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ÖZET

Moleküler biyolojideki ilerlemelerin psikiyatrik hastal›k-
lar›n genetiği ile ilgili çal›şmalara da yans›mas› ile bu
alanda yap›lan araşt›rmalar bütün dünyada olduğu gibi
ülkemizde de artmaktad›r. Ruhsal hastal›klar›n genetiği
ile ilgili araşt›rmalarda farkl› disiplin ve farkl› merkez-
lerden uzmanlar›n işbirliği gerekir. Genetik araşt›rmala-
r›n sonuçlar›n›n birden fazla kuşağ› ilgilendirmesi, araş-
t›rma ile amaçlanmayan bilgilere ulaş›labilmesi ve do-
ğum öncesi ya da belirti öncesi tan› koymaya bağl› orta-
ya ç›kabilecek istenmeyen durumlar nedeniyle genetik
araşt›rmalar diğer araşt›rma alanlar›ndan farkl›d›r. Bu
nedenle konunun kendine özgü etik kurallar›n›n çok dik-
katle belirlenmesi gerekir. Bu yaz›da ilk olarak etik
alanda önemli bir kavram olan hasta özerkliğine sayg›
ilkesi aç›klanmakta, daha sonra bilgilendirilmiş olur for-
mu ve genetik dan›şmanl›k üzerinde ayr›nt›l› olarak du-
rulmaktad›r. Genetik dan›şmanl›ktaki üç önemli sorun
alan› olan  bilme / bilmeme hakk›, mahremiyet ve gene-
tik dan›şmanl›ğ› kimin vereceği bilgilendirilmiş olur ile
ilişkisi doğrultusunda  tart›ş›lmaktad›r. Çal›şman›n so-
nunda ülkemizde psikiyatrik genetik konusunda araşt›r-
ma yapacak olan farkl› merkezler aras›nda standar-
dizasyonu sağlamak amac›yla önerdiğimiz bir bilgilen-
dirilmiş olur formu da  örnek olarak sunulmaktad›r.

Anahtar Sözcükler: Ruhsal bozukluklar, genetik, etik,
bilgilendirilmiş olur

SUMMARY: Informed Consent in Genetic Research

on Mental Disorders  

Although the practice in the field of psychiatric genetics
is only in the early stages of development, advances in
molecular biology have led to research on the genetics
of psychiatric disorders. The number of studies in which
molecular biological techniques are used has increased
in Turkey as well as in the rest of the world in recent
years. Genetic research differs from other areas of
research in three respects: i. it involves information
about more than one generation; ii. unintentionally
obtained information such as paternity can be provided
by genetic testing; and iii. problems due to prenatal and
presymptomatic diagnosis may occur. For these reasons
and as genetic research on mental disorders requires
the collaboration between researchers from different
disciplines and several centers, the ethical codes in this
area should be carefully determined. The aim of this
study is to review the major ethical considerations of
this subject. In this regard, “respect for the autonomy of
the patient” and informed consent, which is the major
reflection of this issue on clinical practice, are
discussed. The implications of genetic counseling on the
informed consent are reviewed. Three major foci of
genetic counseling are examined: the right to know/right
not to know the results of genetic testing; the privacy of
genetic information; and who should provide genetic
counseling. For the standardization of genetic research
which will be performed in different centers in Turkey, a
proposal for an informed consent form specifically for
that purpose is presented.

Key Words: Mental disorders, genetics, ethics, informed
consent 
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İnsan genomunu oluşturan genlerin tamam›n›n
yap›s›n›n tespit edilmesine yönelik İnsan Genom
Projesi'nin beklenildiğinden çok daha h›zl› ilerle-
mesi konuyla ilgili etik sorular› gündeme getir-
miştir. Genetik testlerle baz› hastal›klara henüz
belirtiler ortaya ç›kmadan, hatta doğumdan önce
tan› koyman›n olanakl› olmas›, giderek gen teda-
visinin daha çok konuşulmaya başlanmas›, me-
meli hücresinin klonlanabilmesi t›bbi uygulama-
larda önemli değişiklikler yapacak gibi görün-
mektedir. Genetik çal›şmalar›n çok yoğunlaşt›ğ›
ruhsal hastal›klar da bu değişimden etkilenecek-
tir.  Ruhsal hastal›klar›n s›k görülmeleri ve bu tip
hastal›ğ› olan kişilerin toplumsal ayr›mc›l›ğa uğ-
ramalar›, psikiyatrik genetik alan›ndaki etik kay-
g›lar› artt›rmaktad›r. Ayr›ca, genetik çal›şmalar›n
sadece psikiyatrik hastal›klarla s›n›rl› kalmay›p
karakter oluşumundaki genetik etkenlerin araşt›-
r›lmas›na dönüşmesi de söz konusu olabilir. 

