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Psikiyatrik Genetik Arastirmalarda

Bilgilendirilmis Olur
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OZET

Molekiiler biyolojideki ilerlemelerin psikiyatrik hastalik-
larin genetigi ile ilgili caligmalara da yansimast ile bu
alanda yapilan arastirmalar biitiin diinyada oldugu gibi
iilkemizde de artmaktadir. Ruhsal hastaliklarin genetigi
ile ilgili arastirmalarda farklh disiplin ve farkli merkez-
lerden uzmanlarin isbirligi gerekir. Genetik arastirmala-
rin sonuglarimin birden fazla kusagi ilgilendirmesi, aras-
tirma ile amaglanmayan bilgilere ulasilabilmesi ve do-
gum dncesi ya da belirti oncesi tam koymaya bagl orta-
ya ¢ikabilecek istenmeyen durumlar nedeniyle genetik
arastirmalar diger arastirma alanlarindan farklidir. Bu
nedenle konunun kendine 6zgii etik kurallarimin ¢ok dik-
katle belirlenmesi gerekir. Bu yazida ilk olarak etik
alanda onemli bir kavram olan hasta ozerkligine saygt
ilkesi aciklanmakta, daha sonra bilgilendirilmis olur for-
mu ve genetik danigmanlik iizerinde ayrintili olarak du-
rulmaktadir. Genetik danismanliktaki iic onemli sorun
alant olan bilme / bilmeme hakki, mahremiyet ve gene-
tik damigsmanligr kimin verecegi bilgilendirilmis olur ile
iligkisi dogrultusunda tartigilmaktadir. Calismamin so-
nunda iilkemizde psikiyatrik genetik konusunda arastir-
ma yapacak olan farkli merkezler arasinda standar-
dizasyonu saglamak amaciyla onerdigimiz bir bilgilen-
dirilmis olur formu da ornek olarak sunulmaktadir.
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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
yvears. 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




Insan genomunu olusturan genlerin tamaminin
yapismin tespit edilmesine yonelik Insan Genom
Projesi'nin beklenildiginden ¢ok daha hizli ilerle-
mesi konuyla ilgili etik sorular1 giindeme getir-
mistir. Genetik testlerle bazi hastaliklara heniiz
belirtiler ortaya ¢ikmadan, hatta dogumdan 6nce
tan1 koymanin olanakli olmasi, giderek gen teda-
visinin daha ¢ok konusulmaya baglanmasi, me-
meli hiicresinin klonlanabilmesi tibbi uygulama-
larda 6nemli degisiklikler yapacak gibi goriin-
mektedir. Genetik calismalarin ¢cok yogunlastigi
ruhsal hastaliklar da bu degisimden etkilenecek-
tir. Ruhsal hastaliklarin sik goriilmeleri ve bu tip
hastalig1 olan kisilerin toplumsal ayrimciliga ug-
ramalari, psikiyatrik genetik alanindaki etik kay-
gilarr arttirmaktadir. Ayrica, genetik caligsmalarin
sadece psikiyatrik hastaliklarla sinirli kalmayip
karakter olusumundaki genetik etkenlerin aragti-
rilmasina doniismesi de s6z konusu olabilir.

Ote yandan genetik bilminin bugiin ulastig1
nokta ve ilerlemesindeki ivme goz oOniine alina-
cak olursa ruhsal hastaliklarin genetik temelleri-
nin anlagilmasinda ve belki de tan1 ve tedavisinde
onilimiizdeki yillarda 6nemli buluglarin yapilmasi
beklenebilir (Owen ve ark. 2000). Dolayisiyla
ruhsal hastaliklarin tanisini, gegerli siniflamalart
hatta belki tedavi yaklasimlarini bile degistirebi-
lecek bu tip arastirmalarin desteklenmesi 6nemli-
dir. Psikiyatrik hastaliklar gerek genetik, gerekse
klinik acidan kompleks bir yap1 gosterirler. Boyle
kompleks kalitim gosteren niteliklerden sorumlu
genlerin bulunmasi ¢ok sayida ve iyi analiz edil-
mis aile ve sporadik vakalardan biyolojik 6rnek-
leme yapilabilmesine baglidir. Bu drnekleme
hastalig1 gosteren bireylerin yanisira, ailelerdeki
normal bireyleri ve kontrol amaci ile toplumdan
rastgele toplanan ornekleri de kapsamaktadir. Bu
kadar genis bir ¢caligmanin yapilabilmesi gerek la-
boratuvar gerekse klinik agidan birden fazla mer-
kezin ortak ¢aligmasini gerektirmektedir ki bu da
farkli egitim ve goriis agisina sahip aragtiricilarin
belli agamalarda ¢aligmaya katilmasini zorunlu
kilmaktadir. Bu durumdan kaynaklanan giicliikler
etik kurallarin miimkiin oldugunca iyi tanimlan-
mis olmasini gerektirmektedir.

