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Hepimiz ebeveynlerimizden 6zgiin gen kombinasyonlar1 kalitiriz. Bu 6zgun
yap1 ve yasam boyunca karsilastigimiz ¢esitli ¢evresel faktorler, dis gorinum,
hastaliklara yatkinlik, belirli tedavi tiplerine duyarlihik gibi konularda
birbirimizden farkliliklarimizi belirler.

%} Bilimdeki ilerleme, insan genomunu
aragtirma ve bu konuda bilgi toplama
olanagi saglamaktadir. Bir bireyin genetik

durumunun o6zgun yonleri hakkinda bilgi
elde etmek amaciyla yapilan her laboratuar
testi, genetik testtir.

Bir cok hastalik i¢in, genlerin hastaliga yakalanma riskini, yalnizca
kismen etkiledigi unutulmamalidir. Tibbi oykiiniiz, yasam tarziniz ve
yvasadiginiz cevre de hastalik riskinde onemli rol oynar.

Bu belge, genetik hakkinda genel bilgi sunmak, genetik faktorlerin saglik
uzerine etkileri ve genetik testlere nasil yaklasilmasi gerektigi konularinda
rehberlik etmek tizere derlenmistir.
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smn Genetik testler hangi durumlarda istenmektedir?

Klinik degerlendirmeler 1s1ginda yapilacak bir genetik test, kiginin sagligi
hakkinda onemli bilgiler elde etmemizi saglayabilir. Genetik testler, cesitli
tibbi nedenlerle istenir. Eger doktorunuz, hastaliginizin genetik bir nedeni/
bileseni oldugunu dusuniirse, size, genetik bir hastaligl olan veya genetik
hastaligi oldugu dusuinuilen kisilerin degerlendirilmesi, tanisinin konulmasi ve
tedavi edilmesi konusunda yeterli bilgi ve donanima sahip bir uzman hekime
yonlendirebilir. Hastalik oykiinuizun yam sira, ailenizde genetik probleme
sahip olgularin varlig1 ve sikayetleriniz dikkatlice degerlendirilecektir. Belirli
bir genetik bozukluktan suiphelenilirse ve suiphelenilen hastalik i¢in genetik
test mevcutsa, kesin tani i¢in genetik testler Onerilecektir.

Profesyonel genetik danisma gereksinimi
Genetik test sonucunun, birey uzerinde ciddi etkileri
olabileceginden, test yaptiracak olan kisinin genetik
danigma almalar1 1srarla onerilmektedir.. Bu hizmet,
konuda uzman kisilerce verilir. Size ve gerekli
durumlarda ailenize bir karar almaniz konusunda
yardimci1 olacak bilgiler sunulur. Genetik
danismada, durumunuz ve gereksinimleriniz goz
onunde bulundurularak, kararinizi etkilemeye
calismadan olas1 se¢cenekler size sunulur.

Ek olarak, genetik danigsma hizmeti, genetik
test sonuclarint aldiginizda gereksiniminiz
olabilecek profesyonel psikolojik destegi de
icerebilir. Bu destek kapsaminda test sonuglari
aile bireylerine bildirilip aciklanabilir. Kisacasi,
genetik danigma hizmetiyle, genetik test suirecinde ve
sonrasinda birey desteklenir.

Genetik testler genellikle su nedenlerle istenir:

= Sizde ya da ¢ocugunuzda bulgular1 goruilen bir hastaliga tan1 konulmasi ya
da hastaliga yol acan biyolojik nedenlerin saptanmasi i¢in

= Ailenizde varligi bilinen bir genetik hastalik i¢in ne kadar risk tasidiginizi
belirlemek i¢in

= Ailenizde var olan ya da ait oldugunuz etnik grupta sik goruilen bir hastaligi
cocuklariniza kalitip kalitmadiginizi 6grenmeniz i¢in

= Sizin ya da esinizin iki ya da daha fazla gebelik kayb1 olmugsa
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»nn Biraz biyoloji...

Insan vucudunda trilyonlarca huicre bulunur. Hiuicreler vucut yapilarini
olusturur. Yiyeceklerle aldigimiz besin maddelerini enerjiye cevirerek
ozgun iglevlerini yerine getirirler. Ayni tip hiicreler bir araya gelerek dokulari,
dokular ise organlar1 meydana getirirler. Kaslar, sinirler, akcigerler, kalp,
cinsel organlar, kan vb dokular: olusturan yaklasik 200 farkli hiicre vardir.