Öte yandan genetik bilminin bugün ulaşt›ğ›
nokta ve ilerlemesindeki ivme göz önüne al›na-
cak olursa ruhsal hastal›klar›n genetik temelleri-
nin anlaş›lmas›nda ve belki de tan› ve tedavisinde
önümüzdeki y›llarda önemli buluşlar›n yap›lmas›
beklenebilir (Owen ve ark. 2000). Dolay›s›yla
ruhsal hastal›klar›n tan›s›n›, geçerli s›n›flamalar›
hatta belki tedavi yaklaş›mlar›n› bile değiştirebi-
lecek bu tip araşt›rmalar›n desteklenmesi önemli-
dir. Psikiyatrik hastal›klar gerek genetik, gerekse
klinik aç›dan kompleks bir yap› gösterirler. Böyle
kompleks kal›t›m gösteren niteliklerden sorumlu
genlerin bulunmas› çok say›da ve iyi analiz edil-
miş aile ve sporadik vakalardan biyolojik örnek-
leme yap›labilmesine bağl›d›r. Bu örnekleme
hastal›ğ› gösteren bireylerin yan›s›ra, ailelerdeki
normal bireyleri ve kontrol amac› ile toplumdan
rastgele toplanan örnekleri de kapsamaktad›r. Bu
kadar geniş bir çal›şman›n yap›labilmesi gerek la-
boratuvar gerekse klinik aç›dan birden fazla mer-
kezin ortak çal›şmas›n› gerektirmektedir ki bu da
farkl› eğitim ve görüş aç›s›na sahip araşt›r›c›lar›n
belli aşamalarda çal›şmaya kat›lmas›n› zorunlu
k›lmaktad›r. Bu durumdan kaynaklanan güçlükler
etik kurallar›n mümkün olduğunca iyi tan›mlan-
m›ş olmas›n› gerektirmektedir.

Ülkemizde de son y›llarda bu konudaki çal›ş-
malar›n  h›z kazanmaya başlad›ğ› göz önüne al›-
narak (Radhakrishna ve ark. 2001, Yirmibeş ve
ark. 1998, Şenol ve Akarsu 2000, Akbostanc› ve
ark. 2000) psikiyatrik-genetik çal›şmalarda yaşa-
nabilecek etik sorunlar› tart›şmaya açmay› ve bu

alanda yap›lacak çal›şmalarda dikkat edilmesi
gereken noktalar› vurgulamay› yararl› görmekte-
yiz. Bu yaz›da ilk olarak etik alanda önemli bir
kavram olan hasta özerkliğine sayg› ilkesi aç›kla-
nacak, daha sonra bilgilendirilmiş olur formu ve
genetik dan›şmanl›k üzerinde ayr›nt›l› olarak du-
rulacakt›r. Çal›şman›n sonunda ülkemizde psiki-
yatrik genetik konusunda araşt›rma yapacak olan
farkl› merkezler aras›nda standardizasyonu sağla-
mak amac›yla önerdiğimiz bir ‘bilgilendirilmiş
olur formu’ da  örnek olarak sunulacakt›r. 

HASTA ÖZERKLİĞİNE SAYGI İLKESİ 

Hipokrat’tan bu yana geleneksel t›p etiği has-
tan›n yarar›n› birincil amaç olarak ele alm›şt›r.
Ağr›, ac› içindeki hastayla karş› karş›ya olan he-
kim, merhamet duygular› içinde  bütün t›bbi bilgi
ve becerisini kullanarak elinden gelen herşeyi
yapmak durumundad›r. Bilimsel ve teknik bilgi-
ye sahip olmas› hekimi hasta karş›s›nda daha üst
bir konuma yerleştirirken, zaten zor durumda
olan hastan›n elinden hekimin "üstünlüğünü" ka-
bul etmekten başka bir şey gelmez. Hekim-hasta
ilişkisi içerisinde bunun anlam› hastan›n, tan› ve
tedavi konusunda hekimin yönergelerine uymak
zorunda kalmas›d›r. Bu ilişki içerisinde hasta
kendi bedeni üzerindeki t›bbi işlemler hakk›nda
herhangi bir söz söyleme hakk›na sahip değildir.
Yararl›l›k ilkesi gereğince gelişen bu ilişki günü-
müzde değişmeye yönelmiştir (Beauchamp ve
Childress 1994).

Diğer yandan, yararl›l›k ilkesi doğrultusunda
hasta karş›s›ndaki hekimin konumu kimi zaman
aş›r› bir  yönlendirme ve "otorite" şekline  dönüş-
mektedir ki o zaman babac›l (paternalistik) bir
ilişkiden söz etmekteyiz. Bir baba ile çocuk ara-
s›ndaki ilişkiye atfen kullan›lan bu adland›rma
büyük doğruluk pay› taş›r, çünkü hekim  herşe-
yin sorumlusu olarak kendini görmekte ve t›bbi
kararlarda hastay› istediği biçimde yönlendirme
hakk›na sahip olduğunu düşünmektedir. Hekimin
buradaki kayg›s› hastan›n "yarar ve iyiliği" bile
olsa  günümüzün değerleri aç›s›ndan bu davran›ş
biçimi, hastan›n kendi ad›na karar verme hakk›n›
başka bir deyişle özerkliğini yok sayd›ğ› için faz-
la kabul görmemektedir.

