonda bir ailede translokasyon varsa olusma riski 100 yiizdiir. Anne yasi oldugu
durumlarda genetik danigmanlik bu nedenle 6nemlidir. Tiim ¢ocuklar kromozom anormalligi
asisindan incelenmeli ve degerlendirmelerin yapilmasi gerekmektedir.

e Mutasyonlarin genetik caligmalarinda tiim fertlerde bu mutasyonlara gecis genligi etkili aileler
yaninda literatiir olarak bakilip, buna gore ailelere medikal bilginin verilmesi gerekir.

e Akondroplazi’de veya buna bagli bazi1 sorunlarin biiyiik bir kismi %90 kadari yeni mutasyon olarak
karsimiza cikmaktadir. Eger hemizigot ailelerde Akondroplazi’de varsa goriilme orani %25
civarindadir. Letal durumlarla karsilasilabilir.

e Osteogenezis imperfekta durumlarda 4 ana tip olmaktadir. Burada 1. Tite Kollajen mutasyonu
olmaktadir. DNA analizi ile tanm1 konulabilir. Hafif formlarda dominant gecisi olanlarda agir formlari
bir¢ok formlar1 yeni mutasyonlarla olmaktadir.

e Yarik dudak ve damakta, non sendromiklerde 6zellikle ayirim, daha ziyade kesin taniy1 koyduktan
sonra damigsmanlik gerekir. Aile i hikayesi yanina hem ailenin ve hastanin detayli muayenesi
onemlidir. Laboratuvar caligmasi1 bagka anomalileri olup olmadigina bakmaktadir. Mikro arrey
analizlerde metabolik ve DNA calismalari yapilabilir.

Ultrason énemli bir tani koydurucu faktor olarak rol oynayabilir.

Noral tiip defeklerinde genetik danigsma, noral tiip defekleri poligenik karakterdedir. Daha sonra olusma
ihtimali %2-3 oranindadir. Aileler ile iligkili ise %1-2dir. Spina bifida olanlarda %5 oraninadir. Prenatal
tan1 miimkiindiir. Noral tiip bakimi ve alfa-feto-protein diizey 16-18 haftada yiikselmesi 6nemlidir.
Amniyotik mayide asetil kolin ve alfa-fetoprotein yiikselmistir. Ultrason ¢aligmalar1 %90 noral tiip
defeklerini gosterir. Proflaktik folik asit belirgin diisiik olmasi insidans olarak tespit edilmistir. Noral
tiip Defekti olusmasini 6nlemek i¢in 3 ay en az konsepsiyon dncesi verilmesi ve ilk hafta i¢cinde verilmesi
de 6ngoriilmelidir. Giinde 4 mg dozda 6zellikle risk artmig olanlarda risk artmis kadinlarda erilmelidir.
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Aile hikaye olanlarda ise giinliik 0,4 mg verilebilir. Suplementasyonu konsepsiyon 6nce verilmesi, bazi
kongenital malformasyonlari, dogum defeklerinin insidansinda da azalttig1 belirtilmistir.

Gelisim yetersizligi ve sorunlarini tagiyan ¢ocuklarda genetik danigma. Kognitif bozuklugu veya gelisim
geriligi olanlarda, %8 toplumda etkili cocuklar olabilmektedir. Bunlar heterojendir. Ayrica
Multidisipliner olarak degerlendirilmelidir. Bunlarda klinik ve genetik degerlendirme yapilmasi uygun
olmaktadir.

Bir¢ok olguda laboratuvar olarak mikro array olarak, kromoliz, FISH, Frajil X testi FMR1 gen calismasi
diger metabolik testler, aminoasitler, idrar aminoasit organik asit analizleri mukopolisakkaridoz
analizleri, ayrica bunlarin yaninda kan analizleri metabolik panel, asitil karnitin profili, kreatin kinaz,
laktat, piirivat gibi 6l¢iilmesi rutin olmalidir. Bu 6neriler

Benzer aile hikdyesi olmasi ile genetik yapi acisindan dikkate alma agisindan 6nemlidir. Fizik
muayenede baz1 ipuclar elde edilebilir. Oftalmolojik, isitme testleri ile beyin goriintiilenmesi bunlardan
sayilabilir. Metabolik ve genetik testlerde fikir verebilir.

Bircok olgularda prenatal takip ve tani 6nemli rol 6nleyici olmaktadir.

Otizm

Uc ana unsuru vardir.

1. Dil,

2. Gelisimsel,

3 sosyal ve davranis gelismesindeki farkli yapilanmadir.

Birgok kognitif durumlar iyi degerlendirilmelidir. Bir¢ok genetik etkilenmesi olabilir. Bu durumda
otizmde metabolik rollerin bakilmasi gereklidir.

PERINATAL GENETIK

1.Terotojenler ilag kullanimy, fetal alkol sendromlar1 dikkat edilecek 6nemsenmesi gerekenlerdendir.
2.annenin Antikonvulzan ila¢ kullanmasi
3.retinoik asit embriyopatisi, vitamin Anin analoglarinin alinmasi teratojenikler potansiyeli vardir.

Uretimde yardim edilmis programlarda, IVF durumlarinda bircok cocukta cesitli canl embriyolarin ikiz
olugmasi da dahil olmak iizere, Bekwideman ve Angelman sendromlar gibi prevelanst ARTTIRDIGI,
gozlenmisgtir.

PRENATAL TANI

Rutin olarak uygulanmasi gerekir. Annenin kan analizleri, ilk trimesterde PAPUA oOl¢iimleri, fetal
orneklerden analizler, plasentadan ve amniosentez ve CVS analizleri, fetal kan ve dokularindaki
analizler, implantasyondan 6nceki genetik tan1 konulmasi, fetal goriintiilenme, bunlar arasindadir.

YORUM: Temel stajyer, tip kitabinda da genis olarak Genetik Danigmanligin yer aldigi
goriilmektedir.

19) Genetik Danisma. Nurettin Basaran

“Genetik Damisma” adli Anadolu Universitesinin agiktan egitim programi cergevesinde
olusturdugu kitaptan, bu boliim oldugu gibi alinmaya caligilmistir.

Uzaktan egitim yontemi ile hazirlanan bu kitapta, talebelerin kendilerini gelistirmesi agisindan bazi
vurgular da yapilmaktadir.

Amaglar

Icindekiler

Sorgular

Ozet

Degerlendirme Sorulari, bagliklarinda bulunmaktadir.

13.Unite yaninda bu konu ile yakindan ilgili olan;
e Unite 9: Kalittm Kaliplar1 ve

e Unite 12: Dogum &ncesi Danismanlik
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Konularda ayrica incelenmesi onerilir.

Bu kitaplar uzaktan egitim sistemi ile yazilmis olup, baslica i¢indekilerden ayr1 olarak,
egitimden hedeflenen amaglar, dneriler de eklenmistir.

Kisa sorular ve 6nem verilen vurgularda metin i¢inde bulunmaktadir.

Konu ile ilgili bilgiler, Hemsirelik ve Saglik Meslek Mezunlarinin Lisans tamamlama,
On-lisans boyutuna getirme amaci ile verilmektedir. Kisaca hedef kitle Saglik
Elemanlaridir.

Genetik Danigmanlik konusunda genis bilgi aktarimi yerine, 6zet ve kapsamli olan bir
yaklagim ile olayin agiklanmasinin yapildig1 gézlenecektir.
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Bu Oniteyi gahistiktan sonra;

m Genetik damsmanin anlamini ve genetik danisma sirasinda takip edilmesi gereken ba-
samaklar,

Kromozomal dazensizliklerde genetik danmisma,

Otozomal dominant kahitimh hastalhklarda genetik damsma,

Otozomal resesif kahitimh hastaliklarda genetik damnisma,

X kromozomal hastahiklarda genetik danmigsma,

Infertilite, tekrarlayan abortuslarda, dilidogumda, cinsiyet anomalilerinde ve mental
retardasyonda genetik damisma hakkinda bilgi sahibi oclacaksimz.

Girig

Genetik Danigsma Agsamalan

Kromozomal Hastaliklarda Genetik Danisma

Otozomal Dominant Kahitimh Hastalklarda Genetik Danmnisma
Otozomal Resesif Kalitimh Hastalklarda Genetik Danisma
infertilitede Genetik Danisma

1. GIRIS

Genetik danisma, genetik dizensizliklerin temelini ve kahtimini inceleyerek hasta ve/veya

riskli bireylerin hastahidi anlayabilmesine yardimci olmak ve bu hastahklar agisindan

eviiliklerinde ve aile planiamasinda dikkat edecekleri konulara iligkin kigiler bilinglendirmek
icin yapilan bir caligmalar dizisidir.

Yukarnda verilen tamimda belirtilen amaglara genetik dizensizliklerin insidansinm azaltmak
icin medikal teknolojiden maksimum diizeyde yararlanmak ve buna bagh olarak kalitsal
hastahkh kigilerin tedavi ve egitimleri igin toplumun harcayacat finans: bagka yonlerde
degeriendirmek de eklenebilir.

m Genetik damigma nedir 7
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2. GENETIK DANISMA ASAMALARI

Yukarnda belirtilen amaglan yerine getirmek igin genetik danigmanin belli basamaklardan
gegmesi gerekir. Bu agamalar bes basamaktan olugur:

- Aile oykis( ve pedigr gikanimas:
- Inceleme

- Tam

- Damsma

- Takip etme

2.1. Alle Oykisil Ve Pedigrinin Cikariimas:

Gienetik damisma igin basvuran hasta kigsi propozitus yada proband olarak adlandinhr
Propozitus ya da proband coguniukla gocuktur, fakat erigkin ya da daha uzak bir akraba da
olabilir. Aile hakikinda bilgi veren kigi iIse Iindeks olgu olarak adlandinhr. Fakal hasta ya da
hastalify tagiyan bilgi verici Kigi propozitus ya da probanddir. BoOylace propozitus ya da
probanddan yararianarak aile Sykaso alinir,

Daha sonra pedigri (aile agac) gizilir. Padigr giziminde standart hale getirilmig simgeler
kKullanihr (bkz.: Tablo 13.1). Erkek sol tarafa yazilir ve ayn generasyondaki diger bireyler
ayn smirada gizilirler. Her genaerasyon Igin Romen rmkams, her generasyondaki birey says)
da Arap rakamilanyla balirtilir. Padigr gizerken probanddan baglanir ve yukarn dogru gikahir,
Her ailenin gocuklarn dofum sirmsina ve cinsiyetlarine g&re en bOyOda solda olacak sekilde

bealirtilir. DOgsGkler, Slbdogumiar, neonatal Slamilar, Mmalformasyoniu bDirayler ve akraba
oviligi yapan egler pedigride Szel aimgelerie belirtitmelidir.

"m FPodigri - Air ver » ! citcamreler 7
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Propozitusun tam fizik muayenelerinin yapimig olmasi 8n koguldur, Bu muayene rutinden
biraz farkhhk gosterir ve dismorfik dzellikleri tamimlamak gerekir. Dismorfik dzellik normal
bireylerin boyutlarindan farkliik gésteren dzelliklardir. Pupiller aras) uzakhgin normalden

kisa ya da uzun olmasi, kulak baglantisinin st siminnin normalden dOsik olmasi bunlara
bir kag drnektir.
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Multipl dismorfik 6zelliklerin bulundugu hastalarda, ilgili sendromiar incelenmelidir.
Sendrom iki ya da daha ¢ok anomalinin ayn: Kigide rastgele olmadan ortaya ¢ikmasi
durumudur. Dismorfik ya da diger 6zellikler genellikie tek bir bulgudan ¢ok daha Gnemlidir
ve bazi dismorfik 6zellikler yagla iligkili oldugundan 6zelligin daha sonra incelenmesi faydal
olabilir.

2.3. Tam

Aile dykUus( ve fizik muayene bir tamiya ulasmak igcin yardimc: olabilmekle birlikte baz
durumiarda daha fazla ve daha genis ¢apl bir aragtirma gerekmektedir. Cok genis bir
spektruma dagilmis olan genetik hastaliklann tanisinda gesitli yontemler uygulanmaktadir
(bkz.: Tablo 13.2). Kromozom ve DNA analiz endikasyonlan da Tablo 13.3'de dzetlenmisgtir.
Kromozom anomalileri farkli dismorfik dzeliikler ve malformasyonlaria baglantihdir ve
kromozom analizinin yapiimasi zorunludur.