Bir ¢ok huicre, organizmanin gelisimi ve islevlerini duzgin yerine
getirebilmesi i¢in gerekli bilginin depolandig1 bir cekirdege sahiptir.
Bu bilginin 0geleri, DNA (deoksiribonuikleik asit) ad1 verilen biyolojik
tasiyict yapinin tizerine “yazilmaktadir”. Eger DNA’nin organizmanin
butinini tamimlayan uzun bir cumle
oldugu kabul edilirse, genler bu
cumleyi olusturan farkli sozcuklerdir.
Bir gen, organizmada bir ya da daha
fazla isleve sahiptir. Eger hasarlanir
ya da eksilirse, bu islev(ler)i uygun
bir sekilde yerine getiremeyebilir.
Organizmadaki genlerin butiintine
genom adi verilir.

CEKIRDEK

Insanlarin “genetik doga”sin1
belirleyen genom hiicre
cekirdeginde bulunur.

Her ¢ocuk, genomunun
yarisint annesinden,
yarisint babasindan alir.

Bu nedenle genom siklikla
“kalittmin tagtyicist” olarak anilir.

Kromozom

Peki ya kromozomlar?
Kromozomlar temelde DNA’dan
olusur ve sadece hiicre bolunmesi 5

I 2 3 1
sirasinda gorulebilirler.
Insanlarda 23 c¢ift olmak
uzere 46 kromozom vardir.

4

Kromozomlar ciftler halinde 5 Y-8 4 B 1 9
bulunur: bunlarin bir c¢ifti
erkekler icin X ve Y, disiler -t
icinse iki adet X olmak uzere, nn n“ ““
cinsiyet kromozomlaridir. 3 14 15

Geri kalam1 1’den 22’ye kadar

(otozomal) kromozomdur. 16 17 18 19 20

X

numaralandirilan 22 ¢ift cinsiyet dis1 ““ “ii iiii “H ““ ““ i A
21 22 ¥
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smn Genetik testler neyi arastirir?

Genetik testler ile DN A’nizin bir kismi incelenir. Bunlar, belirli bir gende veya
bir kromozomdaki degisikligi saptamaya yardimci olabilir. Bu degisiklikler
siklikla “mutasyon” olarak adlandirilir. Mutasyonlar, organizmanin butiin
huicrelerini etkileyebilir ve sonraki kugaklara aktarilabilir.

Gen testleri ve hekiminiz

DNA uizerinde ¢alisma yapilabilmesi i¢in, Oncelikle kan veya tukuruk ornegi test amacl
aliarak laboratuvara gonderilir. Sonuclar, laboratuvar tarafindan genellikle yazili olarak, bu
testi size Oneren ve sonuglarr daha sonra sizinle tartisacak olan doktora verilir.

Genetik mutasyonlardan kaynaklanan ui¢ ana grup hastaliktan bahsedilebilir:

= Kromozom bozukluklari

Kromozom anomalileri bir veya daha fazla hasarli kromozom varliginda
(6rnegin. kromozomlar arasinda parca degisimi ya da bir kromozomun bir
parcasinin kaybi) veya kiside 46 kromozom olmadigr durumlarda ortaya
cikar. Down sendromlu bireylerde bu ikinci durum gozlenir. Down sendromlu
bireylerde 21. kromozomun fazladan bir kopyasi bulunur ve bu nedenle
toplam kromozom sayis1 47 olarak saptanir.

= Tek gen hastaliklari

Tek gen hastaliklari, tek bir gendeki degisiklik sonucunda ortaya cikar.
Genellikle agir seyirli ve nadir hastaliklardir, buna ragmen tum dunyada
etkilenmis birey sayis1 halen milyonlarla ifade edilmektedir. Bu hastaliklarin
niteligi, mutasyona ugramis genin iglevlerine baghdir. Her insan her bir genin
iki kopyasini tagir. Bu kopyalara verilen bilimsel olarak ‘alel” ad1 verilir. Bir
alel anneden, diger allel babadan gelir.

Bazi1 tek gen hastaliklari, tek bir aleldeki degisiklige baghdir. Ornek olarak,
kas koordinasyonlarin1 ve zihinsel islevleri etkileyen Huntington hastalig:

Ayni genin iki verilebilir.
alelini iceren
kromozomlar Diger tek gen hastaliklari, ancak iki alelde birden

degisiklik oldugu zaman ortaya c¢ikar. Yalnizca . .
tek bir alelde degisiklik gozlenen bireylerde

hastalik ortaya ¢ikmaz; bunlar sadece mutasyonu

tasir. Akcigerleri ve sindirim sistemini etkileyen

kronik bir hastalik olan kistik fibroz buna

ornektir. Tek bir alelde degisiklik olan bireylerde

hastalik gozlenmediginden, bunlara mutasyon
tasiyicist ya da (saglikli) tasiyic1 denir. Ancak
tastyici iki birey cocuk sahibi olursa, cocugun
mutasyona ugramis iki aleli ebeveynlerinden . .
kalitarak hasta olma olasilig1 %25°tir. Baz1
hastaliklarda, tasiyicilarda nadiren bazi
bulgulara rastlanabilir.
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=« Kompleks genetik hastaliklar

