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Ozet

Genetik hastaliklar, canlilarin genomik materyallerinde olusan anormallikler nedeniyle meydana
gelen hastaliklardir. Kusaktan kusaga aktarilabilecegi gibi, sadece ortaya ¢iktigi bireyle de sinirli
kalabilir. Her insan belli bir genetik hastalik riski tagimakla birlikte bazi ailelerde bu risk daha
fazla olarak gozlenmektedir. Giiniimiizde genetik biliminde saglanan gelismelere paralel olarak bu
alana talep, hem toplumsal hem de tip alaninda gittikge artis gostermektedir. Bu durum genetik
danismanlik olarak adlandirilan, bireylerin kendilerinde, ailelerinde, ileride dogacak ¢ocuklarinda
mevcut veya ortaya ¢ikabilecek genetik hastaliklar hakkinda her tiirlii bilgi verme islemini ¢ok
o6nemli hale getirmektedir. Genetik danigmanlik, genetik hastaliklarin taninmasi ortaya ¢ikabilecek
tedavi yontemlerinin uygulanmasi, aile planlamasi gibi durumlarda 6nemli bir yere sahiptir.
Ulkemizde iiniversite hastaneleri, devlet hastaneleri ve bazi 6zel merkezler dahilinde genetik tani
merkezleri bulunmaktadir. Genetik danigmanlik hizmeti almak iizere merkezlere bagvuran bireyler,
bu bireyleri yonlendiren doktorlar ve diger saglik hizmeti gdrevlileri glin gectikge genetik ve
genetik danigmanlik siirecinin 6nemini anlamakta ve daha ¢ok kisinin bu hizmeti almasini
saglamaktadirlar. Bu derlemede genetik danismanlik konusu, iilkemiz ve diinyadaki durumu
giincel literatiir bilgileri 1g181inda sunulmaktadir.
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Abstract

Genetic diseases occur due to abnormalities consisting in the genomic material of the living
beings. It may transmit from one generation to the other but it may also be limited only in the
affected individual. Everyone carries a risk for a particular genetic disease but a greater risk is
observed in some families. Today, in parallel with the development in genetics, an increasing
demand from the public and medical field is present. This situation brings importance of informing
individuals, their families and their children of their present or future genetic conditions, a process
called genetic counseling. Although there is no treatment for most of the genetic diseases, genetic
counseling has an important role in conditions such as family planning, diagnosis of genetic
diseases and possible novel treatment protocols. In our country, there are genetic centers based in
the university hospitals, state hospitals and private medical centers. The importance of genetics
and genetic counseling is gradually being understood by the people who have been referred for
genetic counseling, and by the physicians and other health care workers who refer those providers
to the genetic centers. They ensure more individuals receive this service as well. In this review,
genetic counseling, its status in our country and in the world is presented widely with up-to-date
literature.
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Giris