Ulkemizde de son yillarda bu konudaki calis-
malarin hiz kazanmaya bagladig1 g6z oniine ali-
narak (Radhakrishna ve ark. 2001, Yirmibes ve
ark. 1998, Senol ve Akarsu 2000, Akbostanci ve
ark. 2000) psikiyatrik-genetik caligmalarda yaga-
nabilecek etik sorunlari tartismaya agmay1 ve bu
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alanda yapilacak calismalarda dikkat edilmesi
gereken noktalar1 vurgulamay1 yararli gérmekte-
yiz. Bu yazida ilk olarak etik alanda onemli bir
kavram olan hasta 6zerkligine saygi ilkesi acikla-
nacak, daha sonra bilgilendirilmis olur formu ve
genetik danigmanlik iizerinde ayrintili olarak du-
rulacaktir. Caligmanin sonunda iilkemizde psiki-
yatrik genetik konusunda aragtirma yapacak olan
farkli merkezler arasinda standardizasyonu sagla-
mak amaciyla 6nerdigimiz bir ‘bilgilendirilmis
olur formu’ da 6rnek olarak sunulacaktir.

HASTA OZERKLIGINE SAYGI ILKESI

Hipokrat’tan bu yana geleneksel tip etigi has-
tanin yararini birincil amag olarak ele almugtir.
Agr1, aci igindeki hastayla karsi karsiya olan he-
kim, merhamet duygular1 i¢inde biitiin tibbi bilgi
ve becerisini kullanarak elinden gelen herseyi
yapmak durumundadir. Bilimsel ve teknik bilgi-
ye sahip olmasi hekimi hasta kargisinda daha st
bir konuma yerlestirirken, zaten zor durumda
olan hastanin elinden hekimin "iistiinliigiinii" ka-
bul etmekten bagka bir sey gelmez. Hekim-hasta
iligkisi igerisinde bunun anlami hastanin, tan1 ve
tedavi konusunda hekimin y&nergelerine uymak
zorunda kalmasidir. Bu iligki icerisinde hasta
kendi bedeni iizerindeki tibbi islemler hakkinda
herhangi bir s6z sdyleme hakkina sahip degildir.
Yararhlik ilkesi geregince gelisen bu iligki giinii-
miizde degigsmeye yonelmistir (Beauchamp ve
Childress 1994).

Diger yandan, yararlilik ilkesi dogrultusunda
hasta karsisindaki hekimin konumu kimi zaman
agirt bir yonlendirme ve "otorite" sekline doniig-
mektedir ki o zaman babacil (paternalistik) bir
iligkiden s6z etmekteyiz. Bir baba ile ¢cocuk ara-
sindaki iligkiye atfen kullanilan bu adlandirma
biiyiik dogruluk payi tagir, clinkii hekim herge-
yin sorumlusu olarak kendini gérmekte ve tibbi
kararlarda hastay istedigi bicimde yonlendirme
hakkina sahip oldugunu diisiinmektedir. Hekimin
buradaki kaygisi hastanin "yarar ve iyiligi" bile
olsa giinlimiiziin degerleri agisindan bu davranig
bicimi, hastanin kendi adina karar verme hakkini
bagka bir deyisle 6zerkligini yok saydigi i¢in faz-
la kabul gormemektedir.

Giiniimiizde insan iligkilerindeki 6zel yasam
ve kisilik haklarinin 6ncelik kazanmasi hekim-
hasta iligkisinde yirmi otuz yildir ciddi degisim-
ler yaratmigtir. Tibbi bilgi ve teknolojinin gelisi-
miyle birlikte, bireye doniik bu anlayis degisikli-



§i etkisini ister istemez tipta da gostermistir. Bu
degisikligin tiptaki ifade bicimi "hasta 6zerkligi-
ne saygt" ilkesidir.