Kompleks genetik hastaliklar, birka¢ gendeki degisikligin birbiriyle
etkilesiminin yanisira, yasam tarzi ve ¢evresel faktorlerin de etkisiyle ortaya
cikar. Kompleks genetik bozukluklar diabetes mellitus, bir ¢ok kanser
turt, astim ve kalp hastaliklar1 gibi bir ¢ok yaygin hastaligi icerir. Tek
gen hastaliklarindan farkli olarak bu tip bozukluklarin ortaya cikisinda ve
ilerlemesinde bir ¢ok gen rol oynar.

Bu hastalik grubunda genetik arastirmalar yogunluk kazanmis olsa da,
stk gorulen bu hastaliklarin bir ¢ogunun genetik bileseni hala c¢ok az
anlagilabilmistir. Bu nedenle ginumuzde, kompleks genetik hastaliklarda
genetik test sonuclarinin guvenilir olmadigi, diger bir deyisle bu grup
hastaliklarin  ongorulmesinde genetik testlerin tahmin unsuru olarak
kullanilamayacag1 dusunulmektedir.

Genetik test cesitleri

>Tan1 amacli genetik testler

Tan1 amagh genetik testler, hastalik bulgularinin goruldugu bireyde, genetik hastaligin tanisinin
koyulmasini hedefler. Bu testin sonuglari, iligkili saglik problemlerinin nasil tedavi edilecegi
konusunda secenekler sunulmasma yardimcr olur. Ayrica kisinin hastaliginin ne oldugunu
bilmesini saglayarak, belirsizligi ortadan kaldirir.

> Ongorucu genetik testler

Ongoruici genetik testler, hentiz hastaliga ait herhangi bir bulgunun ortaya ¢ikmadig: kisilere
yapilir. Bunlar, yasamin ilerleyen yillarinda belirli bir hastaligin ortaya ¢ikma riskini gosteren
genetik degisiklikleri saptamaya yoneliktir. Bu olasilik bir testten digerine buyuk oranda
degisebilir. Nadir durumlarda bu testler yasamin ilerleyen yillarinda bir hastaligin ortaya
cikacagini isaret eder (or. Huntington hastalig1 icin yapilan test).

Diger bir ¢cok durumda benzeri testler, yasam boyunca belirli bir hastaligin ortaya ¢ikma
riskinin olduguna isaret eder, ancak sonuglarla kesin bir ongoriide bulunulamaz. Cunku genetik
faktorlerin yanisira ¢evresel faktorler de bazi hastaliklarin ortaya ¢ikmasinda onemli rol oynar.
Bu tur ongorucu genetik testler ‘genetik yatkinlik testleri’ olarak anilir.

> Tasiyicilik testleri

Tasiyicilik testleri, 6zgiin bir hastalik (or. kistik fibroz) ile iligkilendirilien genin mutasyona
ugramis tek bir alelini tagiyan bireyleri saptamak icin kullanilir. Tasiyicilarda hastalik bulgusu
gorulmese de, ¢cocuklarinin etkilenme riski vardir.

> Farmakogenomik testler

Farmakogenomik testler, bir tedaviye karsi bireysel duyarliligi belirlemekte kullanilir. Bazi
bireyler belirli ilaglar1 kullandiginda yan etkiler gelisebilir. Bazilarinda ila¢ tedavisinin etkili
olabilmesi i¢in ilacin daha yuksek dozda verilmesi gerekebilir.

Genetik testlerin potansiyel yararlari

- Birtakim 6zgiin durumlarda genetik test, sizin veya cocugunuzun hastaligina
iliskin kesin bilgiler edinilmesini saglayabilir. Belirsizlige son vermek bazi
kisiler i¢cin ¢ok dnemli olabilir.

- Genetik test, bir hastalign tamsinin konulmasina yardimci olabilir. Miimkiin
oldugu durumlarda tedaviye ya da onleyici tedbirlerin alinmasina onculuk edebilir.

- Test sonuglart olas1 gebeliklere iliskin faydali bilgiler elde edilmesini
saglayabilir.