Kalitsal hastaliklarin, toplumun yaklasik olarak %10’unu kapsadig: bildirilmektedir [1].
Kalitsal hastaliklarla beraber genetigin giinliik hayatimizdaki roli giin gectik¢e daha fazla
oranda ortaya konmaya baglanmistir. Hipertansiyondan psikiyatrik bozukluklara kadar
olan yelpazede toplumda sik rastlanan ve sikayet konusu olan hastaliklardaki genetigin
etkisi ile genetik polikliniklerine danigmanlik almak igin ¢ok sayida kisi basvuruda
bulunmaya baglamistir. Insan genom projesinin tamamlanmasiyla, hastaliklarin
olusumuna yol agan veya yatkinlik yaratan genlerin tip alanina ve toplum sagligina
katkilar1 giin gectikce artmaktadir. Hastalik tanisi, tedavisi ve 6nlenmesinde genetik
etkiler on plana ¢ikmig, tibbin ve insan saghigmin genetik bakis acisindan goriilmesi
saglanmistir. Genetik konusundaki bilgilerimiz arttik¢a ve ileri yillarda tani ve dnlemin
yani sira tedavide de genetigin pratik hayatimiza girecek olmasiyla ilk basamak saglik
hizmetinde temel genetik danigmanligin 6nemi artmustir. Yiiksek risk grubundaki
bireylerin veya ailelerin saptanmasi, dogru bir sekilde yonlendirilmesi, sorularina yeterli
yanit verilmesi i¢in bu kisilerle karsilasan doktorlarin yeterli ve dogru bilgiye sahip
olmasi gerekir. Doktorlarin genetik yeterliklerini irdeleyen bir¢ok ¢alisma yapilmistir [2-
4]. Genetik servislerinde bir model gelistirilmesi veya degisik konularda egitim verilmesi
gerektigi gibi Oneriler sikca ele almmus ve tartistmistir [5, 6]. Ulkemizde genetik
danigsmanlik konusunda yapilan arastirma sayist ¢ok degildir. Doktorlar arasinda yapilan
bir ¢alisma genetik hastaliklar ve genetik danigmanlik konusunda arzu edilen diizeyde
olmadigimiz1 ortaya koymustur [7]. Genellikle hasta ve hastaliklarla ilk karsilaganlar
birinci basamakta gorevli doktorlar ve pediatristler oldugundan ilk incelemeler veya
dogru yonlendirmeler bu asamada yapilmalidir, dolayisiyla pediatristler ve ilk basamakta
gorevli hekimlerin  genetik  hastaliklar ve genetik damismanlik  konularinda
bilgilendirmelerine ihtiyag vardir [8]. Ulkemiz gibi gelismekte olan iilkelerde genetik
bilimi gittikce 6nem kazanmakta ve saglik hizmetlerinde daha 6nemli bir rol almaktadir.
Genetik¢i gozilyle her ne kadar her bransta genetik bilimine ilginin daha da arttig
gozlense de genel olarak temel genetik ve genetik danismanlik konularinda bazi
eksiklikler oldugu da gbze ¢arpmaktadir. Bu durum bu konularda daha fazla egitim
verilmesi gerektigi gercegini ortaya c¢ikarmaktadir. Ulkemizde akraba evliligi oram
bolgeden bolgeye degismekle birlikte ortalama %21,1 olarak goriilmektedir [9]. Olasi
olumsuz sonuglar1 nedeni ile akraba evlilikleri sadece iilkemizde degil, sosyoekonomik
kosullart iyi olmayan diger iilkelerde de dzellikle otozomal resesif hastaliklar agisindan
genetik danigmanlik siirecinde 6énemli bir sorun olmaya devam etmektedir [10]. Genetik
hastaliklarla ilgili en saglikli bilginin verilmesi ve toplumun bilinglendirilmesi, ancak
konunun uzmani1 ve genetik konusunda tecriibe kazanmis bir ekipge saglanacak olan
genetik danigsma ile miimkiin olabilir.