Hasta 6zerkligine saygi ilkesi geregince, ¢cag-
das nitelikteki bir hekim-hasta iligkisinde hekim
ve hastanin esit konumlar igerisinde yer almasi
beklenmektedir. Yani hekim tibbi kararlar1 tek
bagina vermeyecek, hastanin tercih ve istekleri de
g0z Oniine alinacaktir. Burada s6z konusu olan
durum, hastanin hekimin "igine karigmas1" degil,
hastanin bireysel degerlerine saygi gosterilmesi
ve bu degerler dogrultusunda tibbi karara hasta
ile birlikte varilmasidir. Bagka bir anlatim bigi-
miyle giiniimiizde hastalar yalnizca "s6z dinle-
yen" degil, ayn1 zamanda sz sOyleyendir.

Hasta 6zerkligine saygi ilkesi bugiin i¢in tib-
bin en basta gelen ilkelerindendir. Bu ilkeyi ha-
yata gecirmenin gerekli 6gelerinden biri ise has-
tadan "Bilgilendirilmis Olur" alinmasidir.

BILGILENDIRILMIS OLUR/AYDINLATIL-
MIS ONAM

Bilgilendirilmis olur tibbi miidahale ve teda-
viyle ilgili hastanin bilgilendirilmesi ve izin alin-
mast islemidir. Bu islemde hastaya tibbi durum
ve adlandirilmasi, tedavi yontemi, yararlar1 ve
riskleri, alternatif tedaviler, beklenen sonug gibi
bir¢ok tibbi olgu hastaya aktarilmali ve bu konu-
larda bilgilendirilmelidir. Tibbi aragtirmalarda
da klinikteki benzer bir bilgilendirilmis olur is-
lemi gerceklestirilmelidir. Aragtirmaya katilacak
kigilere aragtirma hakkinda gerekli bilgiler veril-
meli ve olurlart alinmalidir (Beauchamp ve
Childress 1994, Annas 1992).

Ancak genetik arastirmalar bazi agilardan di-
ger arastirma alanlarindan farkliliklar géstermek-
tedir. Bu farkliliklar ti¢ noktada 6zetleyebiliriz:

1. Genetik arastirmalarin sonuglari birden faz-
la kusagi, ailede "normal" kabul edilen bireyleri
(klinik belirti vermemis tastyici kigileri) ve daha
dogmamis ¢ocuklar1 da ilgilendirir.

2. Aragtirma ile amaglanmayan bilgilerin orta-
ya ¢ikmasina yol agabilir; 6rnegin babalik gibi.

3. Dogum oOncesi ya da belirti 6ncesi tani
koymak bazen istenmeyen durumlara yol acabi-
lir.

Bilgilendirilmis olur formunda agikca belirtil-
mesi gereken bu konular genetik danigsmanlik
alanina girmektedir. Bu noktada genetik danig-
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manlik iizerinde daha ayrintili durmakta yarar go-
rilyoruz.

Genetik Damismanhk

Genetik danigmanlik, genetik 6zelligi olan bir
hastalikla ilgili olarak hasta veya akrabalarina
hastaligin sonuglari, varsa onlenebilme, korunma
veya iyilestirme yollar1 ve hastali1 kalitma sekli
ile ilgili bilgilerin ve onerilerin aktarildig1 bir sii-
rectir (Moldin ve Gottesman 1997). Faaliyet alani
icinde, hastaligin genetik mekanizmalarinin anla-
silma derecesine gore degisebilen tibbi girisimler,
tireme ile ilgili kararlar veya dogum oncesi ya da
hastalik belirtilerinin baglamasindan onceki tani
caligmalar1 yer almaktadir (McGuffin ve ark.
1994). Farkli durumlara farkli yaklagimlar ve iil-
kenin kosullarna gore uyarlamalar gerektirir. Or-
negin fenilketoniiri hastaliginda dogum Oncesi ta-
n1 konabilmektedir. Ancak hastalik dogum sonra-
s1 taramalarla belirlenince diyet uygulamasi ile
hastaligin olumsuz sonuglarindan korunmak
miimkiindiir (Lancet 1991). Dolayisiyla bir¢gok
tilkede dogum Oncesi taniya gerek duyulmamak-
tadir. Oysa iilkemiz kosullarinda uygulanan diye-
tin maliyeti -ki bir ailede cogu zaman birden ¢ok
hasta ¢ocuk bulunabilmektedir- ve ailelerin teda-
viyi uygulama konusundaki basarisizliklar1 goz
oniine aliinca riskli ailelerde dogum 6ncesi tani-
nin uygulanmasi diisiiniilebilir (Cogkun ve ark.
1993, Ozalp ve ark. 1995).