Saglik Amacl Genetik Testler/ Avrupa Konseyi



- Genetik bozukluklar siklikla kalitsal olduklarindan, genetik ozellikleriniz
hakkindaki bilgiler, diger aile bireyleri i¢in de faydali olabilir.

Genetik testlerin sinirlar1 ve olasi riskler

- Genetik bir test yaptirmak, onun sonuglarin1 beklemek ve sonuglart almak
stres, kaygi, rahatlama veya sucluluk duygusu gibi karmagik duygulara yol
acabilir. Iyi ya da kotu haberler almayi1 kabul ederken, siz ve ailenize iligkin
olas1 sonuclar1 goz doniinde bulundurmaniz dnemlidir.

- Tanm1 genetik test ile dogrulanabilse bile tedavi veya tibbi girigim her zaman
mumkiin olmayabilir.

- Cesitli nedenlerden oturil bir hastaliga genetik agiklama getirilemeyebilir.
Test hentiz tibbi kullanima sunulmamis ya da hastaligin genetik temeli
bilinmediginden gelistirilememis olabilir.

- Genetik temeli aydinlatilmis bazi durumlar icin, bir bireyin ne siddetle
etkilenecegini soylemek mumkiin olmayabilir. .

- Genetik test sonuglarimiz bazi ortak genetik ozellikleri paylastiginiz ailenizin diger
bireyleri hakkindaki genetik bilgiyi -0zellikle de bir hastalik i¢in genetik riskleri-
ortaya ¢ikarabilir. Diger aile bireyleri bu bilgiyi edinmek isteyecekler mi?

- Test sonuglar1 bazen babalik ve evlat edinme gibi bazi aile sirlarinin agiga
cikmasina yol acabilir.

smn Genetik test yaptirma karariniz

Bu, almasi gii¢ bir karar olabilir ve kisisel bir secenektir. Herkes, genetik
i { bir testi yaptirmay1 ve test sonuglar1 hakkinda bilgilendirilmeyi isteme ya da
19} £ istememe konusunda ozgirdir. Bu nedenle karar vermeden once, bu konuda
: acik ve tam bir sekilde bilgilendirilmeniz ve aklinizdaki tim soru isaretlerini
giderebileceginiz sekilde dilediginiz her soruyu sorabilmeniz 6nemlidir.

Cocuklarda genetik testler

Cocuklarda genetik testlerin yapilmasi konusuna her zaman cekinceli yaklagilmistir. Cocuk
ve ergenler genellikle acil tedavi ve ©Onleyici tedbirlerin test sonuglarina bagli oldugu
durumlarda test edilirler. Genetik testin acil olmadig1 durumlarda (or. sadece yetigkin cagda
ortaya ¢ikan ve onleyici tedavinin s6z konusu olmadig hastaliklar) genellikle ¢cocuk ozgir
iradesi ile aydinlatilmis onam verebilecek yasa gelene kadar test ertelenir.

Genetik test yaptirmaya karar vermeden Once c¢esitli sorular sormalisiniz:.

= Hastalik hakkinda:

- Hastalik hakkinda ne biliyoruz?

- Bu hastaliktan etkilenen herkes ayni sekilde mi etkileniyor?
- Bu hastalikla yasamak nasil birsey?

- Ben veya cocugumda niye bu hastalik var?

- Diger aile bireylerinin de hastalik agisindan riski var m1?

- Bu hastalik i¢in herhangi bir tedavi var m1?

- Varsa, ben ulasabilir miyim?

- Hastalik hakkinda daha fazla bilgiyi nerede bulabilirim?

Saglik Amacl Genetik Testler/ Avrupa Konseyi



= Test hakkinda:

- Testi yaptirmanin riskleri var m1? Varsa, nelerdir?

- Test sonuglar1 bana neyi anlatacak ?

- Test sonucu ne dl¢iide dogru olacak ?

- Diger aile bireylerinin de test edilmesi gerekiyor mu?
- Test sonuglarini almam ne kadar surecek?

- Test sonuglarini bana kim verecek?

- Test sonuglarina kimler ulasabilecek?

Genetik testin sonuglari, sizin “biyolojik mahremiyet”inize iliskin
hassas kisisel bilgilerdir. Bu nedenle test sonuclari kisiye ozel bilgiler
olarak kabul edilir.

Ekolarak, testin anlamve sonuglarinin uygun bir sekilde kavranmasini
kesinlestirmek icin, test yaptiran bireylere destek almalar: (genetik
danisma) onemle onerilir.

= [ligkili diger sorular:

- Test sonuglari, ailemin diger bireyleri i¢in de onemli bilgiler icerecek mi?

- Eger 0Oyleyse, test konusunu 6nce onlarla tartigmali miyim?