Genetik damismanlik ve siireci

Genetik danismanlik ailedeki genetik bozukluklarin olusma riski veya olusumu ile ilgili
sorunlar1 kapsayan bir alandir. Genetik danigmanlik i¢in farkli tanimlamalar bulunmakla
birlikte Biesecker ve ark. [11] dinamik, psiko egitimsel, genetik bilgi temelinde
danisanlara kendi kararlarimi ve yonlerini se¢meleri i¢in gerekli teknik ve olasilik
bilgilerinin verildigi devam eden bir siire¢ olarak tanimlamistir. Tibbi gergekler, kalitimin
gercek hayata katkisi, test sonuglarinin ve bunlara bagli olasiliklarin degerlendirilmesi
gibi konularda genetik danismanlik i¢in bagvuran ile danigman arasindaki iletisim siireci
olarak kabul edilebilir. Genetik danigma, kalitsal bir hastalik tagiyan veya tagima riski
bulunan kisilere ve bu kisilerin akrabalarina, diger aile bireylerine hastaligin seyri,
tekrarlama riskleri, varsa tedavisi ile beraber hangi donemlerde hangi testlerin yapilmasi
gerektigi ve bunlarin sonuglariyla ilgili bilgi verilmesi olarak tanimlanabilir [11]. Genetik
danigmanlik, genetik alaninda bilgi sahibi, tecriibeli ve uzmanlagmis servislerce verilir.
Bu hizmet i¢in uygun bir yer ve yeterli zaman gerekir. Danigsma veren kisi bir genetik
uzmani hekim olabilecegi gibi bu konuda egitim almus kisiler de olabilir. Ulkemizde
heniiz hekim disinda danismanlik hizmeti verilmemektedir. Genetik danigsmanlarin
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oncelikli gorevi aileye, lizerinde tartisilan genetik durumla ilgili bilgileri aktarmak,
¢Oziim yollart sunmak ve farkli konularda gerekirse destek olmaktir. Genetik danigsmanlik
baslica, genetik oldugu diisiiniilen hastaligi olan bireylerde, mental retardasyonun eslik
edebildigi multipl konjenital anomalili olgularda, izole mental retardasyon veya izole
konjenital anomali varliginda, ailede birden fazla genetik temeli oldugu diisiiniilen ayni
hastaligin goriildiigii durumlarda, gebelikte, ¢ok sayida diisiik hikayesinde veya akraba
evliliklerinde verilebilecek bir hizmettir. ilk karsilasma, muayene ve olas1 laboratuvar
testlerin istenmesini takiben danigmanlik i¢in bagvuruda bulunan birey veya aile bagvuru
nedenine bagl olarak izleme alinir ve belirli aralarla goriismeye tekrar ¢agrilabilir. Tiim
bilgilerin kisi veya kisilerin anlayabilecegi sekilde anlatildig1 genetik danismanlik hicbir
zaman yonlendirici olmamalidir ve mevcut durum ile ilgili verilecek bir karar varsa,
bunun birey veya aile tarafindan verilmesi gerekmektedir. Genetik danigsmanlik reaktif bir
hizmettir. Yani bagvuru tizerine verilen bir hizmettir. Bununla birlikte pediatrik genetik
boliimlerinde de aktif olarak ilgili hekim tarafindan damigmanlik hizmeti ailelere
verilmelidir. Bagvuru bizzat bireyler tarafindan veya ilgili bireyi yonlendiren hekim
tarafindan olur. Genetik danigsma sirasinda ilk olarak genetik uzmani tarafindan ayrintil
aile Oykiisii alinmali ve mutlaka en az ti¢ nesili igeren ayrintili aile agaci ¢izilmelidir. Bu
yolla diger aile bireyleri de olasi riskler bakimindan gézden gegirilmis olur. Hastaligi
gosteren kisiler ve diger aile bireyleri muayene edilmelidir. Hastaligin tanimlanabilmesi
amaciyla bu kisilerden kromozom analizi, DNA analizi gibi genetik temelli testler veya
genetik dis1 enzim testleri gibi birgok incelemeye ihtiyag duyulabilir. Danismanlik
hizmetinin baginda danisana bu hizmetin danisanin akrabalarini da kapsayabilecegi bilgisi
verilmelidir. Genetik danismanlik genellikle devam eden bir siire¢ oldugundan danisan ve
danisman arasindaki iletisim belirli bir siire devam eder. Bu siirecin iyi islemesi ve
danisanla irtibatin kaybedilmemesi gesitli faktorlere baglidir. Genetik danigmanlikta hasta
izlemi ile ilgili yapilan bir ¢alismada hastalarin yaklasik %58’inin bazi nedenlere bagh
olarak damsmanlik siirecinde iletisimi kopardiklar1 bildirilmistir [12]. Ulkemizde buna
iligkin bir caligmaya rastlanmamistir ancak literatiirde belirtilen baslica nedenler su
sekilde siralanabilir; [12]