Günümüzde insan ilişkilerindeki özel yaşam
ve kişilik haklar›n›n öncelik kazanmas› hekim-
hasta ilişkisinde yirmi otuz y›ld›r ciddi değişim-
ler yaratm›şt›r. T›bbi bilgi ve teknolojinin gelişi-
miyle birlikte, bireye dönük bu anlay›ş değişikli-
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ği etkisini ister istemez t›pta da göstermiştir. Bu
değişikliğin t›ptaki ifade biçimi  "hasta özerkliği-
ne sayg›" ilkesidir. 

Hasta özerkliğine sayg› ilkesi gereğince, çağ-
daş nitelikteki bir hekim-hasta ilişkisinde hekim
ve hastan›n eşit konumlar içerisinde yer almas›
beklenmektedir. Yani hekim t›bbi kararlar› tek
baş›na vermeyecek, hastan›n tercih ve istekleri de
göz önüne al›nacakt›r. Burada söz konusu olan
durum, hastan›n hekimin "işine kar›şmas›" değil,
hastan›n bireysel değerlerine sayg› gösterilmesi
ve bu değerler doğrultusunda t›bbi karara hasta
ile birlikte var›lmas›d›r. Başka bir anlat›m biçi-
miyle günümüzde hastalar yaln›zca "söz dinle-
yen" değil, ayn› zamanda söz söyleyendir.

Hasta özerkliğine sayg› ilkesi bugün için t›b-
b›n en başta gelen ilkelerindendir. Bu ilkeyi ha-
yata geçirmenin gerekli ögelerinden biri ise has-
tadan "Bilgilendirilmiş Olur" al›nmas›d›r.

BİLGİLENDİRİLMİŞ OLUR/AYDINLATIL-
MIŞ ONAM 

Bilgilendirilmiş olur t›bbi müdahale ve teda-
viyle ilgili hastan›n bilgilendirilmesi ve izin al›n-
mas› işlemidir. Bu işlemde hastaya t›bbi durum
ve adland›r›lmas›, tedavi yöntemi, yararlar› ve
riskleri, alternatif tedaviler, beklenen sonuç gibi
birçok t›bbi olgu hastaya aktar›lmal› ve bu konu-
larda bilgilendirilmelidir.  T›bbi araşt›rmalarda
da klinikteki  benzer  bir bilgilendirilmiş olur iş-
lemi gerçekleştirilmelidir. Araşt›rmaya kat›lacak
kişilere araşt›rma hakk›nda gerekli bilgiler veril-
meli ve olurlar› al›nmal›d›r (Beauchamp ve
Childress 1994, Annas 1992). 

Ancak genetik araşt›rmalar baz› aç›lardan di-
ğer araşt›rma alanlar›ndan farkl›l›klar göstermek-
tedir. Bu farkl›l›klar› üç noktada özetleyebiliriz:

1. Genetik araşt›rmalar›n sonuçlar› birden faz-
la kuşağ›, ailede "normal" kabul edilen bireyleri
(klinik belirti vermemiş taş›y›c› kişileri) ve  daha
doğmam›ş çocuklar› da ilgilendirir.

2. Araşt›rma ile amaçlanmayan bilgilerin orta-
ya ç›kmas›na yol açabilir; örneğin babal›k gibi.

3. Doğum öncesi ya da belirti öncesi tan›
koymak bazen istenmeyen durumlara yol açabi-
lir.

Bilgilendirilmiş olur formunda aç›kça belirtil-
mesi gereken bu konular genetik dan›şmanl›k
alan›na girmektedir. Bu noktada genetik dan›ş-

manl›k üzerinde daha ayr›nt›l› durmakta yarar gö-
rüyoruz.

Genetik Dan›şmanl›k

Genetik dan›şmanl›k, genetik özelliği olan bir
hastal›kla ilgili olarak hasta veya akrabalar›na
hastal›ğ›n sonuçlar›, varsa önlenebilme, korunma
veya iyileştirme yollar› ve hastal›ğ› kal›tma şekli
ile ilgili bilgilerin ve önerilerin aktar›ld›ğ› bir sü-
reçtir (Moldin ve Gottesman 1997). Faaliyet alan›
içinde, hastal›ğ›n genetik mekanizmalar›n›n anla-
ş›lma derecesine göre değişebilen t›bbi girişimler,
üreme ile ilgili kararlar veya doğum öncesi ya da
hastal›k belirtilerinin başlamas›ndan önceki tan›
çal›şmalar› yer almaktad›r (McGuffin ve ark.
1994). Farkl› durumlara farkl› yaklaş›mlar ve ül-
kenin koşullar›na göre uyarlamalar gerektirir. Ör-
neğin fenilketonüri hastal›ğ›nda doğum öncesi ta-
n› konabilmektedir. Ancak hastal›k doğum sonra-
s› taramalarla belirlenince diyet uygulamas› ile
hastal›ğ›n olumsuz sonuçlar›ndan korunmak
mümkündür (Lancet 1991). Dolay›s›yla birçok
ülkede doğum öncesi tan›ya gerek duyulmamak-
tad›r. Oysa ülkemiz koşullar›nda uygulanan diye-
tin maliyeti -ki bir ailede çoğu zaman birden çok
hasta çocuk bulunabilmektedir- ve ailelerin teda-
viyi uygulama konusundaki başar›s›zl›klar› göz
önüne al›n›nca riskli ailelerde doğum öncesi tan›-
n›n uygulanmas› düşünülebilir (Coşkun ve ark.
1993, Özalp ve ark. 1995).