Genetik danigmanlik ile ilgili en 6nemli tartig-
ma alanlarini bilgi sahibi olma/olmama hakki,
mahremiyet (privacy) ve genetik danismanligin
kimin tarafindan verilecegi konular1 olusturmak-
tadir. Asagida bu konulari tartigirken, ruhsal has-
taliklarin genetigi ile ilgili simdiki bilgilerimizin
sinirli olmasi nedeni ile genetik 6zelligi olan di-
ger hastalik orneklerine bagvurulacaktir.

1. Bilgi sahibi olma/olmama hakk: Bir kisi ile
ilgili genetik veri, kacinilmaz olarak tiim aileyi il-
gilendirir. Bu veri yalnizca incelenen kisi ile ilgili
degil, onun akrabalar1 veya hasta ya da tasiyict
olabilecek daha dogmamis ¢ocuklart i¢in de bil-
giler igerir. Tagiman genetik risk konusunda has-
taliktan (heniiz) etkilenmemis, saglikli aile iiyele-
rinin ne Slciide bilgi sahibi olacaklar1 hem hekim,
hem de hasta ve hasta yakinlarini ilgilendiren bir
sorundur. Ayrica aile iiyelerinin bu bilgiyi bilme
ve bilgiye aldirmaz kalma haklar1 arasinda bir se-
¢im yapilmasi da gerekmektedir. Bu konunun
onemi Huntington hastali81 i¢in genetik yordayici



testlerin yaygin olarak kullanilmaya baglanma-
sindan sonra bu testin yapildig: kisilerde yiiksek
intihar, intihar girisimi (Farrer 1986) ve depres-
yon (Kessler ve ark. 1987) oranlarinin saptanma-
styla daha iyi anlasildi. Huntington hastalig1 ge-
netik zemininin anlagilmasinin kaginilmaz sona
pek bir yararinin olmadig bir hastaliktir (O’Shea
1997). Genetik testin buradaki dnemi sadece ki-
siye iireme secimini belirleme sansini vermesidir.
Dolayis1 ile kisi yasaminin daha ileri bir done-
minde hastalanip hastalanmayacag ile ilgili bilgi
sahibi olmak istemeyebilir, bagka bir deyisle bil-
meme hakkini kullanabilir. Oysa, yelpazenin di-
ger ucundaki bir hastalik olan alfa 1 antitripsin
eksikliginde genetik danigsmanlik ¢ok daha yon-
lendirici olmalidir (Wilcke 1998). Sigara i¢ildigi
takdirde oliimciil amfizem gelisen bu hastalarda
genetik yapidan haberdar olmak sigara icmeyi bi-
rakmalarini tesvik edecek, boylece yagam siirele-
ri uzayacak ve yasam kaliteleri yiikselecektir
(Seersholm ve ark. 1995).

Dolayisiyla, kisilerin risk taginan hastaligi
"bilme hakki" ve "bilmeme hakki" ile ilgili ola-
rak, bazi yazarlarin goriisii hastaliga bagli olarak
karar vermek seklindedir (Wilcke 1998). Onlene-
bilecek riskler, alinabilecek tedbirler varken veya
tam tersi hastalig1 bilmekle degistirilebilecek hic-
bir sey yokken, hastanin "bilme hakki" ve "bil-
meme hakk1" ile ilgili yapilacak yorumlar farkli-
dir. Ancak kisi bilerek, 6zgiirce sorunlar1 dikkate
almamayi tercih edecegini, bir doktor tarafindan
herhangi bir hastalik ile ilgili olarak artmig bir
risk hakkinda bilgilendirilmek istemedigini belir-
tirse durum degisir. Bu durumda kisiyi mutlaka
bilgilendirmek konusunda 1srar etmek, 6zerkligi-
nin ¢ignenmesi olacaktir.

2. Mahremiyet (privacy): Mahremiyet genetik
danigmanin kisisel bilgiyi nereden edindigi nok-
tasinda 6nemli bir sorundur. Kisi, hastaligi olan
bir akrabasmin genetik danigma sirasinda kendi
ismini vermesinden rahatsiz olabilir. Bu siklikla
"[sim veya adresimi nereden aldiniz?" sorusu ile
yansitilir. Bir hastanin akrabasi, kendisine ait bil-
ginin ne yollarla ve hangi amacla kullanilacagini
belirleyebilme hakkina sahiptir. Hasta danigmana
ornegin bir kardesinin oldugunu sdylerken, aslin-
da cok acik bir bilgiyi, herkesin bildigi bir aile
iligkisini bildirmektedir. Ancak genetik bilgi ek-
lendiginde bu agik bilgi ¢ok 6zel, cok hassas bir
bilgi haline doniismektedir. Akrabalarin mahre-
miyetlerinin bozuldugu hissini azaltmanin bir yo-
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Iu hastadan kendisinin akrabalarina haber verme-
sini istemektir. Boylece énceden durumdan ha-
berdar olmakla, aile iiyeleri istemedikleri takdir-
de siireci durdurup, kendileri ile ilgili bilgilerin
kayda gecmesini Onleyebileceklerdir. Bu anlam-
da mahremiyet 6zerklikten daha farkli bir kav-
ramdir. Kiginin 6zerkligine saygi duyulmasi ko-
nusu kisinin kendisi ile ilgili olan ve kendisine
gelen bilgiyi kontrol edebilme hakk1 iken, mahre-
miyet hakk: kisinin kendisi ile ilgili ve kendisin-
den kaynaklanan bilgiyi kontrol etme hakkidir
(Wilcke 1998).