Tablo 13.2:Genetik Hastahikiarnn Tamnisinda Kullanilan Yéntemler

Hastalhigmn tipi Uygulanacak yontem
Kromozom duazensizlikleri Kromozom analizi
Tek gen duzensizliklerni Pedigri analizi

Kliinik inceleme
Biyokimyasal analiz
DNA analizi

Multifaktoriyvel hastaliklar Kiinik inceleme
Biyokimyasal analiz
DNA analizi

Mitokondriyal dGzensizlikier Pedigri analizi
Klinik inceleme
DNA analizi

Somatik hicre dazensizlikieri Histopatoloji
DNA analizi
Kromozom analizi

Tablo 13.3: Hastalards Kromozom ve DNA Analiz Endikasyoniar

Kraomozom analizl

Kramorormal saendrom gsOphes| uyancdiran dismorfik Szallikiar
Agiklianamayan msasrntsal rotardasyon

Alledo yapisal KromoZom anomsslisioin Duluornses,

Multip! konjenital anomall

Acikianarmayan Sladogurm

Kizlarda Doy kisalhid)

Tekrartayan gebealik kayiplan

Primear Infartilite

Balirll kansor tiplar

Anomaiil sekesOel geligim

DA ol

Bilinen yva da sGphel tek gen dOozoensiziikion
TOamar dokusu
Saphali matabolik dOzeansizlik nadeaniyio neonatal Slam

Sayfa. 138




Tiirk Diinvast Uveulama ve Arastirma Merkezi Yenidogan Dergisi No 2019/1

2.4. Genetik Damigma

Anlamh bir genetik danmgma igin, hasia kigi ya da aillenin hastalik tanisimin dogru olarak
konmas: gok Snemlidir. Bu nedenle danigma agamasi hig bir zaman yukarnda siralanan
basamaklann OnOne gegamez ve an son uygulanmas! geraken bir agamadir,

Ganeatik danigma verllirken eglorin her Ikisl de hazir bulunmah ve rahatsiz edilmeyecek,
huzur variacl bir ortam igaerisinde ve yaetarll zaman ayrilarak yerine getiriimelidir,

Geneatik damgma, hastahgin tom yonleriyle incelanmesini gerektirir ve allenin kaltor
dOzayine gore segllecek kelimelar gok dnem kazanir. Ormedin, hastahigm kiinik Szellikler,
komplikasyonlar, prognozu ve tedavisinin olup olimadi@ ile baslanip hastaligin genetik
temell hakkinda biraz bilgl verilerek daha sonraki dogumiarda hastah@in tekrarlama riski
hakkinda agikiamalarda bulunulabilir. Coguniukia bu tekrarlama riskinin hastahiin genal
populasyondakl riskl lle bifikte veriimesli faydal olmaktadir. Genellikle geneatikte 1/10 dan
daha fazla riskler yOksek, 1/20 den az olaniar ise dOgOk risk olarak degerlendiriimekie

birlikte riskleri, hastali§in derecesini Kigilerle baglantili clarak degerlendirmek gerekir.
Bundan sonra esglerin diger gebelikler hakkindaki diginceleri degerlendirilebilir. Riskin
anmas: durumunda ve ozellikle hastaligin ortaya gikma olasihgimmin yiksek olmas) halinde

diger varsayimiarnn dikkate alinmasi gerekir. Bu durumda, hastalhiin ortaya ¢gikmasi duru-

munda ailenin fiziksel, duygusal ve parasal yOki birlikte degerlendiriimelidir. Hastahgin
prenatal tam olasihig! kesinlikle dikkate alinmahdir. Zira egler prenatal tani momkinse,

genellikle bir sonraki gebelije karar vermektedirier. Eglerin gebeligl dagsGnmemaeleri
halinde yapay inseminasyon, in vitro fertilizasyon ve benzeri yontemlerie gocuk sahibi
olablime olanaklar da ailleye sunulmahdir.

Unutulmamas: gereken nokta, genetik danismanin kesinlikle bir akil verme isi oimadig: ve
her tari0 olasihgin agikga ortaya konarak eslerin bizzat kendilerinin karar vermelerinin
saglanmas: oldugudur.

2.5. Takip Etme

Genetik danigma bir seansta tamamlanabildigi gibl uzun sirell de olabilir, Eglere yardimai
olabilecek yeni yontemlerin geligmesi halinde eslerle tekrar lligki kurulmali, onlann
duygusal durumlan degeriendiriimeli ve verilen kararlann sonucu muamkinse izlenmelidir,

&m Genetik damsma agamalari nelerdir 7

3. KROMOZOMAL HASTALIKLARDA GENETIK DANISMA

Kromozom anomalisinin kesin tekrarlama riskl gok degiskenlik gbstermekle birlikte
prenatal tan olanag@imin olmas esler igin bir umut isigidir. Eglarden birinin dengeli yapisal
yeniden dizenlenmeye sahip olmas: durumunda detayh aile gcahgmas: gereklidir. Cocukta
regller andploidinin olmas) durumunda ise parental karyotiplerin belirlenmesi zoruniu
dedildir. Kromozomal hastaliklar sézkonusu oldugu zaman prenatal tam yontemlerinden
herhangi birisi kullanilarak degerlendirmeye gidilir,

m‘; Genetik damsma e kromozomal hastaliklarin ne ilgisi varcir 7
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4. OTOZOMAL DOMINANT KALITIMLI HASTALIKLARDA GENETIK
DANISMA

Bu tir kahtimia gegen hastalbiklarda genetik damsma verilirken baz zorlukiaria
kargilagilabilir. Ornegdin: klinik belirtiler ayn aile Gyelerinde farkhilik gésterebilir. Otozormal
dominant kalhitim gosteren osteogenezis imperfectal: bir olguda kKirnklar, mavi sklera ve
otoskleroz varken, aym aileden bir bagka olguda yalmz mavi sklera ya da otoskleroz olabilir.
Bazen mutant gen hig¢ bir klinlk belirti gostermez (penetrans yoklugu) ve bu durumda
mutasyonun ilk kez o kigide mi ortaya gikugl yoksa klinik belirtilari hafif sekilde gésteren
anne-babadan mi gegtigini saptamak gactar.

Otozomal dominant hastalhk yenl bir mutasyon sonucu, yanl de novo olarak olugsmusgsa
hastalarin kardesgleri igin risk yoktur. Anne-babadan birisinin haftif de olsa belirtiler
gostarmesi halinde Ise diger kardegler igin risk 250" dir. Her iki durumda da gocuk mutant
geni kendi cocukianna 2650 olasihkia aktarnr.

5. OTOZOMAL RESESIF KALITIMLI HASTALIKLARDA GENETIK
DANISMA

Otozomal resesit hastahklarda genetik damgma igin genellikie hasta gocugu olan ailleler
bagvurur. Bu durumda anne ve babanmnin her ikisl de kesinlikle tagiyicidir ve sonrakl
gocuklarnnda hastahgin goraimae riski 96256° dir, Bozukiugun gocuktaki ikl mutant genden
kaynaklandifr ve bunlan da anne ve babasindan aldigir, dolayisiyla sonraki gocuklarna
da bu hastahg aktarma risklerinin oldugu ailleaye anlatimahdir,

Akraba eviliginin, dzellikle de yakin akraba evilliginin yapiimas: otozomal resesi! ve
multifaktoriyel hastahk riskini arttirmaktadir, Alle dykasidnde herhangl bir kalitsal hastahk
olmasa dahi akraba eviiligl yapan bir giltin major konjenital anomalill gocuga sahip olma riski
an az %5 dir (genel populasyonda). Otozomal resesif hastaliklar igin ise bu risk % 4-8
dolaylanndadir. Gebelik 6ncesi yapilacak analizierie birlikte gebelik sirasinda da fetusun
ultrasonografide malformasyon yonanden detayh bir gekllde degeriendiriimesi zorunludur.

? Oroxomal resesit hastalikiarin genetik damigmasinda akraba
] oviitiklerinin Snemi var rovnclie 7

6. INFERTILITEDE GENETIK DANISMA

Genel populasyondaki egler arasinda gorulen infertilite siklid boyle ciftlerin, ¢gevrasel
etkenler elimine edildikten sonra, kromozom analizierl yapilarak dengeli
yenidendiazenlenmeler ve cinsiyet kromezomu ddzensizlikleri yondnden
degerlendirilmeleri yapiimahdir.

7. TEKRARLAYAN ABORTUSLARDA GENETIK DANISMA

Batan gebeliklerin 1/6 kadari spontan kayip ile sonuglanir. U¢ ya da daha fazla birinct
trimester spontan abortusu bulunan giftlerde [inekolojik Inceleme ve hormonal
degerlendirmeye ek olarak kromozomal yonden de aragtinlmalan gerekir. Bu gibi olgulann
%3-5 kadannda dengeli yapisal yeniden dizenlenme sozkonusudur.

8. OLUDOGUMDA GENETIK DANISMA

Gebeliklerin %0.5 kadan o6lGdogumlia sonuglanir ve bunlann %50 kadanmn nedeni
bilinmemektedir. Bunlarda tekrarlama riski %7 dolaylanndadir.
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9. CINSIYET ANOMALILERINDE GENETIK DANISMA

Normal sekstel farklilagma prosesini bozan pek ¢ok faktdr bulunmaktadir. Bunlar G¢ ana
grupta toplanir: a) pstdohermafroditizrm, b) kadin hipogonadizm ve ©) erkek hipogonadizm

Hormonal analizler lle klinlk muayenanin yanisira ayinc: tamn kromozom analizi e

gergaklagtirilir.

10. MENTAL RETARDASYONDA GENETIK DANISMA

Orta ve ller dizeydekl mental retardasyon yenidoganlann 261 kadarnnda goralOr. Erken
yas gocuk dlomilerinden dolayr bu oran okul gagindaki gocuklarda 960.3-0.4" @ inar.

Mental retardasyonun en gok gozlendigi dozensizlikler trizomi 21 ve fragile X
sendromiandir. Bunun yanmnisira 240 dolayinda tek gen dizensizliginde de ortak dzellik
mental retardasyondur. Bu olgulara genetik danigma verirken her hastahQin toplumdaki

insidansi ve hastaligin kalitim bigimi degerlendirilerek tekrarlama riskleri hesaplanir.

? Kalntum tiplerine gdre genetik damsma degisir mi, nassl ?

6zet e 12° =7 ,9 G

Genetik danisma, genetik dizensizliklerin temelini ve kalitimini inceleyerek hasta ve/veya
riskli bireylerin hastahd: anlayabilmesiné yardimecr olmanmnin yaninda bu hastalhikiar
agisindan evliliklerinde ve aile planlamasinda dikkat edecekleri konulara iligkin kigileri
bilinglendirmek icin yapilan bir caligmalar dizisidir. Bu dizide ilk agsama aile dykiasa ve
pedigrinin gikanimasidir. Genetik danisma isini yapan kisiye, yani genetik damgsmana
basvuran Kigiden (proband, propozitus ya da indeks olgu) yarartanarak aile oykasa alinir ve
standart hale getirilmis simgeler kullanilarak pedigri gizilir. Ikinci agsamada probandmn tam
fizik muayenesinin detayh clarak yapilmasi ve dismorfik 6zelliklerin varsa, tanimianmasi
saglanir. Aile oykas( ve fizik muayene bir taniya ulagmak igin yardimei olabilmekie birlikle
baz durumlarda daha fazla ve daha genis ¢aplt bir aragtirma gerekir. Hastahgin tipine
uygun analiz yontemleri ile kesin tanmiya gidilir. Ancak bu asamadan sonra genetik
danisma verilebilir. Genetik damigsma, hastaliin totm ydnleriyle incelenmesini gerektirir.
Hastalhigin tanimi, ozellikleri, kalitim kalibi, sonraki dogumilarda ortaya ¢ikma riski ve
bunlarnn énlenebilme olanaklarnimin olup olmadid ailenin kiitGr ddzeyine gdre segilen
kelimelerie eslere anlatihr. Eslerin ilgili hastalik agisindan evlilikleri ya da gocuk sahibi olup
olmamalan konusundaki kararlarini kesinlikle kendilerinin almasi saglanmahdir. Her kisi
ve her kalitsal hastalik igin verilecek genetik damigma farklilik gostermektedir. Hastaligin
prenatal tani olasihig: kesinlikle dikkate alinmaltidir.