Genetik dan›şmanl›k ile ilgili en önemli tart›ş-
ma alanlar›n› bilgi sahibi olma/olmama hakk›,
mahremiyet (privacy) ve genetik dan›şmanl›ğ›n
kimin taraf›ndan verileceği konular› oluşturmak-
tad›r. Aşağ›da bu konular› tart›ş›rken, ruhsal has-
tal›klar›n genetiği ile ilgili şimdiki bilgilerimizin
s›n›rl› olmas› nedeni ile genetik özelliği olan di-
ğer hastal›k örneklerine başvurulacakt›r.

1. Bilgi sahibi olma/olmama hakk›: Bir kişi ile
ilgili genetik veri, kaç›n›lmaz olarak tüm aileyi il-
gilendirir. Bu veri yaln›zca incelenen kişi ile ilgili
değil, onun akrabalar› veya hasta ya da taş›y›c›
olabilecek daha doğmam›ş çocuklar› için de bil-
giler içerir. Taş›nan genetik risk konusunda has-
tal›ktan (henüz) etkilenmemiş, sağl›kl› aile üyele-
rinin ne ölçüde bilgi sahibi olacaklar› hem hekim,
hem de hasta ve hasta yak›nlar›n› ilgilendiren bir
sorundur. Ayr›ca aile üyelerinin bu bilgiyi bilme
ve bilgiye ald›rmaz kalma haklar› aras›nda bir se-
çim yap›lmas› da gerekmektedir. Bu konunun
önemi Huntington hastal›ğ› için genetik yorday›c›
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testlerin yayg›n olarak kullan›lmaya başlanma-
s›ndan sonra bu testin yap›ld›ğ› kişilerde yüksek
intihar, intihar girişimi (Farrer 1986) ve depres-
yon (Kessler ve ark. 1987) oranlar›n›n saptanma-
s›yla daha iyi anlaş›ld›. Huntington hastal›ğ› ge-
netik zemininin anlaş›lmas›n›n kaç›n›lmaz sona
pek bir yarar›n›n olmad›ğ› bir hastal›kt›r (O’Shea
1997).  Genetik testin buradaki önemi sadece ki-
şiye üreme seçimini belirleme şans›n› vermesidir.
Dolay›s› ile kişi yaşam›n›n daha ileri bir döne-
minde hastalan›p hastalanmayacağ› ile ilgili bilgi
sahibi olmak istemeyebilir, başka bir deyişle bil-
meme hakk›n› kullanabilir. Oysa, yelpazenin di-
ğer ucundaki bir hastal›k olan alfa 1 antitripsin
eksikliğinde genetik dan›şmanl›k çok daha yön-
lendirici olmal›d›r (Wilcke 1998). Sigara içildiği
takdirde ölümcül amfizem gelişen bu hastalarda
genetik yap›dan haberdar olmak sigara içmeyi b›-
rakmalar›n› teşvik edecek, böylece yaşam sürele-
ri uzayacak ve yaşam kaliteleri yükselecektir
(Seersholm ve ark. 1995).

Dolay›s›yla, kişilerin risk taş›nan hastal›ğ›
"bilme hakk›" ve "bilmeme hakk›" ile ilgili ola-
rak, baz› yazarlar›n görüşü hastal›ğa bağl› olarak
karar vermek şeklindedir (Wilcke 1998). Önlene-
bilecek riskler, al›nabilecek tedbirler varken veya
tam tersi hastal›ğ› bilmekle değiştirilebilecek hiç-
bir şey yokken,  hastan›n "bilme hakk›" ve "bil-
meme hakk›" ile ilgili yap›lacak yorumlar farkl›-
d›r. Ancak kişi bilerek, özgürce sorunlar› dikkate
almamay› tercih edeceğini, bir doktor taraf›ndan
herhangi bir hastal›k ile ilgili olarak artm›ş bir
risk hakk›nda bilgilendirilmek istemediğini belir-
tirse durum değişir. Bu durumda kişiyi mutlaka
bilgilendirmek konusunda ›srar etmek, özerkliği-
nin çiğnenmesi olacakt›r.