Hem mahremiyet hem 6zerklik ile ilgili bir
onemli sorun da 6zellikle dominant gecis goste-
ren durumlarda bir kusagin bilgi edinmek isteme-
yip sonraki kugakta hastalik geninin saptanmasi
durumlarinda ortaya ¢ikmaktadir. Ornegin, dede-
nin bilinen Huntington hastalig1 vardir. Babada
klinik belirti heniiz goriilmemistir, ama genetik
tan1 caligmasi istememektedir. Oysa torun, cocuk
sahibi olma kararint vermek icin genetik caligma
yaptirir ve hastalik genini tagidigini 6grenir. Bu
durumda babanin da geni tasidig1 ortaya ¢ikmak-
tadir. Yani torun bilme hakkini kullanirken, ba-
banin hem bilgi edinmeyi istememe hakki, hem
de mahremiyet hakki ¢cignenmektedir.

3. Genetik danigmanlig1 kim verecek? Mahre-
miyet hakkiyla ortaya c¢ikan bir bagka tartisma
konusu genetik bilginin risk altindaki bireylere
kimin tarafindan verilecegidir. Bu konuda bir go-
riis bilginin aileye iletilmesinin hastanin kendisi
tarafindan yapilmasi seklindedir (Wilcke 1998).
Bazi kisiler ise yakinlar1 ile bir profesyonelin
dogrudan iliski kurmasint isteyebilir. Bazen
uzaklik gibi pratik nedenler ya da aile iligkilerin-
deki cesitli giicliikler yiiziinden bilgilendirmeyi
kendileri yapmak istemeyebilirler.

Bu konuda ABD’de iirkiitiicti deneyimler ya-
sanmigtir. Tamamen belirtisiz kigiler bazen de
yanliglikla damgalanmis ve bu nedenle is bula-
mamig, saglik veya yasam sigortasi edinememis
veya evlat edinememe gibi kotii sonuglarla kargi-
lagabilmislerdir. Bu toplumsal ayrimciliktan has-
ta ve yakinlarinin genetik bilgiyi aile i¢inde tuta-
rak korunmalar1 miimkiindiir (Wilcke 1998).

Ingiltere nin ulusal biyoetik kurulu olan Nuf-
field Etik Konseyi bu konuda genetik bilgiyi ak-
rabalara iletmenin esas olarak bireyin sorumlulu-
gu oldugunu, ancak bireyin kigisel istegi ile dok-
torun da bu gorevi alabilecegi goriisiindedir
(Shapiro 1995). Genellikle tercih edilen yol, ilk



girisimin hastadan gelmesi ve bunun genetik da-
nigman tarafindan yazili bilgilendirme ile destek-
lenmesidir.

Gerek hastanin gerekse danigmanin bilgilen-
dirmesinde bazi olumlu ve olumsuz yanlar var-
dir. Hastanin danigsmana aile bilgileri vermesi ai-
lenin mahremiyetine zarar verebilir. Ote yandan
bilginin hasta tarafindan aktarilmasi sirasinda bil-
gi kayiplar1 ya da carpitmalari olabilir, dolayisty-
la yeterince giivenilir olmayabilir. Ozellikle iilke-
miz kosullarinda diisiiniiliirse genetik danisman-
Iigin hekim tarafindan verilmesi, gerekli bilginin
ayrintili bir sekilde anlatilmasi ve yazili olarak
anlatilan noktalarin onaylatilmasinin yararl ola-
cag1 goriisiindeyiz.