1. Hasta ya da hastah@: tasiyan bilgi verici kigiye ne denir?
A) Indeks oigu B) Propozitus C)Proband D) Pedigri E) Kindred

- 186 -
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20) PREIMPLANTASYON GENETIK TANI. Nurettin Basaran,
“Charles J. Macri, md’nin ppt yararlanilmistir”

PREIMPLANTASYON GENETIK TANI

1. Preimplantation Genetic Diagnosis: An Overview 7. 6/F, Li Shu Pui Block Tel.: 28358060 Fax: 2892
Dr. Laila Bastaki, MD Consultant of Medical 754
Genetics,Director of KMGC 8. Auv. Cortes Valencianas, n° 26, Bloque 5, Escalera 2,
2. preimplantation genetic diagnosis ppt presentation Oficina 9, 46015 Valencia, Spain
3. Infertility, In Vitro Fertilization IVF and Genetic 9. Charles J. Macri, MD, OBGYN Genetics
Testing, 10. Harper, Delhanty, Handyside. University Collage,
www.powershow.com/.../Infertility In_Vitro Fertilization London
4. Judith Tsipis, PhD, Director, Genetic Counseling 11. Basaran,N. Preimplantasyon genetic tani.
Program Brandeis University , june 2007 12. Basaran,N. Preimplantasyon Genetik Tani. (in)
5. Maryam Rafati, Assisstant Professor of Medical infertil Olgulara Klinik Yaklagim ve IVF
Genetics, Avicenna Research Institute Uygulamalari. Hassa, H.(ed),
6. Next Generation Sequencing (NGS) Market 13. Zneimer,SM. Cytogenetics abnormalities. Wiley,
Research Report Forecast to 2020 2014
14. Harper, PS. Practical genetic counselling. PH Pub,
1998

Sekil NB-1: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Yararlanilan Kaynaklar

Bu sunum olarak hazirlanan Boliimiin, Prof. Dr. Nurettin Basaran tarafindan yzailmis olan
Tibbi Genetik, Preimplantasyon Genetik Tani ile T1bbi Biyoloji ve Genetik Kitaplarinin 6zeti
oldugu belirtilmelidir. Yazar ayrica Genetik Ozgiin “Gunal-Seber-Basaran syndrome” tanisini
koymasi agisindan bu Yayina 6nemli katkilari olmustur (Editor).

Prodmplactlassua
Cametik Tany

BB

ETIK - AR

p-

Sekil NB-2: N. Basaran’in Bilimsel Katkilar

Genetik Testlerin Yapilma Zamanlari

* Prekonsepsiyon

* Prekonsepsiyon

* Preimplantasyon

* Preimpisntasyen

* Prenatal

* Prenatal

* Postnatal

* Pestuatal

Sekil NB-3: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Genetik Testler, sorun,
hastalik olusturktan sonra tanisal degil, Oonleme ve olusum asamalarinda saptanarak,
malformasyonsuz bir nesil olusumu saglanmalidir.
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th - Yasaklsma

Y55 Trunavufinad ultr s
1V PGT somras BA degu
© 1990 Vg anneye G yswinurts donasyous rapors

o 1992 1OKE someast degsms (ligkin itk rapur

Sekil NB-4: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Tarihsel perspektif ve Pre-
implantasyon Genetik Tan1 gelisim.

PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Endikasyonlari

* Tekrurkayan disshikber * Allede yapisal Kromezomal dizensizlik hikayes
* Basarisiz IVF siklusa (>2) * Aibede N-hromozomal hastalik hikayesi

* Belirfenemeven infertilite * Kaltsal genetik hustahikiar

* lleri anne yan * ek zen hastahikbar)

¢ Kromozom anomalili cocuk va da gebelik hikayesi * lleri vaglardn ortaya cikan genctik hastaliklar

* Kromozomal trapsbokusyon bulgusn * Kansere knhitsal predispossyon

* HLA esletnesi CHEA matching’)

Sekil NB-5: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Endikasyonlart

Bazi1 durumlarda, 6zellikle saglik personeli, belirli endise nedeniyle endikasyon i¢ine, sosyal
endikasyon eklenerek islevin genisletilmesini belirtmektedirler.

* PGT wslerin IVE lle gocuk sahidi slmakan sansim gok arunr

* Embriyo kabitesi = IVF baynrm

§eki| NB-6: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Tekrarlayan Diistikler ve
Infertilite Nedenleri

Yapisal Bozukluklar

Sekil NB-7: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Delesyon ve FISH Delesyon
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* Koromezom sosmalili embrive transferi

* Kalitesiz embrive tramsferi
* PGT eygulasmaman

* Diger

Sekil NB-8: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Yapisaal Anomaliler ve FISH
ile Basarisiz IVF Siiklusu

* Habitual abortus = bilviik elassikla kromezom anemalilerd
* Erkek ya da kadan tayryser olubili
« Teanslokasyon tasivicmst olaldlie

= Mozaik andploblik olabibie

Sekil NB-9: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Belirlenmeyen Infertilite ve
Ileri Anna Yasi

¢ “L50 infertilite nedend

* Aniiploidi ve yapasal anomaliler

* Dengeli transiokasyon tasiviciban I_l Yapusal kromozom
anomalili sperm

* Infertil erkek ] Yo 3-8 normal sperm, *627-74 andploid
sperm

Sekil NB-10: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Kadin infertilite (Anormal
Oosit Siklig1) ve Erkek Infertilitesi

Sekil NB-11: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Normal ve Anormal Sperm
Morfolojileri
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* Mowogenik kastalkbarin bir biildbma X Kromnoromeslida

* Cogo nllede y be hastahk rivkl belirienebilir

* Hastads Kromoronead aaomsslil gocuk varna * X Kremoxoman lizerie genin mutasyonn e oleyur
* PGT somraki gebelikie riski cok axalne

o Anneml gebelipln rerminasvonmne istemeyen Kisiher kin o Dhenne Mushowdnr distrafi, Semofil F rugle- X, renk Kirlbgil

" " v
= CVS va da ammdyosentes ickn aMersatif olahilir

* Disiler hasts dogil tasivier obar
¢ Enbrive digl ise X kromezomual hastabk dikkute abamaz ve
tramler ynpalir

Sekil NB-12: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Ailede anomalili
kromozomal ¢ocuk/gebelik/yapisal diizensizlik ve X-kromozomal hastalik hikayesi

X kromozomal resif kalitim
pedigri
{ _O
(o B 50 Her jenerasyonda bir hasta olgu
vardir.

m O
Erkekler hasta olurken kizlar
= tagtyicidir.

Sekil NB-13: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: X kromozomal resif-
kalitim pedigri

In vitro Fertilizasyon

i
* Kahtsal bir hastahg: gocuklarma aktarmn riski olan silclerde

¢ Ferwsda prematal tam restior) wygulana
FSH 2
‘ 152 {
* Ableler icin gig travmatik knrar

* Hastahk ailede belirlenir ve emrivoda tarume @ * Geliyen follikal

FSH= Folllktl stimdle edticl E2=Estradiol
lormon

Sekil NB-14: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: REKOMBINANT FSH
CALISMASI YUMURTA SAYISINI ETKILEMEKTEDIR

Sekil NB-15: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: In vitro Fertilizasyon:
Yardimci Dollenme ve Dollenme
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Sekil NB-16: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: In vitro Fertilizasyon:

Fertilizasyondan sonra ve Se¢im

Genetik Test Asamas1 ve Test Aasamalari

Sekil NB-17: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: 3. Giin: Preimplantasyon

Sekil NB-18: PREIMPLANTASYON GEN

ETIK TANI Dersi: Down, Aile Analizi ve Olgu

a) Robertson Tipi

NNy X

b1 L S T T I O )

i«

b) 23 KROMOZOM, 2 KROMATID. FISH[=] 13(YESIL) VE
14(KIRMIZI) NORMAL

Sekil NB-19: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Robertson tipi down
sendromu karyotipi, (z.m.z.) ve 23 KROMOZOM, 2 KROMATID. FISH[~] 13(YESIL) VE

14(KIRMIZI) NORMAL
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PGD Analizi

Bes Kromozom PGD

I8 2L XY

On Kromozom PGD

K9 I IS 16,08, 21,22 X, Y

Sekil NB-20: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: FISH ile PGD igin

blastomer analiz sonucu (Hum Reprod Update. 2005;11(1):33-41. doi:10.1093/humupd/dmh050, Hum
Reprod Update| Human Reproduction Update vol. 11 no. 1 © European Society of Human Reproduction and
Embryology 2004; all rights reserved)

Sekil NB-21: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: ON KROMOZOM PGD
analizi, ON KROMOZOM PGD analizi, Bes kromozom PGT analizi

Sekil NB-22: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: FISH + PCR:

PARENTAL-EMBRIYO ANALIZi ve Fish ve cgh analizi asamalar1 (Kahraman et al, Dove
pres, 2015)
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Sekil NB-23: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Pgt icin tek hiicre genomik
analizi, (niels van der aa, et all. Genome medicine, 2013) ve GenomePlexO single Cell
Whole Genome Amplification kit (Sigma-Aldrich, St. Louis, MO, USA)

a) PGT Array CGH panel analizi b) Koenzim 10 (coq2 or) eksikligi — nefrotik sendrom

Kahraman et al, Dove pres, 2015

C0Q2 OR

Sekil NB-24: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: PGT Array CGH panel
analizi ve Koenzim 10 (cog2 or) eksikligi — nefrotik sendrom (Kahraman et al, Dove pres,
2015)

a) Hla klas 1 bolgesi str analizi, (Kahraman et al, Dove b) Cgh ile pgd icin blastomer analiz sonucu
pres, 2015

Sekil NB-25: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: HLA klas 11 bélgesi STR
analizi ve CGH ile PGD ic¢in blastomer analiz sonucu

(Kahraman et al, Dove pres, 2015) Hum Reprod Update. 2005;11(1):33-41.
doi:10.1093/humupd/dmh050, Hum Reprod Update] Human Reproduction Update vol. 11
no. 1 © European Society of Human Reproduction and Embryology 2004; all rights reserved.

Pgt Yeni nesil dizileme b) Pgt Yeni nesil dizileme

(trizomi 21 Erkek,2 Village Road, Happy Valley, Hong

#

. Wmm"w‘w‘- '

-

-|
.l

Sekil NB-26: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: PGT Yeni nesil dizileme:
a) Normal Erkek, 2 Village Road, Happy Valley, Hong Kong, b) Trizomi 21 Erkek, 2 Village
Road, Happy Valley, Hong Kong)
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Gelecek Sorgusu

Gelecek Boyut Olarak Sorgular

a) Genlerin Kaynaklarin gesitlenmesi
iki anne, bir baba kaynaklanmasi gibi

b) Klonlama Yontemleri
Klon mevcut hiicre bélinmesi oldugundan
dolayi, ilk ¢ikis yasamis/yaslanmis hiicre
olmaktadir.

Sekil NB-26: PREIMPLANTASYON GENETIK TANI Dersi: Gelecek Sorgusu

Yorum

Zamanimizda saglikli nesiller olmasi amaglandigi i¢in, tk hiicre iken, dollenmeden 6nce bile,
secicilik ile genetik sorunlu olanlardan ayrilmasu hedeflenmektedir. Multifaktoryel olan
Diyabet ise obesite gibi bir¢ok saglik ortamlarinin olusmamasi ile yonelim diisiniillmektedir.

Tekniklerde degisim ve gelisim beklenilmelidir.

21) GENETIK DANISMA. Nurettin Basaran,
Charles J. Macri, md’nin ppt yararlanilmistir”

GENETIK DANISMA NEDIR?

Sekil NB/2-1: GENETIK DANISMA Dersi: a) GENETIK DANISMA NEDIR? Ve b)
DANISMA ICiN HANGI BILGILERIN ALINMASI GEREKIR

Genetik Danismanlik Basamaklari
. Hastaligin Tanisi: Muayene, tani ve incelemeler tarihi
Dogrulama
Risklerin hesaplanmasi
iletigim
Secgeneklerin tartigiimasi
Uzun siireli takip ve destek

MAA Genetik Danigsma Basamaklari

Medikal Gergek, Aile adaci, Risk Hesaplamalari, Onlemler
Danigsmanlik olarak belirtmistir. Genetik Danigsmanligin,
secenekler ve takip, destegin son asama oldugu dikkate
alinmalidir.

Sekil NB/2-2: GENETIK DANISMA Dersi: Basamaklar
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HASTALIK TANISI- ] HASNTALIK TANISI-H

netlh genetik hemyirest
* Genetk dumnymodaki en dnemdl ndim ¢ Mind e 1

* Fger yunly e tamamen yamiboc: hidgl, belhi tro ik sonu

T Komidimeast 3 tem asamada nlar
(¢ b o, aygun testher (Kromoxam, mofekitlvr

wrmanlara yi

Gunotik Beterogenite v viivaingik beterogenite

Sekil NB/2-3: GENETIK DANISMA Dersi: Hastalik Tan1 Asamalar1

Simian line ve epikantal katlanti, Down Sendromlu olgularda sik goriileblir ama Tatarlar’da da
hatta, Editérde de bulundugu dikkate alindiginda, bunlarla tan1 konulmaz. Sik bulunmasi, tani
koydurucu degildir, kromozomal hastalik tanis1 kromozom analizi ile konulur.

FEDIGRI ANALIZI

FTIK HETEROGENITE <

* Nirden fa2 etth mekantomanin neden oldudu SAGIRLIK
d O O AR
Taric-Tosh Scod QD ORI XR

* Retinatis Migmoatsss o, OR, XR

Sekil NB/2-4: GENETIK DANISMA Dersi: Once aile agaci1 (Pedigre Analizi) yapilir, sonra
buna gore Otozomal; Resesif, Dominant, sporatik veya De-novo gibi tanilar konulabilir.