1.  Genetik servisine kars1 ailenin ilgisizligi ve koruyucu hekimlige ailelerce yeterli

Oonem verilmemesi

Ekonomik nedenler

Yetersiz danismanlik hizmeti

Randevularin farkli yerlerde ve ¢ok sayida olmasi

Hastalarin kaybedilmesi

Sorunun saptanmasi veya kismen ¢oziilmesi nedeniyle izlemin baska bir yerde

devam ettirilmesi

7. Ailelerin hastalikla ilgili komplikasyonlarin bagka uzmanlik alanlarinca takip
edilecegi fikrine kapilmalar

8. Bu hastalarda tedavi olanaklarinin ve segeneklerinin istenilen diizeyde olmamasi
ve umutsuzluk

S~ wN

Dolayisiyla bu grup hastalarin takiplerinin énemli olmasi nedeniyle belirtilen nedenlerin
g6z Oniinde bulundurularak hasta veya ailelere damigsmanligin baginda hastalarin
beklentileri dogrultusunda yeterli agiklayici bilgi vermek genetik danismanligin basarisini
arttirir. Bu konuyu aragtiran bir ¢alismada danismanlik sirasindaki hasta beklentileri 5
alanda siniflandirilmistir [13];

1. Verilen bilgi

2. Konu iizerine yapilan agiklama

3. Oneriler

4. Basgvuruda bulunanin karar vermesine katki
5. Saglanan giiven

Bilgi, konu iizerine yapilan agiklama ve karar vermeye katki gibi parametreler hastalarin
beklentilerinin karsilanmasinda ¢ok katkilar1 olamamakla birlikte saglanan glivenin ve
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yapilan oOnerilerin beklentileri daha ¢ok karsiladigi ve endiseleri daha g¢ok azalttigi
gbzlenmistir. Genetik danismanlik basaris1 ve danisan beklentileri iizerine yapilan bir
diger calismada danisanlarin %87’si danismanligin anlasilabilir oldugunu bildirmistir
[14]. Danismanliktan ¢ok tatmin olanlarin en biiyiik kismi verilen bilgilerin yeterliligini
belirtmisler ve mevcut durum hakkinda verilen bilgi, kalittm sekli, bilginin netligi
iizerinde ozellikle durmuslardir. Ikinci siklikta verilen destegin sekli, {iglincii ise
kendileriyle temas halinde olunmasini belirtmislerdir. Geri kalanlar danigmanin tavri,
kendilerine yakin zaman i¢inde randevu verilmesini ve yardimci olmak igin caba
gosterilmesini belirtmislerdir. Danigmanliktan tatmin olmayanlarin oran1 %4-8 olarak
saptanmistir. Memnuniyetsizlik nedenleri olarak izlem olmamasi, yeterince
bilgilendirilmemeleri ve destegin yetersiz olmasi olarak siralanmistir. Hastalarin tanisinin
konmasindaki basarisizlik, genetik danigsmanlik siirecini olumsuz etkileyen en 6nemli
nedenlerden biridir. Genetik polikliniklerine bagvuruda bulunan ve genetik temelli
hastalig1 olan bireylerin yaklagik olarak %40-60’ma tan1 konamamaktadir [12, 15, 16].
Bu durum genellikle bazi hastalarin izleme son vermelerine veya diizensiz bir sekilde
takip edilmelerine yol agmaktadir. Ulkemizde genetik polikliniklerine bagvurular ve bu
basvurularin dagilimia yonelik kapsamli bir arastirmaya literatiirde rastlanmamustir.
Ancak pediatrik hastalarda  bolimiimiizde yapilan bir ¢aligmada, mental
retardasyon/multipl konjenital anomalili (MR/MKA) ve izole defektli olgular toplam
basvurularin %62,85’ini olusturmaktaydi [17]. Oldukea yiiksek bir oran olan MR/MKA’I1
ve izole defektli olgularin tanisinin konmasindaki zorluk bu hastalarin sonraki kontrollere
gelmeme oranini arttirmaktadir. Genetik danismanlik, danismanin dinleyebilme ve
basvuruda bulunanin sikintilarin1 anlayabilme yeteneklerine, danisman ve danigsanin
arasindaki iletigime, danmigmanlik formatina (video, grup, bire-bir), hastanin mevcut
durumla bas edebilme ve sorunun ¢oziimiine yonelik gayretine bagl olarak yapilan bir
hizmettir. Genetik danigsmanlik hizmetinden anlasilan, danisanin genetik durum hakkinda
bilgilenmesi, psikolojik ve sosyal yonden desteklenmesi ve bilingli bir sekilde karar
vermesinin saglanmasidir. Genetik danigmanlikta, farkli genetik durumlarin dogasindaki
karmagiklik, metodolojik kisitlamalar ve genetik teknolojilerin uygulanabilirligi saglikli
bir danismanlik hizmeti verilmesini etkileyen baslica faktorlerdir. Kalite kontrolii ise her
zaman sorun olarak karsimiza ¢ikmaktadir. Genetik testlerdeki karmasiklik, verilmesi
gereken zor kararlar, genetik testleri yorumlama hatalari, test sonuglarinin aile
dinamiklerine olan etkileri, bireylerdeki psikolojik etkileri hem danismanlik i¢in bagvuran
bireyler veya ailelerin hem de danigmanlig1 veren hekimlerin dikkatlice diigsiinmelerini ve
adimlarim1 dikkatli atmalarimi gerektirmektedir. Dolayisiyla genetik danigsmanlar bu
sikintilarin en aza indirilmesinde ve ailelere en ¢ok yardimin saglanmasinda biiyiik 6neme
sahiptirler [6, 13].