2. Mahremiyet (privacy): Mahremiyet genetik
dan›şman›n kişisel bilgiyi nereden edindiği nok-
tas›nda önemli bir sorundur. Kişi, hastal›ğ› olan
bir akrabas›n›n genetik dan›şma s›ras›nda kendi
ismini vermesinden rahats›z olabilir. Bu s›kl›kla
"İsim veya adresimi nereden ald›n›z?" sorusu ile
yans›t›l›r. Bir hastan›n akrabas›, kendisine ait bil-
ginin ne yollarla ve hangi amaçla kullan›lacağ›n›
belirleyebilme hakk›na sahiptir. Hasta dan›şmana
örneğin bir kardeşinin olduğunu söylerken, asl›n-
da çok aç›k bir bilgiyi, herkesin bildiği bir aile
ilişkisini bildirmektedir. Ancak genetik bilgi ek-
lendiğinde bu aç›k bilgi çok özel, çok hassas bir
bilgi haline dönüşmektedir. Akrabalar›n mahre-
miyetlerinin bozulduğu hissini azaltman›n bir yo-

lu hastadan kendisinin akrabalar›na haber verme-
sini istemektir. Böylece önceden durumdan ha-
berdar olmakla, aile üyeleri istemedikleri takdir-
de süreci durdurup, kendileri ile ilgili bilgilerin
kayda geçmesini önleyebileceklerdir. Bu anlam-
da mahremiyet özerklikten daha farkl› bir kav-
ramd›r. Kişinin özerkliğine sayg› duyulmas› ko-
nusu kişinin kendisi ile ilgili olan ve kendisine
gelen bilgiyi kontrol edebilme hakk› iken, mahre-
miyet hakk› kişinin kendisi ile ilgili ve kendisin-
den kaynaklanan bilgiyi kontrol etme hakk›d›r
(Wilcke 1998). 

Hem mahremiyet hem özerklik ile ilgili bir
önemli sorun da özellikle dominant geçiş göste-
ren durumlarda bir kuşağ›n bilgi edinmek isteme-
yip sonraki kuşakta hastal›k geninin saptanmas›
durumlar›nda ortaya ç›kmaktad›r. Örneğin, dede-
nin bilinen Huntington hastal›ğ› vard›r. Babada
klinik belirti henüz görülmemiştir, ama genetik
tan› çal›şmas› istememektedir. Oysa torun, çocuk
sahibi olma karar›n› vermek için genetik çal›şma
yapt›r›r ve hastal›k genini taş›d›ğ›n› öğrenir. Bu
durumda baban›n da geni taş›d›ğ› ortaya ç›kmak-
tad›r. Yani torun bilme hakk›n› kullan›rken, ba-
ban›n hem bilgi edinmeyi istememe hakk›, hem
de mahremiyet hakk› çiğnenmektedir. 

3. Genetik dan›şmanl›ğ› kim verecek? Mahre-
miyet hakk›yla ortaya ç›kan bir başka tart›şma
konusu genetik bilginin risk alt›ndaki bireylere
kimin taraf›ndan verileceğidir. Bu konuda bir gö-
rüş bilginin aileye iletilmesinin hastan›n kendisi
taraf›ndan yap›lmas› şeklindedir (Wilcke 1998).
Baz› kişiler ise yak›nlar› ile bir profesyonelin
doğrudan ilişki kurmas›n› isteyebilir. Bazen
uzakl›k gibi pratik nedenler ya da aile ilişkilerin-
deki çeşitli güçlükler yüzünden bilgilendirmeyi
kendileri yapmak istemeyebilirler. 

Bu konuda ABD’de ürkütücü deneyimler ya-
şanm›şt›r. Tamamen  belirtisiz kişiler bazen de
yanl›şl›kla damgalanm›ş ve bu nedenle iş bula-
mam›ş, sağl›k veya yaşam sigortas› edinememiş
veya evlat edinememe gibi kötü sonuçlarla karş›-
laşabilmişlerdir. Bu toplumsal ayr›mc›l›ktan  has-
ta ve yak›nlar›n›n genetik bilgiyi aile içinde tuta-
rak korunmalar› mümkündür (Wilcke 1998). 

İngiltere’nin ulusal biyoetik kurulu olan Nuf-
field Etik Konseyi bu konuda genetik bilgiyi ak-
rabalara iletmenin esas olarak bireyin sorumlulu-
ğu olduğunu, ancak bireyin kişisel isteği ile dok-
torun da bu görevi alabileceği görüşündedir
(Shapiro 1995). Genellikle tercih edilen yol, ilk



57

girişimin hastadan gelmesi ve bunun genetik da-
n›şman taraf›ndan yaz›l› bilgilendirme ile destek-
lenmesidir. 

Gerek hastan›n gerekse dan›şman›n bilgilen-
dirmesinde baz› olumlu ve olumsuz yanlar var-
d›r. Hastan›n dan›şmana aile bilgileri vermesi ai-
lenin mahremiyetine zarar verebilir. Öte yandan
bilginin hasta taraf›ndan aktar›lmas› s›ras›nda bil-
gi kay›plar› ya da çarp›tmalar› olabilir, dolay›s›y-
la yeterince güvenilir olmayabilir. Özellikle ülke-
miz koşullar›nda düşünülürse genetik dan›şman-
l›ğ›n hekim taraf›ndan verilmesi, gerekli bilginin
ayr›nt›l› bir şekilde anlat›lmas› ve yaz›l› olarak
anlat›lan noktalar›n onaylat›lmas›n›n yararl› ola-
cağ› görüşündeyiz.