Charcot-marie-tooth sendromu- 1866, (Divakara
Kedlaya, MBBS; Chief Editor: Vinod K Panchbhavi.

GENETIK HETEROGENITE -1 Medscape, 2017

* Charcot-Marie-Tooth

wlarak da
Dllinie

* Avak kathomar, peroneal Kas zayiflar, ayak hakladyet! kKabimag
Wik ir woedes olur

¢ Egerbo budunursa, Damymays ¢ok yarduna olur

Sekil NB/2-5: GENETIK DANISMA Dersi: Genetik Heterojinitesi; 1, 11 ve Charcot-marie-
tooth sendromu

Genetik Heteroginite
. Saglam bir teshis konsa bile, altinda gesitli nedenler
olabilir;
+  Ornegin, Sagirlik ve Non-spesifik Mental Retardasyon
% Cevresel ve genetik faktorler
«  Ampirik riskler de kullanilabilir, fakat bunlar
spesifik taniya dayali risklerden daha az
tatminkardir

GENETIK HETEROGENIUTE <11

o Saglam bir teyhis koosa hile, sltinda ceydth nedenler adabifir

i, Sagarik ve Nonspesiik Mentul Retardasyon

o Cevresel ve gosetih Mktirter

& Ampirik r de hullamdabalir, fakat bunlar spestfibh tamiva

ayah rishlberden dabs ax crtasinkardy

Genetik Hastaliklarda, sebep-sonug iliskileri mantik
yapilanmasi seklinde olmayabilcektir

Sekil NB/2-5: GENETIK DANISMA Dersi: Genetik Heterojinitesi; I11.
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OTOZOMAL DOMINANT OTOZOMAL RESESF KALITIM

AM AM AAANAN

Vi vy Uvv vl
1838 § 7 ¢ U

Kalitim

Sekil NB/2-7: GENETIK DANISMA Dersi: X Kromozomal Resesif Kalitim, Mitokondrial
Hastaliklar

Akraba Evliligi: Bilim, Teknik, 2006 Aile Agaci (Pedigri Analizi)
\KRABA EVLILIGI Her olgu farkli yapisi nedeniyle, 6zel ve 6zgiin analizi
TS yapiimalidir.

Olgular hastalik yapisina gore farkh boyutlar olabilir:
Maijér, Mindr, Tasltyicl,

Tek, Spesifik, Belirgin, Sessiz

Tani konulamayan bullgular

Malformasyon, Deformasyon, Distrupsiyon
Sequens, Asosiasyon, Sendrom, Asan defekti
Sadece bulgular

Sekil NB/2-8: GENETIK DANISMA Dersi: Akraba Evliligi, Pedigri Analizi

RISKLERIN SUNUML

Sekil NB/2-8: GENETIK DANISMA Dersi: Risklerin Hesaplanmasi ve Sunumu
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RISKLERIN NICELENMES! - 1

* Frospektif eheveynlorin rick kayrum skacak

¢ Denexim, risklerin
zostery dir
R S helhd e 1, bl 1, Btk de S8 alduduny okl

o ik wadese her Siedsact geenk gtn gegertidi

Sekil NB/2-9: GENETIK DANISMA Dersi

Rl LN NITELIGH - BIR RISKIN DOGASI

* Basha bir ocufa Karvur verirKen eheveymleel vikileyen fukode

o Ouenwlz biv sorum olun polidskiill igis 1/2 1k pok
cok allesd ethflemez

* Busa Kueyhk I5 vag alo Kigiler igin 17250 (NTD)
ol dnembl o bl

RISKLERIN NICELENMESE - 1

o Riskler ber bir cocuk igin geqerRdic

* Damsmantar hop Kotw kehanetierde badunan Kiamsee slarak

T gim 1725 olan riskis 24dncd creagun da neemad

hatirfatdhma iy

SECENEKLERIN TARTISILMASI
* Komsts bilgilendirimiy karartar igin iblyag daydublar tam hilgiler
u veriliv

o Secimbering akin tm detaylar antara sgiklane

* Ayrnica prenacad tant il lond ile
anlatilir

ILETISIM VE DESTEK -1

¢ Uletigion — CUN bl slreg
¢ Damiyman (heivag doyulun bhilgibert hayrlar
* Kockolars vo steklere duyark

* Rilgl ve nphlamalar

Sekil NB/2-10: GENETIK DANISMA Dersi:

Risklerin Niteligi ve Segenekler

ILETISIM VE DESTEK - 1)

* Wareyler v iRy gone (i bix Rastaldm favkins vardikiar
Z8man s00 gisdiiler

+ Karmayph psikol sl Cakinrler

DANISMA OTURUML

* Otarmm cok yo@us ve onn silacs olabiliv;
= EbMe edilen Balgilerin miktaes ve dogrulugno hasval Kietkhgdy
yurutahiliv
* Damiyoes oturwmonda tartnadan kenulary dzetleves bir bir
mohtup aileve ginderilis
» Kafa hanpkhigims seden wiam hannbars apehg wtnrmah

bpin:

Sekil NB/2-11: GENETIK DANISMA Dersi:

GENETIR DANISMANLIKTA OZE)
SORUNLAR

* Akrabahk ve ensest evilliider

* Eviat edinme ve genetik hastalikdar

* Tartiymals bubalik

Sekil NB/2-12; GENETIK DANISMA Dersi:

DIREKTIF YA DA NON-DIREKTH

Damyma alam bu senwclaria yasamak
aorwndsdsr

angmie e reramla

dagradan dav rawwy bricimd serplenimes

Elde efivn Karar santiboe gitd

ghieidse ile

sopardimg
erinek

* Mubisnnd & rid wylrmie ssouctan ddckate slimsmbater

Danisma Oturumu, Direktif/Non-direktif

AKRABA VE ENSEST EVLILIKLER

: Birinet vegen ve daba urok akrabalar aran
Birinci dercce akrabalar nrasimda

+ Kardey-Kardes, ehnveyn-goenub
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Sekil NB/2-13: GENETIK DANISMA Dersi: Yakin Aile ici evlilikler ve Sosyal Evlatlik

ORTAK GENLERIN ORANI

e A R e e e el

Cllte Mirsael Vogesber

* Mental retardasyon "ulS
s Otozomad resesif hastabiklar "L 1015

 Koojenital malformasvonlar %410

ENSEST EVLILIKTEN DO
ANA HIANT

Sekil NB/2-14: GENETIK DANISMA Dersi: Birinci Derece ve Yakin Akrabaliktaki

Genler

AKRABALAR ARA
EVLILIKLER

* Dadacak gocirkbards O hastalihbarm risk) sriar

w eviilibderinde OR coowk dofime riski %%

¢ Tepha epldermal purmak (er | gib)

BABALIK

Sekil NB/2-15: GENETIK DANISMA Dersi: Akrabalar Arasinda riskin artmasi ve Babalik

Testi

KROMOZOMAL HASTALIKLARINA GIRIS

* 1956 - Kreasascom annlizien) arod guvenll

* Giinllmdade 109 Gzeringe Aromecemal sendeant bidicilmistir
< ATXNXYAN

* Klinefelter (47,XXY)

* Twrmer (45,0)

* Spootan abortwsla sunaman gebelibder: "415-2
* Thim SAL bir k om umamalink
* Gebeliktv kromusenm amumalisk

* Dogumdan sonrs

SAB'DA GORULEN KROMOZOM
ANOMALILERI

Thwwe Sdi | % 0

SIKLIK: KROMOZOM ANOMALILER]

SIKLIK: DOGUMDA KROMOZOM
ANOMALILERI

ey 1008 Pragund b | Sk b

Sekil NB/2-17: GENETIK DANISMA Dersi: Goriilen Kromozom Anomalileri
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KROMOZOM DELESYON SENDROMLARI MIKRODELESYON SENDROMLARI

* Mikroskopik Olarak Géralebilea Terminal Delesyonlar:
’ ¢ Yaksek Cozlimirtili Prometafaz (HRP) ve FISH

* Kromaozom dp- Wolf Hirshorn

* Ban mikrodelesyonlur bitiyik bokinberdeki sadece cok az gen

* Aeowmrazom Sp- Crivdn-Chat kayhina nedes olur

* Digerferimde ~ birkag Jokls

Sekil NB/2-18: GENETIK DANISMA Dersi: Kromozomal Delesyon Sendromlari, Mikro-
delesyon Sendromlar1

MIKRODELESYON SENDROMUARINDAN
ORNEKLER

« Retinoblastoms
* Wilms timled
* Angelman ve Prader-Willl Sendromu

* DiGenrge ve Shprintzen Sendrome

-
'um

LBy o Meacine

RETINOBLASTOMA

« BB gocuklarda %55 bayka snamaliler - Mental reterdasson

* Basgocuklerda intersdtisyal defesyon

* 13gld dekidelessom RS igin stimil igerir

Sekil NB/2-21: GENETIK DANISMA Dersi: Retinoblastoma (Gozde retinada kitle oldugu
icin, 151k yansimasi, kedi gozii goriintiisii olabilmektedir)
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WHMS TUMORI |

S Wilms tiimbied (Mdeonelroms)

* WAGR sendromm

11pi152
11p141
11p1112
11q12.3
11q134
11q14.3
1123

Sekil NB/2-22: GENETIK DANISMA Dersi: Wilms Tiimérii ve Genetik boyut
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Sekil NB/2-23: GENETIK DANISMA Dersi: Wilms Tiimérii: Genetik Analizi

WILMS TUMORU -1l

« O Wikms tiimibrii alle aragtormalan
lokiisti e Migkisiz
* Beckwith-Wiedemann Seadromu gibi,
¢ Ban agirs bévdandly (hmdell sendrombards

gostens

Sekil NB/2-24: GENETIK DANISMA Dersi:

WAGR SENDROAMI

* Kromozom I ks kolunds intersitisval delesvon

* Gen lokasvonu

Iris Yoklugu, Wilms Tiimdorii

£ (o
‘ L/ xS
/
11p14
@Y W
h I'- 0y i
| avary
W "
o -
Setp / wwen perert il ssedics cootwange Mol

Sekil NB/2-25: GENETIK DANISMA Dersi: WAGR Sendromu (wilms tiimérii-aniridia-
genito iiriner anomaliler-mental retardasyon)
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Sekil NB/2-26: GENETIK DANISMA Dersi: ANGELMAN VE PRADER-WILLI
SENDROMLARI- 11

Prader-Willi syndrome : Genetic mechanisms
P M P M M M P M
Q0 Q Q 00O
15q13 ﬂ ﬁ I
Normal Paternal Maternal Imprinting
deletion uPD Defects
(65-75%) {20-30%) (2-5%)
E http//www.geneticsdmedics. comy/ prader-wili-syndrome. htrmd

Sekil NB/2-27: GENETIK DANISMA Dersi: Prader Willi Sendromu

ANGELMAN VE PRADER-WILL] ANGELMAN VE PRADER-WILLI
SENDROMLARI - | SENDROMLARI - 1l

¢ Olur olmaz Kahkahalar, * Erken bebeklik doneminde hipotoni

« Koordinoasyon zavillgs (ataksia), * Belirgin obezite

haliften ortayva mental retardasvon haliften ortaya mental reterdasyon

Sekil NB/2-28: GENETIK DANISMA Dersi: ANGELMAN VE PRADER-WILLI
SENDROMLARI

ANGELMAN VE PRADER-WILLI
SENDROMLARI

IMPRINTING -~ ANGELMAN + PWS

¢ Delesven de nove obarak paternal Kokendi 15 sumaral

Sekil NB/2-29: GENETIK DANISMA Dersi: ANGELMAN VE PRADER-WILLI
SENDROMLARI
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22)Tipta yeni bir alan: Genetik danismanlik

“Tipta yeni bir alan: Genetik damsmanhk” adli Medi-magazinden alinan,
(http://www.medimagazin.com.tr/ authors/ aysegul-demirhan-erdemir/ tr-tipta-yeni-bir-alan-
genetik-danismanlik-72-25-74.html) baz1 alintilar asagida sunulmaktadir.

Tipta yeni bir alan: Genetik danigmanlik

Prof. Dr. Aysegiil DEMIRHAN ERDEMIR
Tiirk Tip Tarihi Kurumu Bagkani, Tip Etigi ve Tip Hukuku Dernegi Bagkani

Tipta gelismeler ve yeni buluslar son yillarda enfeksiyon hastaliklar1 ve yetersiz beslenme nedeniyle ortaya ¢ikacak
bazi hastaliklar1 minimuma indirdi. Buna bagh olarak da kalitsal nedenli hastaliklar 6n plana ¢ikarak tipta 6zel bir
anlam kazandilar. Boylece genetik danismanhk ortaya cikti ve bazi etik problemler belirdi. Bu alanin iglerlik
kazanmas1 halinde pratisyenler bile genetik danigmanligin, hastalarinda genetik yiikiin azalmasina yardimci
oldugunu gorebilirler. Genetik danismanin, verdigi damismanlik hizmeti hem danigmanhk yaptig: aileyi hem de
toplumda genetik hastaliklarin spektrumunu etkiler. Genetik danigsman bircok iilkede genelde hekimdir.