Genetik servisler ve genetik testler

Insan genomunun dizilenmesini takiben ozellikle yetiskin yaslardaki bireylere yonelik
¢ok sayida yeni testler (kanser tarama, kardiyovaskiiler hastaliklara yatkinlik paneli,
diyabet hastaligina yatkinlik) kullanima girmeye baslamistir. Bu testlerin sayisinin
gittikce artmas1 ve daha genis bir kitleye hizmet etmesi, sonuglarinin dogru
degerlendirilmesi ve yorumlanmasini ¢ok Onemli hale getirmistir. Boyle onemli bir
hizmetin, bu konuda &zellesmis calisanlarin bulundugu genetik servislerde verilmesi
gerekir. Genetik servisler, genetik ile iligkili hastaligi olan ya da genetik hastalik
acisindan risk altinda bulunan bireylere ve/veya ailelere tani, arastirma yontemleri,
korunma, tedavi ve sosyal destek gibi konularda hem kendileri hem de sonraki nesilleri
ile ilgili olarak hizmet sunan merkezler olarak tarif edilebilir. Genetik servisler 2 zaman
diliminde degerlendirilir [6];

1. Danismanla karsilasma ve sonrasi
2. Test istenmesi sonrasi

Her genetik test oncesi danigmanlik verilmesi gerekmedigi gibi her danigmanlikta da test
istenmesi sart degildir ancak genellikle genetik damigsmanlik esliginde genetik testler
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istenmektedir. Diger yandan genetik test kavramu da herkes tarafindan aym sekilde
anlasilmamaktadir. Genetik test sadece genetik amacli yapilan testler olarak diisiiniilebilir
ancak son yillarda tibbin her alanindaki gelismelere paralel olarak bilinen hastaliklarin ve
yapilan testlerin sayisindaki hizli artis nedeniyle genetik test tanimlamasi da degismeye
baglamistir. Hastada yapilacak fizik muayene, aile hikayesi, hematolojik testler,
biyokimyasal veya patolojik ¢alismalar, radyolojik incelemeler, elektrofizyolojik
calismalar da genetik amaglarla yapilabilir. Onceleri biyokimyasal testler olarak yapilan
genetik amagh testlere, sonraki yillarda sitogenetik ¢alismalar yani kromozom bantlama
yontemleri ve floresan in-situ hibridizasyon (FISH) incelemeleri gibi yeni yontemler
eklenmistir. Ozellikle son yillarda DNA testi yapilabilen hastalik sayis1 2000’1 rakamlar1
geemistir. Test dagilimi da genislemis ve molekiiler sitogenetik gibi yeni arastirma
yontemlerinin ortaya ¢ikmasi ile biyokimyasal, kromozomal ve DNA incelemeleri
birbirinin kapsami igine girmistir. 1999 yilinda genetik test tanimlamasi su sekilde
verilmistir; klinik amaglar icin insan DNA’smin, RNA’sinin, kromozomlarinin,
proteinlerinin ve belirli metabolitlerin kalitsal hastalikla iligkili genotip mutasyonlarinin,
fenotiplerin veya karyotiplerin tespitidir [18]. Son yillarda, DNA temelli testler ve
bunlarin yorumlanmasindaki karmasa, bu testlerin hizla kullanima yaygin olarak girmesi
ve testlerin hassasiyeti konusundaki endigeler sorunlar1 da beraberinde getirmistir.