Genetik dan›şmanl›k özel eğitim, bilgi ve be-
ceri isteyen bir aland›r. Yurtd›ş›nda örneğin
ABD’nde genetik dan›şmanl›k sertifikas› sağla-
yan bir eğitim program› bulunmaktad›r. Bu serti-
fika psikolog, sosyal hizmet uzman› ve hemşire-
lerin ald›ğ› bir lisans üstü eğitim program›yla ve-
rilmektedir1. Türkiye’de genetik dan›şmanl›k ge-
netik bölümlerince yap›lmakta, özel olarak ruhsal
hastal›klar için bu konuda yetişmiş eleman bu-
lunmamaktad›r.  Ruhsal hastal›ğ› olanlara gerekli
durumlarda bilgi, genellikle hastan›n hekimi tara-
f›ndan verilmektedir. Ancak psikiyatri uzmanl›k
eğitimi içinde psikiyatrik hastal›klar›n genetiği
yer almamaktad›r. Bu durum hekimlerin hastala-
r›n genetik sonuçlar›n› yeterince aç›klayamama-
lar› ve hastalar› yanl›ş yönlendirmeleriyle sonuç-
lanabilir. Dolay›s›yla önümüzdeki y›llarda bu
alanda olabilecek gelişmelerden uzak kal›nma-
mas›, yeni yetişen uzman hekimlerin bu konuda
donan›ml› olmalar›n› sağlayacakt›r.  

Genetik araşt›rmalar›n birden fazla kuşağ› il-
gilendirmesi, amaçlanmayan bilginin elde edil-
mesi ve doğum öncesi ya da klinik belirti öncesi
tan› konulmas› gibi sorunlar "iyi bir genetik da-
n›şmanl›k" ile aş›lacak gibi görünmektedir. Bu
konular aras›nda en önemlisi genetik çal›şmalarla
ileriye yönelik tan› konulabilmesidir. Ruhsal has-
tal›klar›n genetiği bu aç›dan tek gen geçişi göste-
ren diğer genetik hastal›klardan farkl›l›klar göste-
rir. 

Ruhsal hastal›klar›n ailevi geçiş gösterdiği ve
genetik yatk›nl›klar›n söz konusu olduğu bugün

herkes taraf›ndan kabul görmekle birlikte genetik
testlerden beklentiler, genetik biliminin bugün
sunabildiklerinden fazla, gerçekçi s›n›rlar›n çok
ötesindedir (Holtzman ve Shapiro 1998, Rutter
ve Plomin 1997). Ruhsal hastal›klarda etiyoloji
çok etkene (multifaktöriyel) ve birden çok genin
kat›l›m›na (poligenik) dayanmaktad›r (Farmer ve
Owen 1996). Hipertansiyon, diyabet ve koroner
arter hastal›klar›nda olduğu gibi s›k görülen ruh-
sal hastal›klarda da iki farkl› genetik geçiş şekli
söz konusudur (Farmer ve ark. 2000). Tip A ve
Tip B olarak adland›r›lan bu geçişlerden ilkinde
hastal›ğa yatk›nl›ğa tek bir genetik mutasyonun
varl›ğ› neden olabilmektedir. Hastal›k s›k görülse
de bu tip basit Mendeliyen geçiş az say›da ailede
görülmektedir. Tip B ise Mendeliyen olmayan,
çok say›da genin toplam etkisinin hastal›ğa yat-
k›nl›ğ› ortaya ç›kard›ğ› genetik geçiş şeklidir.
Ruhsal hastalar›n çoğunda Tip B geçişi söz konu-
sudur.  Çevresel etkenler Tip B geçiş gösteren
hastalarda daha önemli olmakla birlikte her iki
grupta da hastal›ğ›n ortaya ç›kmas›nda rol oyna-
maktad›r. Başka bir deyişle, her iki tip geçişte de
yatk›nl›k geninin veya genlerinin taş›nmas› hasta-
l›ğ›n kaç›n›lmaz olarak ortaya ç›kacağ› anlam›n›
taş›mamaktad›r. Şimdiye kadar yap›lan araşt›r-
malarda, psikotik bozukluklarda zay›f etkisi olan
baz› genler saptanm›ş, ancak bulgular başka ça-
l›şmalarla desteklenememiştir. Sonuç olarak, ge-
netik testlerin yorday›c› (predictive) özelliği -sa-
dece yatk›nl›k genlerini belirleyebildiği ve hasta-
l›ğ›n ortaya  ç›k›ş›nda başka faktörlerin de önemli
rolü olmas› nedeni ile- düşüktür (Owen ve ark.
2000). 

Bu noktadan hareketle İngiltere’de Nuffield
Etik Konseyi haz›rlad›ğ› raporda t›bbi yararlar›
netleşene kadar yorday›c› değeri düşük olan ge-
netik testlerin karmaş›k etiyolojisi olan ruhsal
hastal›klarda doğum öncesi tan› veya toplum ta-
ramalar› için uygulanmas›n›n söz konusu olama-
yacağ› sonucuna varm›şt›r (Farmer ve ark. 2000).
Bu durumun da bilgilendirilmiş olur formunda
aç›kça aktar›lmas›nda yarar vard›r. 