Genetik danigmanlik 6zel egitim, bilgi ve be-
ceri isteyen bir alandir. Yurtdiginda 6rnegin
ABD’nde genetik danismanlik sertifikasi sagla-
yan bir egitim programi bulunmaktadir. Bu serti-
fika psikolog, sosyal hizmet uzmani ve hemsire-
lerin aldig bir lisans iistii egitim programiyla ve-
rilmektedir!. Tiirkiye’de genetik danismanlik ge-
netik boliimlerince yapilmakta, 6zel olarak ruhsal
hastaliklar icin bu konuda yetismis eleman bu-
lunmamaktadir. Ruhsal hastalig1 olanlara gerekli
durumlarda bilgi, genellikle hastanin hekimi tara-
findan verilmektedir. Ancak psikiyatri uzmanlik
egitimi icinde psikiyatrik hastaliklarin genetigi
yer almamaktadir. Bu durum hekimlerin hastala-
rin genetik sonuglarimi yeterince agiklayamama-
lar1 ve hastalar1 yanlis yonlendirmeleriyle sonug-
lanabilir. Dolayisiyla 6niimiizdeki yillarda bu
alanda olabilecek gelismelerden uzak kalinma-
masl, yeni yetisen uzman hekimlerin bu konuda
donanimli olmalarini saglayacaktir.

Genetik aragtirmalarin birden fazla kusag il-
gilendirmesi, ama¢lanmayan bilginin elde edil-
mesi ve dogum 6ncesi ya da klinik belirti oncesi
tan1 konulmasi gibi sorunlar "iyi bir genetik da-
nigmanlik" ile agilacak gibi goriinmektedir. Bu
konular arasinda en onemlisi genetik caligsmalarla
ileriye yonelik tan1 konulabilmesidir. Ruhsal has-
taliklarin genetigi bu acidan tek gen gecisi goste-
ren diger genetik hastaliklardan farkliliklar goste-
rir.

Ruhsal hastaliklarin ailevi gecis gosterdigi ve
genetik yatkinliklarin s6z konusu oldugu bugiin

IBu konuda ayrintili bilgi ‘The American Board of Genetic
Counseling’ http://www.foscb.org/genetics/abgc adresinden
edinilebilir.

57

herkes tarafindan kabul gormekle birlikte genetik
testlerden beklentiler, genetik biliminin bugiin
sunabildiklerinden fazla, gerceke¢i smirlarin ¢ok
otesindedir (Holtzman ve Shapiro 1998, Rutter
ve Plomin 1997). Ruhsal hastaliklarda etiyoloji
cok etkene (multifaktoriyel) ve birden ¢ok genin
katilimina (poligenik) dayanmaktadir (Farmer ve
Owen 1996). Hipertansiyon, diyabet ve koroner
arter hastaliklarinda oldugu gibi sik goriilen ruh-
sal hastaliklarda da iki farkli genetik gecis sekli
s0z konusudur (Farmer ve ark. 2000). Tip A ve
Tip B olarak adlandirilan bu gecislerden ilkinde
hastaliga yatkinliga tek bir genetik mutasyonun
varlig1 neden olabilmektedir. Hastalik sik goriilse
de bu tip basit Mendeliyen gecis az sayida ailede
goriilmektedir. Tip B ise Mendeliyen olmayan,
cok sayida genin toplam etkisinin hastaliga yat-
kinlig1 ortaya c¢ikardigi genetik gecis seklidir.
Ruhsal hastalarin ¢ogunda Tip B gecisi s6z konu-
sudur. Cevresel etkenler Tip B gecis gosteren
hastalarda daha onemli olmakla birlikte her iki
grupta da hastaligin ortaya ¢ikmasinda rol oyna-
maktadir. Bagka bir deyigle, her iki tip geciste de
yatkinlik geninin veya genlerinin taginmast hasta-
ligin kaginilmaz olarak ortaya cikacagi anlamini
tastmamaktadir. Simdiye kadar yapilan aragtir-
malarda, psikotik bozukluklarda zayif etkisi olan
bazi genler saptanmig, ancak bulgular bagka ca-
lismalarla desteklenememisgtir. Sonug olarak, ge-
netik testlerin yordayici (predictive) 6zelligi -sa-
dece yatkinlik genlerini belirleyebildigi ve hasta-
ligin ortaya cikisinda bagka faktorlerin de 6nemli
rolii olmasi nedeni ile- diisiiktiir (Owen ve ark.
2000).

Bu noktadan hareketle Ingiltere’de Nuffield
Etik Konseyi hazirladig1 raporda tibbi yararlari
netlesene kadar yordayict degeri diisiik olan ge-
netik testlerin karmasik etiyolojisi olan ruhsal
hastaliklarda dogum Oncesi tani veya toplum ta-
ramalar1 i¢in uygulanmasinin s6z konusu olama-
yacag1 sonucuna varmistir (Farmer ve ark. 2000).
Bu durumun da bilgilendirilmis olur formunda
acikca aktarilmasinda yarar vardir.