Genetik testler amaglaria gore asagidaki sekilde siniflanabilir [18];

1. Tanisal, hastaligin kesin genetik tanisinin konmasi i¢in gerekli olan test olup
arastirilan gendeki mutasyonun hastaligin bulgularina neden oldugu bilinmektedir
(Or: Frajil X Sendromu).

2. Prediktif

a  Presemptomatik

Presemptomatik testte gec baslangicli bir hastalik i¢in birey test edilir. Pozitif
sonu¢ hastaligin gelisecegini gdstermekle birlikte ne zaman hastaligin
gelisecegi hakkinda bilgi vermez. Bu duruma O6rnek olarak Huntington
hastalig1 verilebilir. Tedavisi miimkiin degildir, bununla birlikte birey gelecegi
hakkinda planlama yapma sansina sahip olur.

b Predispozisyon

Predispozisyon testi bireylerin belirli bir hastaliga karsi artmig veya azalmig
riskini ortaya koymada kullanilir, ancak hastaligin olusacagi hakkinda bir
kesinlik yoktur. Bu duruma kanser veya toplumda sik goriilen kardiyovaskiiler
hastaliklar, diabetes mellitus gibi multifaktoryel hastaliklar 6rnek olarak
verilebilir.

3. Tasiyicilik testi, Preimplantasyon testi ve prenatal tan1 testi
Prenatal test ve preimplantasyon testi, reprodiiktif genetik testleridir. Prenatal
tan1, koryon villus biyopsisi (CVS), amniyosentez (ASI) veya kordosentez
seklinde olabilir. Segilecek olan yonteme mevcut duruma gore karar verilir.
Prenatal test, molekiiler analizlerin disinda sitogenetik diizeyde de bilgi verir.
Prenatal test ile biitiin genetik hastaliklarin diglanabilecegi seklinde genel bir kani
toplumda bulunmakla birlikte bu diisiince tamamen yanlistir. Ayrica test sonucu
%100 dogru anlamina da gelmez. Sonucun hastalig1 géstermesi ve mutasyonun
bilinmesi hastaligin siddeti hakkinda her zaman bilgi vermez, dolayisiyla ¢ogu
zaman fenotip genotip iligkisi yoktur.

Genetik test bircok hekim tarafindan artik istenebilmektedir. Dogal olarak bu testlerin
yapildig1 laboratuvarlarin giivenirliligi biiyiikk 6nem kazanmaya baglamistir. Hatta bazen
herhangi bir genetik uzmanimin goriisii alinmadan genetik test sonuglari testi isteyen
hekimin degerlendirmesine birakilmaktadir. Dolayisiyla genetik test istenmesi dncesinde
veya test sonucu incelendiginde bilinmesi gereken bazi noktalar vardir; [19]

1. Incelenecek olan gen, testi yapacak laboratuvar tarafindan ¢ok iyi incelenmelidir,
tanimlanmis mutasyonlar, polimorfizmler veya psédogen varligi gibi ayrintilar
degerlendirilmelidir,
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Biitlin mutasyonlarin hastaliga neden olmayabilecegi,