Bilgilendirilmiş olur konusuyla ilgili ülkemiz
için dile getirilmesi gereken konulardan biri de
hekim/araşt›rmac› ile hasta/denek aras›ndaki ile-
tişim dilidir. Kullan›lan dil nedeniyle tam ve doğ-
ru iletişimin sağlanamamas›, hastan›n bilgilendi-
rilmesi işlemini de kuşkusuz olumsuz yönde etki-
leyecektir.  Neredeyse tamam›na yak›n› yabanc›
sözcüklerden oluşan t›bbi terminoloji  ile ifade

1Bu konuda ayr›nt›l› bilgi ‘The American Board of Genetic

Counseling’ http://www.foscb.org/genetics/abgc adresinden

edinilebilir.
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edilen t›bbi  bir durum ya  da  olgunun farkl› eği-
tim ve kültür düzeyindeki kişilere aktar›lmas›nda
güçlükler yaşanmaktad›r. Bilgilendirilmiş olur
konusundaki s›k›nt›lardan biri olarak gösterilen
bu sorunun aş›lmas› asl›nda san›ld›ğ› kadar zor
değildir. T›bbi araşt›rmay› hastan›n/deneğin anla-
yabileceği bir şekilde dile getirebilmek t›bbi te-
rimleri kullanmaktan kaç›narak, sade bir dil kul-
lanarak sağlanabilir. Zaten t›bbi terimlerle yap›l-
m›ş bir bilgilendirme ile bilgilendirilmiş olur iş-
lemi amac›na gerçek anlam›yla ulaşamayacakt›r
(Ayd›n 1997).

Ek 1’de, psikiyatrik hastal›klarla ilgili gene-
tik çal›şmalarda kullan›lmas›n› önerdiğimiz bilgi-
lendirilmiş olur form örneği görülmektedir. For-
mun kapsam ile içeriğinde araşt›rman›n ve çal›ş›-
lan hasta grubunun özelliklerine göre değişiklik-
ler yap›labilir. Ayr›ca araşt›rmaya kat›lacak kişi-
ye araşt›rman›n amac›n›n ve risklerinin sözel ola-
rak anlat›lmas› büyük önem taş›r, bu anlat›m s›-
ras›nda araşt›rmac› kuşkusuz kendi ifadelerini
kullanacakt›r. Yaz›l› olur metni sözel olarak an-

lat›lan risk ve yararlar›n kağ›da dökülmüş hali
olarak, hem kat›l›mc›n›n hem de araşt›rmac›n›n
haklar›n›n korunmas›n› sağlamaya yarayacakt›r. 

SONUÇ

Psikiyatrik genetik araşt›rmalar›n önümüzdeki
y›llarda giderek artmas› kaç›n›lmaz gibi görün-
mektedir. Bu çal›şmalar›n toplumsal damgalanma
ve ayr›mc›l›ğa neden olabileceği göz önüne al›-
narak çok s›k› denetlenmesi görüşü s›kl›kla dile
getirilmektedir. Öte yandan bu tip çal›şmalar ruh-
sal hastal›klar›n biyolojisini anlamam›za yard›m-
c› olacak, tedavi seçeneklerimizi artt›racakt›r.
Farkl› merkezler ve farkl› disiplinlerden araşt›r-
mac›lar›n ortak çal›şmalar›n› gerektirmesi nede-
niyle  bu alandaki etik kurallar›n iyi belirlenmesi
ve bunlara uyulmas› sağlanmal›d›r. Bu amaçla
haz›rlad›ğ›m›z ruhsal hastal›klardaki genetik ça-
l›şmalar için bilgilendirilmiş olur formunun farkl›
görüşlerin katk›s›yla geliştirilmesi bu alanda ül-
kemizde standart bir uygulamay› sağlayacakt›r. 
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EK 1:

PSİKİYATRİK-GENETİK ARAŞTIRMALAR İÇİN BİLGİLENDİRİLMİŞ OLUR FORM ÖRNEĞİ

Say›n ...........................,  baz›lar› kal›t›msal olarak gelecekteki çocuklara geçebilen  "Genetik Hastal›k" ad›n›
verdiğimiz hastal›klar üzerine bir araşt›rma yap›yoruz. Bu tür hastal›klar›n nedeni olan "gen bozukluklar›n›n"
baz›lar› ruhsal (psikiyatrik) hastal›klara da neden olabilmektedir. Şu anda yapmakta olduğumuz çal›şma .... ile
ilgilidir. Bu hastal›k......... özellikler gösterir. Bu tip hastal›klar›n ortaya ç›kmas›nda bazen ailevi yatk›nl›k söz
konusu olabilir. Bu yatk›nl›ğa neden olan genler aile bireylerinin bir k›sm›nda bir hastal›k belirtisi vermeden,
gizli olarak da varl›ğ›n› sürdürebilir. Bu çal›şmadaki amac›m›z yatk›nl›ğa neden olan genleri araşt›rmakt›r. Bunu
az miktardaki kan örneği arac›l›ğ›yla öğrenebilmek mümkündür.  Eğer kabul ederseniz sizi de bu araşt›rmaya
katmak istiyoruz. 