Hekimler, biyologlar ve tibbi personelin genetik problemler konusundaki bilgilerinin iyilestirilmesi siiphesiz ki
problemin bilincinde olma gerekliligini yogunlastiracaktir. Genetik danigsma, egitim sistemi icinde konunun
aciklanmas1 ve bunun yararlanilabilir bir hizmet olarak sunulmasi durumunda gercek etkisine ulasabilir.
Toplumumuzda cekirdek ailenin yerlesmeye basladig: bir siirec iginde ¢ocuk sahibi olmak isteyen herkes bunlarin
saghgl konusunda her tiirlii imkana ulasmayi bir zorunluluk olarak gérmelidir. Oyleyse zamaninda, yani dogum
oncesi konuyla ilgili uyar1 ve bilgiler dikkate alimmalidir. Bunlar 6rnegin kitle iletisim araclariyla toplum saghgi
yararina sunulmalidir. Bu konunun en 6nemli béliimiinii ise bu siire¢ durumun hamilelik siirecinde tani teknikleri
ve problemler olusturmaktadir. Bu alanda anlamli bir sonuca ulagmak isteniyorsa uygulama ve aydinlatma daha
¢ok, lireme Oncesi genel saglk egitiminin bir parcasi olarak prekonsepsiyonel boliime kaydirilmahidir. Ciinkii
genetik hastaliklarin biiyiik bir kismi tedavisi heniiz miimkiin olmayan, bir kismi ise oldukca pahali yontemlerle
kars1 karsiya birakmaktansa, koruyucu hekimlik alaninda konuya egilip, bunlarin olusmamasi konusunda 6nlemler
alarak hem kisi hem de toplum saghgina katkida bulunulmus olacaktir.

Yukarida anlatilanlar dogrultusunda bu alanda atilmasi gereken adimlardan biri prekonsepsiyonel danigsma
hizmetleri olmalidir. Bu cercevede ¢ocuk sahibi olmak isteyen ciftler, bilincli bir aile planlamasindan yararlanmak
isteyen geng insanlar, saglik konusunda cesitli alanlarda ve gelecekte dogacak cocuklarinin saghg konusunda
bilgilendirilmelidir. Genetik konular, genetik danigman tarafindan 6rnegin diyet, sigaranin zararlar1 veya kizamik
asist gibi diger faktorlerle baglantili olarak aktarilabilir. Genetik acidan somut problemleri ¢ikabilecek kisiler
konusunda ise bir genetik danisma merkeziyle dogrudan baglantili olarak ¢alisiimalidir. Ozellikle de jinekologlarm
bu konuda hassas davranmasi beklenir. Ya da bu tiir hizmetler dogrudan dogruya hastanelere kaydirilmalidir. Buna
ragmen iyi organize olmus motive ¢alisan aile hekimleri veya saglik ocaklar1 prekonsepsiyonel danisma igin
kabullenilebilir olanaklar yaratabilirler. Bu birimler toplumun, konuyla daha az ilgili gruplariyla temasi
olusturabilirler. Bilindigi gibi tam da hizmete ve danismaya en ¢ok ihtiyaci olan bu kisiler nadiren ¢are arayan ve
danigan insanlardir.

Bu yiizy1lin bagindan itibaren ¢ocuk 6liimlerinde genel bir diisiis oldu.

Bugiin eldeki verilere gore:

e  Dogal 6liimlerin %401 kalitsal nedenli hastaliklar neticesinde meydana gelen 6liimler olusturmaktadir.

e Canl dogumlarin %3'iinde genetik hastaliklar ortaya ¢gikmaktadir.

e  Endiistriyel iilkelerde bir ¢ocuk klinigindeki hastalarin 1/3'i genetik hastadir.

e  Kronik bir rahatsizhigl olan erigkin hastalarin %10- 20'sinde hastalik nedeninin genetik bir Komponenti
olusturmaktadir.

Yukaridaki nedenlerle pratisyen hekimin sorunlari cogalmaktadir. Hekim gitgide artan bir sekilde dogumdan gelen
kusurlar, gesitli metabolik hastaliklar ve/veya kromozomal bozukluklar konusunda aileler tarafindan yoneltilen
sorularla karsi karsiya kalmaktadir. Bu sorular bu konularda uzmanlasmis bir hekim tarafindan genetik
danismanlik cercevesinde dile getirilebilir, detaylandirilir ve cevap aranir. Gliniimiizde genetik danismanlik ve buna
bagli olarak prenatal tan, halk saghgi alaninda 6nemli bir yer tutmaktadir. Genetik damismanlik, farkh anlagilmakta
ve yorumlanmaktadir; bazilar1 bu hizmetin psikolojik, bazilar: ise tibbi genetik yoniinii 6n plana ¢ikarmaktadir.
Oysa genetik danigmanlik her ikisini birden icermektedir. Agirlig1 su veya bu tarafa vermek hizmetin tek tarafh
kalmasina, sebep olacaktir. Diinya Saghk Orgiitii'niin ilgili uzmanhk komitesi "Ad hoc Committees on genetik
counselling” genetik danismanhg: asagidaki gibi tarif etmektedir.

Genetik danigmanlik insani problemlerle ilgilenen, bir ailede ortaya cikan veya ortaya ¢ikma riski olan genetik
hastaliklarla iligkili bir komiinikasyon siirecidir. Bu siire¢ kisi ya da aileye, bir veya birden cok yetistirilmis
personeliyle yardim etmeyi hedefler ve buna yonelik olarak;

Hastaligin tan1 dahil tibbi faktorlerinin neler oldugunu ortaya c¢ikarmaya calisir ve miimkiin olan tedavi
yontemlerini amaclar.

Hastaligin kalitsal oranim (risk hesaplama) ve belirli akrabalarda tekrarlama riskini belirlemeye ¢ahsir.
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Karar alma; riskler, ailenin amaclari. Etik ve inan¢ deger sistemlerine hitap eden ve karar1 kapsayan fikir birligi
olusturmay1 amaclar.

Miimkiin oldugu kadar ailede bu hastaliktan mustarip olan kisilere ve/veya tekrarlama riskine konsantre olmalhdir.
Bu bakimlardan genetik danigman giintimiizde ¢ok gerekli bir uzmanlik alani olmustur.

YORUM: Danismanlik islevi, Hacettepe Universitesi Pediatri Asistanligindan, Uzmanlik ve
Anadolu Universitesi ile Osmangazi Universitesi boyunca, Kadin Dogum Anabilim Dali
kapsaminda olusan gebelikteki sorunlar i¢in konsey toplantilar1 yapilarak, karar olusturmaya
calisilmistir. 1970 yilindan itibaren, 1977 yilindan sonra da Eskisehir’de de yapilmustir.

Genetik Danigmanlik bir birlikte bilgi, tecriibe ve olguya, duruma gore yorum yapilarak, bireye
bilgilendirme sunmak temel alinmaktadir. Tibbi Genetik Bilim Dal1, daha sonra Anabilim Dali
ile GENTAM bu Konseye katkida bulunmustur.

23) Prof. Dr. M. Arif Aksit Genetik Danigmanlik ve Dismorfik Bebek Dersleri
Dersin tiimii burada sunulmayacak olsa da kisa olarak vurgulananlar belirtilmektedir.

Genetik Danismay1 sakin aklinizdaki bilginiz olarak belirtmeyin. Bilmiyorum diyerek, analiz
yapin ve son literatiirlere bakarak cevap verin. Genel anlatilan genetik ve genetik hastaliklar
yaklagimlarinin tanimlamasina ve agiklanmasini gereksinim oldugu belirgindir.

(Genetik ve Genetik Hastaliklar

Genetik Danisma

* GENETIK KARAKTERLER ve ANOMALILER

K ’ n ~ ANOMALI

MALFORMASYON, DEFORMASYON, DISTRUPSIVON
- SEOUENS ASSOSEASYON NENDROMALAN DEFEK T
£y

: MINGR, MAJOR, TEK, COK, SPESIFIK,
Prof. Dr. M. Arif AKSIT SPESIFIK OLMAYANLAR, TANI KONULAMADI

DAHA FADLABILG ICIN
Genetik Dersinrme nuz. Burads genel bag) aktarem yarine gened
dedstiendsme yapiimas warmakiad

Sekil 1: MAA Genetik Danisma Dersi: Bilmiyorum demeli ve genel degerlendirmenin
hatalara neden olabilecegini algilayin

Genetik Danismanlik yaklagiminda Hekimlik tanimlamasi ve danigsmanlik sorgulanmasi
iletilmektedir. Gegmis bilgiler ile biitiinlesmenin 6nemi de ifade edilmektedir.

Uygulama olarak tiim ogrenciler grup olarak cilt gevsekligi/cutis laxa olup olmadigina
bakilmakta, sonra hafif, orta ve agir seklinde gruplandirilmaktadir. Takiben dil uzamasi ile
yanak esnekligine bakilarak bu gruplarda boliinme yapilmaktadir. Bundan sonra da yaklar1 diz
blikmeden uzatma ile durusa bakilmaktadir. Burada kadin olanlarin daha fazla gevseklik olarak
birikimi sorgulanmaktadir. Ciltte elastik ve sert yapinin cinsiyet dagilimi sorgulanmaktadir.

Bir birey, oncelikle kendisinin de belirli genetik karakter tasidigi, cildinin farkli yapida oldugu,
avuc ic¢i (palmar) cizgilerinin degisim oldugu ve birbirlerinden kisi olarak ayristigini
kavramalidir.

Bunlarin patolojik olmadigini, 6ncelikle her yapinin olusumda degisim yasadigini algilamalidir
ve esit olmadig1 gibi bunlarin genetik olarak ailelerden gectigini algilamalidir.
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« Dersin Hatirlanma Hedefi: %30+
» Biligsel Alan Hedefi: Kavrama
Yontem: Turtmyms

~ Teknik: Soru-cevap, Beyin Futinase, Ofrencileri
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Sekil 2: MAA Genetik Damigma Dersi: Egitimin metodolojisi, egitim parametreleri
sorgulanmaktadir. Yontemin bilgi verme yerine tartisma oldugu gézlenmelidir.

Buna gore bazi bireylere topuklu giymemeleri, hikayelerinde olan ayak burkma dahil bazi
sorunlarin bu gevseklik nedeniyle olusabilecegi ile diz egzersizlerini yapmalari
oglitlenmektedir. Bu sekilde saglikli olan yapilarda da oOzelliklere gore ayakkabi dahil
yaklagimlar tanimlanmaktadir.

Takiben Hiper-elasticus sendromlari, Ehler Danlos Sendromu olup olmayacagi ayirici tanisinin
yapilmasi soylenmektedir. Bunu da kendileri sendromu inceleyerek, ayirici tanilar1 dikkate
almamalar ile saglanmaktadir. Hastalik tanimlanmasinda doku ve yapida zarar olusturacak
boyutun 6nemi de ifade edilmektedir.

Uygulanan yontem Beyin Firtinasi olarak, bireylere farkli fikirler ile onlardan kurtulma ile
gercekligi yakalamasi istenilmektedir. Buna benzer yazarda olan Simian Line el ¢izgisi tiim
talebelerde incelenmekte ve tam olmasa bile %5-10 oraninda saptanmasi ile Trizomi 21 bulgusu
tartisilmaktadir. Spesifik olmayan, sik goriilen ile tanisal olanlarin aymrimi glindeme
gelmektedir. Eskisehir’de Tatarlarin sik olmasi nedeniyle ¢ekik goz ve palpebral yapinin sik
gozlenmesi ile bulgu ile spesifik bulgu ve kromozomal analizin anlami degerlendirilmektedir.

Crenetik Danismanlik

Medikal Gergek
Alle Agaci

Risk Hesaplamasi
Onlemier
Damgsmanik

._ _.. [I

ORANLAR FARNKLUILK GOSTEREBAIR
Har birim “MUDAVI HEKM" nitelijindeds
BORVMUW UKLAR ORTAK TS

Sekil 3: MAA Genetik Danisma Dersi: Genetik Danismanin 5 parametresi ve buna sirsi ile
ulasilmasi irdelenmektedir. Her dramda verilerin medikal gercekligi temel alinmaktadir.