Biitiin mutasyonlarin tespit edilemeyebilecegi,

Fenotipin genotip ile dogrudan iligkili olmayabilecegi,

Mutasyon varliginin hastaligin varligi anlamina gelmeyebilecegi bilinmelidir.

arwn

Ote yandan genetik test kararim1 vermeden dnce test sonucunun testin istendigi birey veya
ailede yaratacag etkilerle ilgili bazi noktalarin da akilda tutulmasi gerekir; [19]

1. Genetik test kisiseldir ve sirdir,

2. Sonucu sikinti, korku ve suglanmaya neden olabilir,

3. Sonucun 6grenilmesi durumunda zor kararlar verilebilir,

4. Testin yarar1 ve ne ige yarayacagi ortaya konmalidir,

5. Bazi durumlarda pozitif sonug¢ ¢iktig1 takdirde o durum igin bilinen bir tedavi,
onlem veya takip protokolii olmayabilir,

6. Cocuklara, eger klinik takibinde kullanilmayacaksa tasiyicilik veya prediktif
testler yapilmamalidir,

7. Sigortalanmada sorunlara neden olabilir,

8. Akrabalari ilgilendiren sonuglar elde edilebilir ve bu durum, basvuruda bulunan
bireyde sikintiya neden olabilir,

9. Bilinmeyen bazi gercekler ortaya ¢ikabilir,

10. Aile dinamikleri etkilenebilir.

Genetik danismanlikta genetik test bakimindan en 6nemli ve merkezi konumda, danisanin
mevcut durumla ilgili olarak karar verme asamasi bulunur. Bu durum o6zellikle
reprodiiktif genetik damigsmanlikta ¢cok 6nemlidir. Bu asamada danisanin tam ve dogru
bilgi ile bilgilendirilmesi 6nemlidir. Bilgilendirilmis bir se¢cimde temel olarak 3 faktor rol
oynar; [20]

1. Yeterli ve dogru bilgi
2. Daniganin degerleri
3. Davranig sekli

Birey, test hakkinda dogru bir sekilde bilgilendirildiyse, teste karsi olumlu yaklagimi
varsa, test istenmesi ve sonug¢landirmayi siire¢ sonuna kadar bilingli olarak devam
ettiriyorsa, o kisi mevcut test hakkinda bilgilendirilmis olarak kabul edilir. Birey eger
degerlerinin tersine veya yetersiz olarak bilgilendirilirse ve karar vermeye zorlanirsa o
takdirde secim bilgilendirilmeden yapilmis olarak kabul edilir. Dolayisiyla genetik
danigmanlik isleminin nasil oldugunu bilmek daha etkin bir danigmanlik verilmesini
saglar.

Sonug¢ olarak, genetik hastaliklar toplumda oldukga sik rastlanan ve nesilden nesile
aktarilan hastaliklardir. Toplumda ve hekimler arasinda genetik biliminin 6nemi giderek
artmakta ve her gecen gilin hastaliklarin genetik temelleriyle ilgili yeni bilgiler
eklenmektedir. Teknolojideki ilerlemelere paralel olarak genetik hastaliklarin teshis ve
tedavisinde saglanan gelismeler, bunlarin glinliikk hayatimizin her alanina kadar yayilmasi,
toplumun medya etkisiyle bu gelismelerden daha fazla haberdar olmasi ve maliyetlerin
giin gectikce azalmasi genetik damigsmanligin 6nemini daha da arttiracaktir. Bu artis da
siiphesiz saglikli nesillerin olugsmasina katkida bulunacaktir. Ancak hi¢ unutulmamalidir
ki teknolojik gelismelere paralel genetik danmigsmanliklara ve genetik testlere talebin
artmast ve saglikli bir toplumun saglanmasi etik ve deontolojik kurallara uyulmasiyla
miimkiin olabilir.
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