Bu araşt›rman›n sonuçlar› yaln›zca bilimsel amaçlarla kullan›lacak ve kimliğiniz her zaman gizli tutulacakt›r.
Araşt›rma sonuçlar›n›n bunun d›ş›nda başka bir amaç için kullan›lmas› kesinlikle söz konusu değildir. Bu araş-
t›rmaya kat›lman›zdan dolay› sizden herhangi bir para talep edilmeyecektir. Ayn› şekilde size de herhangi bir
maddi ödeme yap›lmayacakt›r. Toplanan kanlar yurtiçi/yurtd›ş› bir laboratuvarda tetkik edilecektir. 

Araşt›rmaya   kat›lmak isterseniz, size uygulanacak t›bbi işlemler şu şekilde olacakt›r: Önce Dr................. ta-
raf›ndan muayene edileceksiniz. Daha sonra kolunuzdan 1 tüp (10 ml) kan al›nacakt›r. Bazen ikinci bir tüp kan
daha almak gerekli olabilmektedir. Ayr›ca baz› durumlarda saç teli, idrar ya da yanak içi sürüntüsünden de ya-
rarlanabiliriz. 

Kan al›n›rken,  iğne batmas› nedeniyle hafif bir ac› duyabilirsiniz. Çok düşük bir ihtimal olsa da kan al›n›rken
kanaman›n uzamas› ya da enfeksiyon gelişmesi riskleri olabilir.  Yanak içinden sürüntü al›nmas› halinde düşük
bir ihtimalle sürüntü yerinde enfeksiyon görülebilir. 

Araşt›rma sonucunda sizde genetik bir bozukluk saptan›rsa ücret talep etmeden bunu size bildireceğiz. Bilgi
edinmek istemiyor iseniz lütfen yaz›l› formun alt›nda belirtiniz. 

Kişiye ait genetik bilgiler maddi ve sosyal aç›dan istismar edilebilecek bilgilerdir. Örneğin genetik testle bi-
yolojik anne ve babay› belirlemek mümkündür. O nedenle, araşt›rma sonuçlar›n›n yaln›zca bilimsel amaçlarla ve
kimliğinizi gizli tutarak kullan›lacağ›n›  tekrar vurgulamak istiyoruz. 

Yapt›ğ›m›z testler sadece bu araşt›rmayla ilgili bir hastal›k taş›y›p taş›mad›ğ›n›z› gösterecektir. Elde edilecek
sonuçlar ileride bu hastal›ğ›n teşhis ve tedavisine bilimsel katk› sağlayabilecektir. Bu hastal›ğa yol açabilecek
genleri taş›d›ğ›n›z belirlense bile bunun sizin tedavinize doğrudan bir katk›s›  olmayacak, ancak, bundan sonra
nas›l davranman›z gerektiği üzerine size "dan›şmanl›k" sağlanacakt›r.

Araşt›rmaya kat›lmak zorunda olmad›ğ›n›z gibi, araşt›rmaya kat›lmay› kabul ettiğinizde, istediğiniz zaman
ayr›lma hakk›na da sahipsiniz. Ancak bu karar›n›z› bize önceden bildirirseniz araşt›rman›n bozulmas›na meydan
verilmemiş olur.  Kat›lmak istemediğinizde, şu anda sürdürülen tedavi ve t›bbi işlemler bundan etkilenmeyecektir. 

Hastan›n Beyan›

Dr. (...) taraf›ndan  (......) ad›n› taş›yan genetik bir araşt›rman›n yap›lacağ› bana bildirildi. Araşt›rman›n
amac› ve uygulanma biçimi ile riskleri, ve t›bbi bilgilerimle ilgili gizliliğin sağlanacağ› konusunda yeterli aç›kla-
ma yap›ld›.  Araşt›rma s›ras›nda temasa kuracağ›m Dr......’nin telefon numaras› verildi. İstediğim zaman kendi-
siyle temasa geçebilirim. İstediğim zaman araşt›rmadan çekilebileceğimi biliyorum. Araşt›rmaya kat›lmamam ya
da kat›l›p daha sonra araşt›rmadan çekilmem durumunda  tedavi ve tetkiklerimin bundan etkilenmeyeceği belir-
tildi. Bu araşt›rmaya kendi gönüllü olurum ile kat›lmay› kabul ediyorum. 

Hasta Ad› Soyad› Doğum tarihi Adres/Tel  İmza

Veli/Vasi  Ad› Soyad› Doğum tarihi    Adres/Tel  İmza

Tan›k Ad› Soyad› Doğum tarihi  Adres/Tel İmza

Hekim Ad› Soyad›    Adres/Tel     İmza

Görüşme tarih ve saati:   

Bu çal›şmada elde edilecek kendimle ilgili bilgileri,

Öğrenmek istiyorum (  )

Öğrenmek istemiyorum  (  )