Buna benzer bir¢ok bulgu, birinci ve ikinci parmaklarin uzunlugunun farkli olmasi gibi ¢esitli
bulgularin analizi yapilmaktadir.
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Anomalderin Gortdme Oranlar "i ‘f' ;?
A

* Kromezomad (10.1) « Teratojen (%3.2)

* Tek Gon {%3.1) - :
» Uterin Etki (%2.5)
* Allesel (%14.5)
» Ikiz (%:0.4)
+ Multitaktéryel (%23.0)
» NEDENI? (%43.2)
HEDEF
ORANLAR FARKULN GOSTERE DL Hasta dabekiect tedtavi etmnb degl, sncmadl hebed olugumiums
Kargingtrmak anatz. bilimin geligmesl ve toplum tarsmatanes gore ROpadeauen i
homen hagen her ye dagismektedir .

Sekil 4: MAA Genetik Danisma Dersi: goériilme oranlar1 farkli kaynakta farkli oldugu,
bunlarin zaman i¢inde goriilmesinin degisecegi belirtilmektedir.

Genetik Danigmanlik bir ekip isi oldugu i¢in, gruplar olusturularak, farkli goriiglerin tartigmasi
saglanmaktadir. Gruplar sorgulama yapmiyorsa, beyin firtinasi i¢in bir gruba olumlu, diger
gruba da olumsuz anlam vererek dogru algiy1 kavramalar1 amaglanmaktadir.

Genetik yaklagimlarin baslica: 1) Kromozomal hastaliklar, 2) Tek gen ile gegen hastaliklar ve
3) Multi faktoriyel nedenlere bagli olarak sunularak, tim metabolik hastaliklarda
irdelenmektedir.

Bu hastaliklarin diin, bugiin ve gelecekteki boyutlari ile degerlendigi de belirtilmelidir.

1) Kromozomal hastaliklar: Diin sorunlu olanlarda bakilmakta ve hastalik oldugu igin sadece
Gelecek nesillere olmasi dnletilmeye ¢alisilmaktadir. Bugiin; perinatal olarak erken tani ile
olusmasi1 6nlenmektedir. Yarin; tiim insanlarin kromozomal boyutu tanimlanacak ve beden
dahil birgok veriler ile daha net ve gergcek bir boyut yakalanmis olacaktir.

2) Tek gen hastaliklari: Tanimlama olasiligi zor oldugu ig¢in, hasta olanlarin klinik
tanimlandig1, bugilin ise laboratuvarlarin gelismesi ve erken tanimlama ile siirli bir
irdeleme yapilabildigi, gelecekte ise daha ileri teknikler ve anne karninda analizlerle daha
cok tanimlanabilecegi ifade edilmektedir.

3) Cok Faktorlii olanlar: Diyabet, ast1 ve benzeri hastaliklarda sorun veya hastalik olunca tani
konulmaktadir. Erken tanimlama olmas1 zor iken, giderek artmakta, anne siitii en az 6 ay
uygulanmasi ile 6nlenebilmesi ile beslenme, fizik boyut ve diger faktorlerin etkisi daha iyi
anlasilir olmustur. Rastgele secilmis 6grenciler aile agaci ¢ikarmaktadirlar. Tani; Beyaz
Onliik Hastaligidir. Doktor majér, digerleri ara deger, dgretmen, as¢1 ve benzerleri de
mindr tutulum denilmektedir. Buna gore dominant, resesif veya rast gele veya de-novo
olup olmadig1 yaklagimini belirtmeleri gerekir.

Genetik Hastaliklara farkli yaklasim boyutlari tanimlanmistir. Tek, ¢ogul/multiple, major,
mindr, organ sistemlerine gore ayirim; santral sinir sistemi, gastroenteroloji gibi yaklagimlarin
temel amaci, tan1 konulabilmesi ve buna gore danigsmanlik yapilabilmesidir.

Izole, ilk olusan boyutlarda da daha sonraki nesillere gegme durumlari da dikkate alinmalidir.

Aile agaci ve risk hesaplamasi bu agidan dnemli yer tutmaktadir. Ornek olarak kiz/erkek bebek
olusum orani belirtilmektedir. 10 daireli 3 apartmanda say1 %50 gibi olsa da 3 ¢ocukta 2/3 ile
1/3, tek cins olma 0/3 oranlarinin sikliginin istatistiksel verisi sunulmaktadir. Aileye %50
demektesiniz ama aile i¢in hi¢ kiz/erkek ¢ocuklar1 olmadigi da bir gergektir.
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Aile Agac ~Y) Risk Hesaplamasi

Sekil 5: MAA Genetik Danisma Dersi: aile agaci ¢ikarilmasi ve risk hesaplanmasi anlami
vurgulanmaktadir. Risk, ka¢ oranda kadin ve erkek ¢cocuk olma olasiligidir.

Genetik Danigmanlik iglevinin tiim veriler alindiktan ve bilgi sorgulandiktan sonra
yapilabilecegi, Genetik Uzmanlar ile birlikte, gerekirse Perinatolog gibi diger uzmanlar ile
Konsey karar1 olarak alinmasi 6nerilmektedir.

Zamanlama

Dismorfik Bebek

¢ Danmigmanlik oncesi
yapiimasi gerekenler

Prof. Dr. M. Arif AKSIT

agh vo Hastakklan

hastado olugen gesetiksel sorem Daratinde |Dillmsel
olarak] Incajenmnelidr

Sekil 6: MAA Genetik Danisma Dersi: Danismanlik zamani ve Dismorfik bebek

3 Safhada islev 6nerilmektedir.

a) Birinci Safha, Analiz, sentez ile Medikal Gergek: Veri toplama, tani igin gereken analiz ve
sonra sentezleri yapmak, bulgular1 tan ve net tanimlamak

b) Aile Agaci, Risk Hesaplamasi: Bulgularin goriilme ve siddeti ve boyutlarini tanimlamak

c) Onlemler: Prenatal 6nlemler, diyabete beslenme diizenlenmesi, zayiflama gibi yaklasimlar

Bundan sonraki boyut, ancak Genetik Danismanlik olacaktir. Konu hakkinda yeterli bilgi
yaninda, bireyin boyutunun da bilinmesi gereklidir.

Dismorfoloji

Ikinci Ders kapsaminda bazi tanimlamalar ile bunlarn goriilen resimler ile taktimi
yapilmaktadir.

Morfolojik bozukluklara yaklasim yapilmaktadir.
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Dismorfoloji terimi

o Konjenital defektleri,
o dogum oncesine ait nedenlere bagh
o vucuttaki anormallikler

tanimlayan bir terimdir

Deformasyon:

o Baslangicta organ ve dokular normal
gelismekte olan fetusa, genellikle son
trimesterde mekanik basi sonucu
olusurlar

4 Tip Patogenetik Model

. Deformasyon
2. Disruption

. Displazi

. Malformasyon

Displazi

o Vicutta tek bir doku tipini tutar

o Bu bozukluklarin cogunda intraselliler
yollar: yada ara metabolizmay: tutan
bir mutant gen s6z konusudur

0 Displazilere badl dismorfik
degisimier dogumda belirgin olmayp,
birkag aylikken kendini belli eder

a0 Genetik damisma onemlidir

Dogumsal defektlerin tipleri

0 Major anomaliler-Minor anomaliler
o Normalin varyanti

u Izole anomali-Multipl anomali
u Assosiasyon ve kompleksier
u Sequence (Sekans) ve Sendromlar

Sekil 7: MAA Genetik Danisma Dersi: Dismorfoloji tanimi ile patogenetik model

Disruption:

o In utero normal gelismekte olan
yapilar etkilenmektedir

o Dis kaynakh bir ajan hicre élumu ile
birlikte dokunun gergek anlamda
destriksiyonuna yol acar

Sekil 8: MAA Genetik Danigma Dersi: Deformasyon ve Distrupsiyon tanimi

Malformasyon

u Prenatal dénemde viicudun geligiminde
Intrinsik bir anormallide bagh kalics
dt_‘.fjl;1k|3k.’;rdir

u Embriyonik hucre proliferasyonu
farklilagmas:, gogu (migr

ler aras:

e Tipl Tutulabilir
diklerinde gene
valdir

Sekil 9: MAA Genetik Danigsma Dersi: Displazi, Malformasyon tanimlari

“1zole anomali-multipl anomali

o Cogu konjenital anomali izole olup
vucudun tek bir kismini tutabilir

g Neden somatik hicre mutasyonu,
aberran hiicre migrasyonu, eksik yada
agirt hicre bolinmesi, dokuya 6zgii
hucresel iliskilerde yetersiziik
olabilir

Sekil 10: MAA Genetik Danisma Dersi: Anomalilerin tipleri, izole anomaliler
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1 pe - .y pe
Normalin varyant - o Assosiasyon

(Normalden sapma) o Klinik tablo sendrom denmesi icin
yeterli aciklikta olmayabilir ve tani 2
nedenle degerlidir:

. 1) 2 yada 3 kardinal bulgunun farkediimesi
Z = - Ror
olusturanlardir. Ailenin diger digerleri gizli olan anomalileri

bireylerinde de benzer gérunum aragtirmay: gerektirie

olabilir fakat daha hafiftir ve normal 2) Tekrarlama riski disiiktiic ve genetik
g x, < oL ' S 4 TN

mi, degdil mi karar vermek gugtur danisma Igin gereklidir

o Fizik bulgulart normal konfigurasyon
spektrumunda ug noktay

VT . & i dije >
Q”‘"—H'” On sac cizgisinin disikIGgl o Assosiasyonlarin patogenezieri
$is gorunumiu burun, basik yiiz bilinmemektedir

Sekil 11: MAA Genetik Danigsma Dersi: Varyant, Assosiasyon

Kompleks - Sequence ve Sendromlar

o Embryonel dénemde ayn: vicut o En fazla taninabilen konjenital
bolgesine lokalize olan gesitli farkl anomalilerdir
YUP"C"'dak‘ anomalilerdir o Khnik tablo etkilenen gocuklarda benzerdir
o Bilinen bircok kompleks, vaskiler o Tek bir bblgede simirh degildirier
anomaliler sonucu olusur, Bu
hipoplaziye yada tutulan yapimin tam
yokluguna yol agar

Sekil 12: MAA Genetik Danisma Dersi: Kompleks, Sequence, Sendromlar

Down Sendromu tanisi almanin klinik olmadigi, mutlaka genetik kromozomal olarak
konulmasinin 6nemi ile, translokasyonu ile Trizomi ve diger tiplerinin Genetik Danigmanlikta
farkli oldugunun algilanmasi belirtilmektedir.

Resimler ile siislenen bu tanimlamalar, resimlerin bu Unitede yeri olmadig1 diisiiniilerek yer
verilmemistir.

Kendi albiimiimden olmasi otesinde, yabanci kaynaklardan da yararlanilmaktadir. Bu
slide/sunumlar1 yapilmadan once tiim katilmcilarin Tip Ogrencisi olmasi ve bastan
gordiiklerinin sir olarak kalmasinin gerektigi ve herhangi bir sekilde fotograf ile kopya
yapilmayacagi sozii alinmaktadir. Hekimlere agik ama diger personele kapali bir sunum
olmalidir.

Dismorfik sendrom; o
(Trizomi 21)

Bir veya daha fazia major anomalinin
say\da minge anomadinn gordimesinde

U Pek cok dismorfik sendromun altta yatan nedeni
bifinmemektedir

Bir Rismi major gen mutasyonlaring badldir

da spesifik kromozom bozuklugu

Sekil 13: MAA Genetik Danisma Dersi: Dismorfik Sendrom ve Down Sendromu
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Bir Genetik Danismanlk Ornegi

Konsey 21

Yaklagim ilkeleri (21 Mart 2015 Tarihli Pediatrik Genetik Konsey Kurul Karari)

Glndem

Down Sendromlu; Trizomi 21 ve diger 21 numarali Kromozom Hastaligi olan gocuklara uygulanacak genel yaklagimin
sistemlere gore gruplandiriimasi

Gerekge/Amag: a) 21 Mart Down Sendromu Giinii nedeniyle ve b) Kronik sorunlu olan ¢ocuklarin belirli parametrelerinin
izlenmesi ve gereken tetkiklerin yapilarak, bu 6ziirlerinin biiyiime ve gelismesinde engel olmamasi

Saiki/izlem: Saglikli biiyiime ve gelismenin saglanmasi belirli bir kontrollerle izlemini gerekli kilmaktadir. Bu gocuklarda
da mental boyutlari da dikkate alindiginda, mental gelismelerine, 6nlenebilir ve egitilebilir mental geriliklerin eklenmesi
onlenmelidir.

IDH (Impairments, Disabilities, Handicaps) yaklagimi ile 6ziirlii olmanin engellenmesi: Ornegin; Miyop olan birisine gézliik
verdiginizde diizelebiliyorsa, miyop olarak impairment vardir, ama gozliik ile diizelmekte ve sorun ¢oziilmektedir,
impariments/sorunu vardir. Diizelmiyorsa disabilities/kusurlu, gérme boyutu yok ise handikapli/engellidir. Ayni durum
prematiirelerde isitme testleri ile de onlenebilmektedir. Bu acidan da 21 Trizomi olan olgularda olasi sorunlarin
incelenmesi ile Handikap 6nlenebilir, Disability boyutuna bile gelmesi engellenebilir.