Bilgilendirilmis olur konusuyla ilgili iilkemiz
icin dile getirilmesi gereken konulardan biri de
hekim/arastirmaci ile hasta/denek arasindaki ile-
tisim dilidir. Kullanilan dil nedeniyle tam ve dog-
ru iletigimin saglanamamasi, hastanin bilgilendi-
rilmesi iglemini de kuskusuz olumsuz yonde etki-
leyecektir. Neredeyse tamamina yakini yabanci
sozciiklerden olusan tibbi terminoloji ile ifade



edilen tibbi bir durum ya da olgunun farkli egi-
tim ve kiiltiir diizeyindeki kisilere aktarilmasinda
glicliikler yasanmaktadir. Bilgilendirilmis olur
konusundaki sikintilardan biri olarak gosterilen
bu sorunun agilmasi aslinda sanildig1 kadar zor
degildir. Tibbi aragtirmay1 hastanin/denegin anla-
yabilecegi bir sekilde dile getirebilmek tibbi te-
rimleri kullanmaktan kacinarak, sade bir dil kul-
lanarak saglanabilir. Zaten tibbi terimlerle yapil-
mig bir bilgilendirme ile bilgilendirilmis olur is-
lemi amacina gercek anlamiyla ulagsamayacaktir
(Aydin 1997).

Ek 1’de, psikiyatrik hastaliklarla ilgili gene-
tik calismalarda kullanilmasini 6nerdigimiz bilgi-
lendirilmis olur form 6rnegi goriilmektedir. For-
mun kapsam ile iceriginde aragtirmanin ve ¢alisi-
lan hasta grubunun 6zelliklerine gore degisiklik-
ler yapilabilir. Ayrica arastirmaya katilacak kisi-
ye arastirmanin amacinin ve risklerinin sozel ola-
rak anlatilmasi biiylik 6nem tagir, bu anlatim si-
rasinda arastirmaci kuskusuz kendi ifadelerini
kullanacaktir. Yazili olur metni sdzel olarak an-
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latilan risk ve yararlarin kagida dokiilmiis hali
olarak, hem katilimcinin hem de aragtirmacinin
haklarinin korunmasini saglamaya yarayacaktir.

SONUC

Psikiyatrik genetik aragtirmalarin oniimiizdeki
yillarda giderek artmasi kag¢inilmaz gibi goriin-
mektedir. Bu ¢alismalarin toplumsal damgalanma
ve ayrimciliga neden olabilecegi gz Oniine ali-
narak cok siki denetlenmesi goriisii siklikla dile
getirilmektedir. Ote yandan bu tip calismalar ruh-
sal hastaliklarin biyolojisini anlamamiza yardim-
c1 olacak, tedavi seceneklerimizi arttiracaktir.
Farkli merkezler ve farkli disiplinlerden aragtir-
macilarin ortak ¢aligmalarini gerektirmesi nede-
niyle bu alandaki etik kurallarin iyi belirlenmesi
ve bunlara uyulmasi saglanmalidir. Bu amacla
hazirladigimiz ruhsal hastaliklardaki genetik ca-
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goriislerin katkisiyla gelistirilmesi bu alanda {il-
kemizde standart bir uygulamay1 saglayacaktir.
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EK 1:

PSIKIYATRIK-GENETIK ARASTIRMALAR ICIN BILGILENDIRILMIS OLUR FORM ORNEGI

SAVIN v, , bazilart kaliimsal olarak gelecekteki cocuklara gecebilen "Genetik Hastalik" adini
verdigimiz hastaliklar iizerine bir arastirma yapiyoruz. Bu tiir hastaliklarin nedeni olan "gen bozukluklarimin"
bazilari ruhsal (psikiyatrik) hastaliklara da neden olabilmektedir. Su anda yapmakta oldugumuz ¢alisma .... ile
ilgilidir. Bu hastalik......... ozellikler gosterir. Bu tip hastaliklarin ortaya ¢ikmasinda bazen ailevi yatkinlik soz
konusu olabilir. Bu yatkinliga neden olan genler aile bireylerinin bir kisminda bir hastalik belirtisi vermeden,
gizli olarak da varligwni siirdiirebilir. Bu ¢calismadaki amacimiz yatkinliga neden olan genleri aragtirmaktir. Bunu
az miktardaki kan ornegi araciligiyla ogrenebilmek miimkiindiir. Eger kabul ederseniz sizi de bu arastirmaya
katmak istiyoruz.