SORUMLULUK/Mdavi Hekim

e  Sorunlu/hastalikl organ/sistem ile ilgili Bilim Dallari: Olgularin sorunlu veya hastalik bulunan sistem/organlari ile ilintili Bilim
Dallar Yasal/dogal olarak birinci diizeyde mudavi/sorumlu hekimleridirler. Kongenital kalp hastaligi olanlarin Cocuk
Kardiyoloji Bilim Dali tarafindan, gastro-intestinal atrezi gibi sorunlarda da Pediatrik Cerrahi ve gerektiginde Pediatrik
Gastroenteroloiji ile birlikte izlienmesi 6rnek olarak sunulabilir.

e  Zeka ve Mental Retardasyon Dizeyi Agisindan: Olgularin zeka yasi veya bununla ilgili nérolojik sorunlari temel oldugu igin,
Cocuk Psikiyatrisi ile (Psikolog ve diger destek/hizmet) alanlari ile birlikte kontroller ile incelenmesi gerekli gérilmektedir.

e  Bebegdin ve ailenin Psikolojik, Sosyal Destekleri: Cocuk Psikiyatrisi ile Pediatrik Noroloji bu agidan da gocuklarin incelemesi,
izlemesi 6ngorulmelidir.

. Uzun sureli_izlemi: Hastaligin uzun sureli izlemi diger sorunlarin midavi/sorumlu hekimleri diginda, gerekli gorilmesi
temelinde, Sosyal Pediatrinin izlemi ve gocudun egitim durumu agisindan da katkilar olacag! dikkate alinarak, takibinin
Sosyal Pediatri Bilim Dalinca da yurittlmesi uygundur.

. Danismanlik: Pediatrik Genetik Bilim Dali, temel olarak bu asamada danismanlik hizmetini, sorumlu/miidavi hekimlere
gotirmesi olmalidir. Saptana ek anomali ve sorunlarda da diger sendromlari sorgulamasi beklenmelidir.

IZLEM:

KARAR 1: Down Sendromu olarak tanimlanan bebeklere her tirlii insani ve tibbi yaklagimlarin yapilmasinin zorunlu oldugu
bilincinde olarak

KARAR 2: Tiim olgularin mutlaka organ ve sitem sorunlarina gére ortaklasa olarak Is birligi ve Esgiidiim temelinde tim ilgili
Bilim Dallari tarafindan gériilmesi ve izlenmesi

KARAR 3: Olgularin bliyime ve gelisme ile egitim ile sosyal acidan kontrollerin temel olarak Sosyal Pediatri tarafindan yapilmasi
KARAR 4: Psikolojik ile sosyal agidan ve aile desteginin Cocuk Psikiyatrisi kanali ile yapiimasi

KARAR 5: Norolojik agidan izlemi (MMR tanimlanmasi gibi) Cocuk Norolojisi tarafindan izlienmesi

KARAR 6: Cocuk Genetik Bilim Dali literatiir ve gocuk ile énerilerini sunmasi

KARAR 7: Asagida OMIM ve POSSUM kaynaklarindan elde edilen sorunlarin listesi tablo olarak sunulmaktadir. Bu sorunlarin
olusup olusmadigin kontroli uygun gorilmektedir.

... Kararlastinimisgtir.

Klinik olarak Trizomi 21 olgularda saptanmis olan sorunlar/hastaliklar
TABLO (OMIM ve POSSUMWeb’dan alinmistir)

VAR
. ; POSSUM ve OMIM verileri YOK
Sistem Incelenecek Bulgu
[Inheritance |E |[1solated cases | | |
e  Pregnancy/Hydrops fetalis with or without
Pregnancy ascites, pleural effusion
° Build/Wasted, very thin build, FTT
Growth Height Short stature . Build/Generalized obesity

e  Genitalia/Small penis
Genitalia e  Genitalia/Undescended or ectopic testes
e  Genitalia/Hypogonadism, delayed puberty

° Skull and Scalp (See Radiology -
Skull)/Microcephaly

Brachycephaly [EoM e  Skull and Scalp (See Radiology - Skull)/Flat
Head and Neck Head image occiput (brachycephaly)
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Skull and Scalp (See Radiology -
Skull)/Wide sutures, delayed fusion of
sutures

Skull and Scalp (See Radiology -
Skull)/Large fontanelle

Face

Flat facial profile

Face - Shape of Face/Round face

Face - Shape of Face/Flat face

Face - Orbital Region/Up-slanting palpebral
fissures

Face - Midface/Midface hypoplasia; flat
midface, short midface

Ears

. Small ears

. Folded helix

e  Conductive hearing
loss

Ears - Location and Orientation/Low set ears|
Ears - Shape and Structure/Anotia, microtia
Ears - Shape and Structure/Antihelix
prominent, cystic ear

Ears - Shape and Structure/Antihelix
hypoplastic or abnormal

Ears - Shape and Structure/Ear lobe
abnormal size

Ears - Shape and Structure/Other ear
abnormality

Ears - Hearing Loss/Deafness -
neurosensory

Ears - Hearing Loss/Deafness conductive

Eyes

e  Upslanting
palpebral fissures

e  Epicanthal folds

e Iris Brushfield spots

Ocular Region - Lids and Lashes/Epicanthic
folds, epicanthus

Ocular Region - Lids and Lashes/Absent or
decreased lashes

Eyes - Anterior Segment/Cataract

Eyes - Anterior Segment/Keratoconus
including keratoglobus

Eyes - Anterior Segment/Brushfield spots
Eyes - Anterior Segment/Other anterior
segment abnormality

Eyes - Retinal Abnormalitites/Retinal
vascular changes

Eyes - Vision (Including Investigation
Results)/Abnormal vision

Eyes - Eye Movement Disorders/Paresis of
ocular muscles, squint

Eyes - Eye Movement Disorders/Nystagmus

Mouth

Protruding tongue [EoM
image

Nose/Short or small nose

Nose/Depressed nasal bridge
Nose/Choanal atresia or stenosis
Nose/Absent nasal cartilage

Lips and Mouth/Small mouth, microstoma
Lips and Mouth/Mouth held open

Lips and Mouth/Thick lips

Lips and Mouth/Paramedian or lateral cleft
lip (unilateral, bilateral)

Lips and Mouth/Midline cleft lip

Oral Cavity - Palate and Alveolus (Also see
Facial Clefts)/Cleft hard palate

Oral Cavity - Palate and Alveolus (Also see
Facial Clefts)/Cleft soft palate, bifid uvula,
submucous cleft

Oral Cavity - Palate and Alveolus (Also see
Facial Clefts)/Short palate

Oral Cavity - Teeth/Abnormal tooth position,
malocclusion, open bite

Oral Cavity - Teeth/Anodontia, oligodontia
Oral Cavity - Tongue, Gingivae,
Mucosa/Protruding tongue

Oral Cavity - Tongue, Gingivae,
Mucosa/Macroglossia

Oral Cavity - Tongue, Gingivae,
Mucosa/Fissured tongue
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Cardiovascular

Heart

Congenital heart
defect
Atrioventricular
canal

Cardiovascular/Shunt - VSD, ASD, PDA
Cardiovascular/Cyanotic or complex heart
disease

Thorax

Chest Wall (See Radiology - Thorax)/Pectus
carinatum (pigeon chest)

Chest Wall (See Radiology - Thorax)/Pectus
excavatum (funnel chest)

Respiratory, including
Diaphragm/Emphysema, lung cyst
Respiratory, including
Diaphragm/Diaphragmatic hernia or defect

Abdomen

Gastrointestinal

Duodenal
stenosis/atresia
Imperforate anus
Hirschsprung
disease

Abdominal Wall including Hernias/Absent or
diminished abdominal musculature
Abdominal Wall including
Hernias/Omphalocoele, exomphalos,
gastroschisis

Abdominal Wall including Hernias/Umbilical
hernia

Gastrointestine/Abnormal oesophagus
including tracheo-oesophageal fistula
Gastrointestine/Duodenal atresia or
stenosis, annular pancreas
Gastrointestine/Other intestinal atresia
Gastrointestine/Malrotation or duplication of
the gut

Gastrointestine/Hirschsprung disease
Gastrointestine/Malabsorption, chronic
diarrhoea or inflammation
Gastrointestine/Absent or abnormal gall
bladder (including gall stones)
Gastrointestine/Imperforate anus or anal
stenosis

Gastrointestine/Malplaced anus

Skeletal

Spine

Atlantoaxial instability

Vertebral Bodies - Entire Vertebral
Bodies/Very small or hypoplastic vertebral
bodies

Vertebral Bodies - Entire Vertebral
Bodies/Other spinal or vertebral abnormality

Pelvis

Hypoplastic iliac
wings
Shallow acetabulum

Pelvis - llium/Abnormal ilia

Pelvis - Lower Part, Sacrum/Abnormal lower
part of pelvis

Hip/Dislocated hip

[Limbs

IJoint laxity

Eklemlerde elastisite-kol testi (cm fark) ||

Hands

Short, broad hands
Fifth finger mid-
phalanx hypoplasia
Single transverse
palmar crease [EoM
image

Limbs - Clinical Features (See Radiology -
Upper Limbs)/Hyperextensible or
hypermobile joints

Upper Limbs - Hand and Wrist (see
Radiology - Phalanges)/Small hand
Upper Limbs - Hand and Wrist (see
Radiology - Phalanges)/Brachydactyly
Upper Limbs - Hand and Wrist (see
Radiology - Phalanges)/Broad or trident
hand

Upper Limbs - Hand and Wrist (see
Radiology - Phalanges)/Polydactyly -
preaxial (radial)

Upper Limbs - Hand and Wrist (see
Radiology - Phalanges)/Clinodactyly of 5th
finger

Upper Limbs - Hand and Wrist (see
Radiology - Phalanges)/Single transverse
palmar crease, simian crease

Upper Limbs - Hand and Wrist (see
Radiology - Phalanges)/Abnormal palmar
dermatoglyphics, abnormal skin creases
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Foot

Foot and Ankle/Short foot (including
brachydactyly)

Foot and Ankle/Flat foot, pes planus

Foot and Ankle/Abnormal plantar creases
Foot and Ankle/Syndactyly (other than
minimal 2nd and 3rd toes)

Lower Limbs - Great Toe/Wide space
between first and second toes

Skin, Nails, Hair Skin

Excess nuchal skin
Single transverse
palmar crease [EoM
image]

Skin - Diffuse Changes/Dry skin

Skin - Diffuse Changes/Ichthyosis

Skin - Diffuse Changes/Cutis marmorata
(marbled skin) or livedo reticularis

Skin - Diffuse Changes/Oedema,
lymphoedema, edema, lymphedema

Skin - Diffuse Changes/Loose skin, lax skin
HAIR

Hair - Texture/Fine hair

Hair - Distribution on Scalp/Sparse or absent
scalp hair - generalised

Hair - Distribution on Scalp/Abnormal scalp
hair pattern, widows peak, cow lick

Radiological — General

Radiological - General/Calcific stippling
(punctate calcifications)

Radiological - General/Osteopenia, diffuse
osteoporosis, coarse bone trabeculation
Radiological - General/Delayed skeletal
maturation

Radiology - Thorax/Supernumerary ribs
Radiology - Upper Limbs - Long Bones &
Joints/Absent or abnormal metacarpals
Radiology - Upper Limbs - Long Bones &
Joints/Absent, small or short phalanges

Central Nervous ||e

Mental retardation
Alzheimer disease
Hypotonia, poor

Neurological - Structural
Abnormalities/Holoprosencephaly,
arhinencephaly

Neurological - Functional
Abnormalities/Mental retardation - borderline
or mild

Neurological - Functional
Abnormalities/Mental retardation - moderate
to severe

Neurological - Functional
Abnormalities/Seizures of any type
Neurological - Functional
Abnormalities/Hypotonia

Neurological - Functional

Neurologic System Moro reflex Abnormalities/Abnormal cry or voice
Endocrine/Hyperthyroidism
Endocrine Endocrine/Hypothyroidism, small or absent
Features - Hypothyroidism thyroid
Immune and Haematological system,
Spleen/Frequent infections (see Nails for
paronychia)
Immune and Haematological system,
Spleen/Red cell disorder, anemia
Immune and Haematological system,
Spleen/Neutrophil dysfunction, neutropenia
Immune and Haematological system,
Spleen/Immunoglobulin dysfunction or
Hematology - Leukemoid reactions reduction
. Leukemia (both ALL Neoplasia/Gonadal malignancy
and AML) Neoplasia/Neurological tumours
e Acute Neoplasia/Lymphoma, leukemia
megakaryocytic
Neoplasia - leukemia
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. Meiotic origin >95% || e Build/Abnormal posture or gait
maternal, mostly . NECK
meiosis | e Neck/Short neck
. Increased ° Neck/Webbed neck, excess skin, cystic
recurrence risk with hygroma
parental . Neck/Atlanto-axial instability, odontoid
translocation hypoplasia
. Incidence, 1 in 650-
Miscellaneous -Diger 1000 live births
. Full trisomy 21, . Diger genetic sorunlar
94%
. Mosaic trisomy 21,
2.4%
. Translocation 21,
Molecular Basis - 3.3%

Kaynaklar:
PossumWeb ve OMIM ’den yararlaniimistir.

Danismanlik/lletisim Boyutu

Genetik Danmismanlik, etkin ve verimli iletisim kurulmasi ile olasidir. Bu Unitede Emzirme
konusunda hizmet i¢i egitim sertifikasyondaki derslerden alinarak sunulmaktadir.

Iletisim Ozellikleri; uygulanacak ve onerilecekleri anlatmak, bireylerin yasamlarina uygun
olmasini ve bireysel olarak etkilesim icinde olmay1, bir iligski olusmasi, alig-veris boyutu ile
iletisim kazalarinin saptanarak diizeltilmesi, yeniden diizenlenmesini, etkin ve verimli, efektif
bir boyut kazanmasi ile olusabilecegi algilanmalidir.

MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan

DINLEME ve OGRENMI

Hetisim Ozelliklen i ;
’ pecenlier

Sézsiiz lletigim Kurun
Agik Uglu Sorular Sorun

ligiyi Gosteren Davraniglarda Bulunun ve
Cevap Verin

Annenin Soylediklerini Vurgulayn,
Tekrariayin

Empati Kurun, Karsidakinin Hislerini
Anladiginiz: belirtin

Yargilayan S6z ve Davramglardan Kaginin

Insamin eylemlerini tarumlar, faaliyetieri anlatir.
lletisim canlilarda bir yagsam geregidir
Bireyler aras: Ikili veya goklu bir etkilesimdir. En

azindan bir diyalogdur,
Bir anlamun iletimi, bir aligverig, bir iligki ve
iligkideki faaliyettir,

Daha kotusd, yanhg anlagiimalar 56z konusu
olabilir

ILETighM KAZALAR|
Botigim kazalan, yine otkin ve dogru iletigim ile ¢coztmianetsilis

Sekil 14: iletisim 6zellikleri ile Dinleme ve Ogrenme becerisindeki vurgular

Iletisim boyutunda iletisim kazalar1 olabilir ve bu beklenilmelidir. Hekimler bile kendi
aralarinda ayni1 frekans iginde olmayabilirler ve bunun i¢in hasta verilerine bagvururlar. Sevgi,
karsiliklt anlagma ortami, empati yapma, fiile kizma, bireye kizmama ve birey haklarina riayet
ve saygl gosterme ile bu ¢atisma ortami kaldirabilir. Iletisim kazalarinin 6nlenmesi de yeniden
kurulan etkin ve verimli iletisim ile olasidir. Biiyiik kizginliklardan tarihsel agklar dogar bosuna
sOylenmemis sozlerdendir.

Bunun i¢in; sozsiiz iletisim, agik uglu sorularin sorumasi, ilgiyi olusturacak boyut ile, giizel ve
dogrularin vurgulanmasi ile empati yaparak, yargisiz davranmak gereklidir.

Sozsiiz iletisim olarak; durusun, géz temasinin, arada engel olmamasinin 6nemi ile belirli
zaman harcamak ve uygun bir temas olmasi beklenilmelidir.

| MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan | MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan |
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@ =~

secert | S N oy

(= : St — Sozstiz Hetisim
Sozsiz Ifletisim ‘

¢ Durus (Basimi Uygun Duzeyde Tut)
s Goz Temas (Dikkatini Odakla)

sekilde, 6rnegin durusunuzla e Engeli Kaldir (Arada Masa Olmasin)

yliz ifadenizle gostermenizdir. * Zaman Harcamak (Aceleci Olma)
» Uygun Dokunmali (Temasa Dikkat)

e Sozsiiz Iletisim
~Tavrinizi konusma disinda her

BseDENDIL
TUM DAVRANISLARIMIZOA BEDEN DIL| ILE SOZEL XONUSMA
UYUM IGINDE OLMALIDIR

Sekil 15: Sozsiiz iletisim boyutlari

Acik uglu sorularin 6zellikleri, ilgilenmenin unsurlari 6nemsenmelidir.

MAA: Emzirme U
i Seceri 3
*Tlgilenin

» Jestler
—Gulumse, Basin salla

MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan gulama Notlarindan

P[0
*"Ac1k Uclu Sorular .’

» Acik Uglu Sorular

— Nasil?, Ne?, Ne zaman?, Nerede7?,
Nigin?

» Basit Cevaplar
—Hmm, Hay Allah

« Kapali Sorular
Evet, Hayir
. misiniz?, ...yapttmi?, ._.var mi?

Sekil 16: Acik uglu sorular ile ilgilenmeyi gosteren kelimeler, climle yapilari

MAA: Emzirme Notlarindan
Hecen 6

*Yarql lamayin

MAA: Emzirme Notlarindan MAA: Emzirme Notlarindan

 Vurgulayan pati, anlayis

+ Faydasiz Sorular

- Bebefin kag defa uysnuﬂ' [' ‘I'I

[
»OLUMSUZ BECERT “.
Dogru, Yanhs, 1y, Kotil, Yeterli,
Uygun

« Annenin Bakis Acisi

» Sempati=Kendi acinz

» OLUMLU BECERI
- wNasil?, birlikte degerlendirelim

~ Bu konwda ne

+ Tekrarlama, Vurgulama N
- Demek cok fazla acikiyor ‘b, ’ i
+ Capraz Sorgu B Y (
hassediyorsun? + ""

» Annenin Soylediklerine Vurgu
Yapmak

Sekil 17: Vurgulama, empati anlayisi, yargisiz yaklagim tanimlanmalidir.

Konusmada 6nemli noktalar1 vurgulamak, empati ile anlayis gostermek ile yargisiz yaklasim
ile iletisim yaklasimi yapilmalidir. Her konuda da benzer yaklasim beklenmesi dogaldir.

Bunlar; ilk adimda: giizel ve etik boyutta, insancil olmak, ikinci planda &fke kontroli,
karsidakinin sdylediklerine reaksiyon vermemek, ancak bu kabul etmek anlaminda olmadigi da
vurgulanarak iliski kurmak gerekir. Ugiincii boyutta ¢oziimler, tek bakis acis1 degil, bilimsel ve
kabul edilebilir olmali, elde edilen sonuglari, ara hedefleri ve verileri analiz etmek gerekir.
Gergekleri kabul etmek ve gerekirse yeniden yapilanmak gerekebilir. Besinci agama ise yeniden
yapilanma, yeniden yapilanlari irdeleyerek yiirimeye devam gerekir. Olumlu ve olumsuzlardan
ders almak 6nemlidir. Gergekleri kabul ederek buna gore yasamsal yorumlama yapilmalidir.

Dinlemenin amaci, bireyi tanimlamak, onu anlamak, onun duygu ve diisiincelerine gore empati
yapmaktir. Onun belirttiklerini dogrudan, kabul ve onu 6ne ¢ikarmak degildir. Bu durumda siz
ve sizin bilgi, tecriibeniz ikinci plana itilmemelidir.
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MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan

Sekil 18a: Dogru Bakis Gelistirme yollar1 (Hizmet i¢i Egitim Programindan)

Dogru bakis acist gelistirmek i¢in olusturulmasi gerekli yol haritasini asagidaki adimlarla
kullanmak gerekir (Eskisehir Osmangazi Universitesi Hizmet i¢i Egitim Programni).

MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan MAA: Emzirme Uygulama Notlarindan

NIno wamda

Sekil 18b: Dogru Bakis Gelistirme yollar1 (Hizmet i¢i Egitim Programindan)

Sonuc

Varlik Felsefinde, canli olarak yaratilmanin bir siireci ve boyutu vardir. Atomlardan
molekiillere ve molekiillerin belirli sira ile dizilmesi i¢in, belirli bir sifreye gereksinimleri
vardir. Hi¢bir canli birbirinin benzeri olabilir fakat aynis1 degildir. Bu nedenle yeryiiziine
130bin y1l boyunca 60 milyar insan geldigi ve bunun 6 milyarinin aktif yasadig: diistiniiliirse,
hicbiri birbirinin aynis1 olmamistir. Burada yapilanmada degisimin, olusumun etkisi
belirgindir. Bu nedenle olugma sirasinda bozukluklar eger islevsel olmaz ise yasamasi
olanaksizdir. Kisaca XY kromozomlar1 dikkate alindiginda, XX, XY ve YY olusmaldir.
Ornegin YY ’nin yasama sans1 yoktur. Bunun gibi yasayabilir olmasi ile varlik olabilmektedir.
Ik 10 Gebelik Haftasindaki spontan diisiiklerde anomali oranlarmin yiiksek olmasi dogal bir
bulgudur. Trizomi 21 insanlik olarak, ¢ok sevecen bir yapist ve giiler ylizii agisindan tercih
edilebilir bir bebek olmasi, zekd engeli nedeniyle istenilmedigi de bir gercektir. Major
kongenital anomalileri olmayan 21 Trizomi fetiisii olan ailelere sadece hukuken termine hakki
oldugunu belirtin, ayrica tavsiyelerde bulunmayin vurgusu yapilmaktadir. Eger 21 Trizomi bir
insandan olusan tiir kabul edilirse, terminasyon yasal olmayacagi da akildan ¢ikarilmamalidir.

Asagida bir alint1 yapilmaktadir.
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24) Kisaca Felsefe

“Kisaca Felsefe” adl1 kitaptan, (K Dinger, Pharmakon Yaymevi, 2012) baz1 alintilar asagida
sunulmaktadir.

Bilgi Felsefesi
Dogruluk (Hakikat) Sorunu

S6z, olmayan1 olmus gibi gosterince yanlis ortaya ¢ikar. Uygunluk 2 yonde olusabilir.
L.bir diislinceye karsilik, uygunluk olmast

2.bir 6nerme

Bilgi Nedir?

1.Bir zihin durumudur.

2.Yanit belirginlestik¢e, yakin baglanti giderek kopma noktasina gelir.

Varlik Nedir?

1.0zdeslik

2.Celismezlik

3.Ugiincii halin olmazlig1 ilkesi

4.Yeterli neden ilkesi

YORUM: Bir insanin yasaminin gegici oldugu tiim canlilarda bilinmektedir. Oliim konusunda
bireylerin felsefe olarak karsilastiklar1 baslica sorunlar; a) Oliim ani, agr1 s1z1 gekmemek, hemen
Olmeyi istemek gibi, b) 6liim anina hazirlik, yasam ile ilgili beklenti ve ailesel sorunlar1 diizene
koymak, c) 6ldiikten sonraki durum, d) kendisi hakkinda séyleneceklerdir.

Bu agidan varlik gibi konularda islenen, terminasyon yaklagimlarinda Genetik Danismanlikta
felsefe yaklagimlarinin bilinmesi 6nemli yer tutmaktadir. Bu agidan Psikiyatri Anabilim
Dalindan destek alinmasi 6nemlidir.

Son S6z

Genetik Danmigmanlik oncelikle saglikli olanlardan baslamali, rutin taramalar yapilmasi ile
bunlarin irdelenmesinin 6nemi ortaya konulmalidir. Daha sonra saptanan sorunlar ve
hastaliklarin yorumlart 6nemlidir. Aydinlatma agisindan Danigmanlarin Genetik uzmani olmasi
ve klinisyen boyutu 6nemsenmelidir.

Zamanimizda bilgi gerek Google gerek dogrudan internet arastirma sitelerinden elde
edilmektedir. Bu bilgilerin dogrulugu 6tesinde, bireye uygun ve uyarlamasi yapilmalidir. Bu
Danigmanlarin, saglikta hekimlik mesleginin gorevi olarak tanimlanmaktadir.

Genetik Damismanligin amaci “ari k™ gibi, belirli 6zellikli bir nesil, ik yetistirmek
olmamalidir. Insanlarin tiim Antropolojik, Tarihsel ve genetik koken olarak tek bir Homo
sapiens, sapiens’ten olustugu dikkat edildiginde, bu belirli 6zelliklerin se¢ilmesi veya
yogunlasmasi, seciciligi degildir. Sarisin, mavi gozlii bir nesil yetistirmek seklinde
yorumlanamaz. Insanlarda tek kabul edilebilen segicilik sevgidir ve dmiir boyu mutlu birlikte
yasama amacidir. Genetik Danismanlik, genetik hastaliklarin 6nlenmesi, olugmamasinin
saglanmasi ve gereken yaklagimlarla ortadan kaldirabilmek olmalidir.
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