Bu arastirmamnin sonuglari yalnizca bilimsel amaglarla kullanilacak ve kimliginiz her zaman gizli tutulacaktir.
Arastirma sonuglarinin bunun diginda baska bir amacg icin kullanilmasi kesinlikle soz konusu degildir. Bu aras-
tirmaya katilmanizdan dolay: sizden herhangi bir para talep edilmeyecektir. Ayni sekilde size de herhangi bir
maddi ddeme yapilmayacaktir. Toplanan kanlar yurtici/yurtdis: bir laboratuvarda tetkik edilecektir.

Arastirmaya  katilmak isterseniz, size uygulanacak tibbi islemler su sekilde olacaktir: Once Dr................. ta-
rafindan muayene edileceksiniz. Daha sonra kolunuzdan 1 tiip (10 ml) kan alinacaktir. Bazen ikinci bir tiip kan
daha almak gerekli olabilmektedir. Ayrica bazi durumlarda sag teli, idrar ya da yanak ici siiriintiisiinden de ya-
rarlanabiliriz.

Kan alimirken, igne batmasi nedeniyle hafif bir act duyabilirsiniz. Cok diigiik bir ihtimal olsa da kan alinirken
kanamanin uzamas: ya da enfeksiyon gelismesi riskleri olabilir. Yanak icinden siiriintii alinmast halinde diisiik
bir ihtimalle siiriintii yerinde enfeksiyon goriilebilir.

Aragtirma sonucunda sizde genetik bir bozukluk saptanirsa iicret talep etmeden bunu size bildirecegiz. Bilgi
edinmek istemiyor iseniz liitfen yazili formun altinda belirtiniz.

Kisiye ait genetik bilgiler maddi ve sosyal acidan istismar edilebilecek bilgilerdir. Ornegin genetik testle bi-
yolojik anne ve babayt belirlemek miimkiindiir. O nedenle, arastirma sonuglarimin yalnizca bilimsel amaglarla ve
kimliginizi gizli tutarak kullanilacagum tekrar vurgulamak istiyoruz.

Yaptiginuz testler sadece bu arastirmayla ilgili bir hastalik tagiyp tasimadigimizi gosterecektir. Elde edilecek
sonuglar ileride bu hastaligin teshis ve tedavisine bilimsel katki saglayabilecektir. Bu hastaliga yol agabilecek
genleri tasidiginiz belirlense bile bunun sizin tedavinize dogrudan bir katkist olmayacak, ancak, bundan sonra
nasil davranmaniz gerektigi iizerine size "danismanlik" saglanacaktir.

Aragtirmaya katilmak zorunda olmadigimiz gibi, aragtirmaya katilmayr kabul ettiginizde, istediginiz zaman
ayrilma hakkina da sahipsiniz. Ancak bu kararmizi bize onceden bildirirseniz arastirmanin bozulmasina meydan
verilmemis olur. Katilmak istemediginizde, su anda siirdiiriilen tedavi ve t1bbi iglemler bundan etkilenmeyecektir.

Hastanin Beyan

Dr. (...) tarafindan (......) adini tagiyan genetik bir arastirmanin yapilacag bana bildirildi. Arastirmanin
amaci ve uygulanma bicimi ile riskleri, ve tibbi bilgilerimle ilgili gizliligin saglanacagi konusunda yeterli acikla-
ma yapildi. Arastirma swrasinda temasa kuracagim Dr ......’nin telefon numarast verildi. Istedigim zaman kendi-
siyle temasa gegebilirim. Istedigim zaman arastirmadan ¢ekilebilecegimi biliyorum. Arashrmaya katilmamam ya
da katilip daha sonra aragtirmadan ¢ekilmem durumunda tedavi ve tetkiklerimin bundan etkilenmeyecegi belir-
tildi. Bu aragtirmaya kendi goniillii olurum ile katilmay: kabul ediyorum.

Hasta Adi Soyadi Dogum tarihi Adres/Tel Imza
Veli/Vasi Adi Soyadi Dogum tarihi  Adres/Tel Imza
Tanik Adi Soyadi Dogum tarihi Adres/Tel Imza
Hekim Adi Soyadi  Adres/Tel  Imza

Goriigsme tarih ve saati:

Bu calismada elde edilecek kendimle ilgili bilgileri,
Ogrenmek istiyorum ()

Ogrenmek istemiyorum ( )
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