- Sonuglarin ben ve ailem uzerinde ne gibi duygusal etkileri olacak?

- Sonuglar kimlerle paylagmaliyim?

- Tartistigimiz konularda yazili bilgi alabilecek miyim?

- Sonuclart ¢ocuguma ya da akrabalarima agiklamak istersem bana kim
yardimci olabilir?

- Bu sonuglar1 bagka kimler gorebilir?

- Iletisime gecebilecegim veya destek hizmeti alabilecegim hasta gruplari
var m1?

- lliskide olmam gereken diger saglik uzmanlari kimlerdir?

mem Tiketiciye aracisiz sunulan testler

Son yillarda, bazi firmalar tarafindan mevcut saglik sistemi disinda reklami
yapilan ve/veya internet yoluyla satilan genetik testlerin sayisinda bir artig
olmustur.

Bu girketler nasil ¢calisir?

Aslinda bu testleri satan bir ¢ok firma, internetten kitap ya da CD alir gibi bu
testleri satin almaniza olanak saglamaktadir.Bu firmalarin ¢cogu, siklikla bir
saglik uzmaninin goriigt alinmaksizin, genetik test hizmetlerini tanitmakta ve
onermektedirler.

Hangi testler yapilabilmektedir?

Bu firmalar tarafindan satilan testler, doktorunuzun onerebilecegi gecerliligi
kabul edilmis bazi testleri de icermektedir. Fakat bu firmalar ek olarak henuiz
onaylanmamis ya da kamuya Onerilmesinin uygun olmadigi dustiniilen bir¢cok
testi de onermektedirler. Bunlarin ¢ogu, yaygin gorulen belirli kompleks
genetik hastaliklarin sizde ortaya ¢ikma riskini Ongorecegi farz edilen genetik
testler satmaktadirlar.
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Musteriye aracisiz satilan
genetik testler hakkinda
bilmeniz gerekenler:

=« Milsteriye aracisiz
satilmakta olan genetik
testlerin bir ¢ogunun

saglik sistemi tarafindan
onaylanmadigi

goz onunde
bulundurulmalidir.

Bu testlerin c¢ogunun
kalitesi ve yararliligi
kanitlanmamigstir. Cogu test
sonucu, sizde belirli bir hastaligin
ortaya c¢ikip c¢ikmayacagimi ya da

hangi siddette etkileneceginizi Ongorme

yetenegine sahip degildir. Yukarida vurgulandigi

gibi, cogu hastaligin ortaya c¢ikmasinda genler sadece

kismi bir etkiye sahiptir. Tibbi 0ykuinuiz, yasam tarzimiz ve yasadiginiz

cevre gibi diger faktorlerde ayrica hastaligin ortaya ¢cikmasinda onemli rol
oynar.

= Genetik test satin almak, bir kitap siparis etmek ile aym degildir. Bir
testin sonucunu alacaksaniz, siz ve aileniz i¢in olas1 sonuclarini goz oniinde
bulundurmaniz dnemlidir.

= Cocuklarda genetik testler her zaman ihtiyatla (ileriyi dusunerek olculu
davranma, sakinma) planlanir (bkz. Cocuklarda genetik testler). Cocuklarda,
mevcut saglik sistemi tarafindan belirlenenlerin disindaki genetik testlerin
yaptirilmamasi Onerilir.

=« Cogu firma tibbi denetim olmadan yonetilir ve suire¢ hasta ile doktor
arasinda dogrudan iliski olmaksizin igler. Testin sagliginiza ait faydal bilgiler
saglayip saglamayacagi ile ilgili doktorunuzla konusunuz. Testi satin almadan
once faydalarini ve testin sinirlarini anladiginizdan emin olunuz.

= Verdiginiz 6rnege ne olacagini dgrenin, orneginizin baska alanlarda kullanilip
kullanilmayacagini ve bilgilerinizin nasil korunacagini sorun. Bilgilerinizin
diger firmalarla veya arastirma kuruluglar: ile paylasilip paylagilmayacagini
sorgulayin.

= Eger boyle bir test talebinde bulunduysaniz,, saglikla ilgili kararlar almadan
once doktorunuza danigin.
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Genetik testler hakkinda daha fazla bilgiye ulasabileceginiz adresler:
» http://www.eurogentest.org/patient/

EuroGentest, genetik ve genetik testler hakkinda, hastalara ve ailelere genel bilgi saglamak
amaciyla bir seri brosur hazirlamistir.

= http://www.orpha.net/

Orphanet, nadir hastaliklar, yetim ilaclar, uzmanlagmig merkezler, tan1 testleri ve hasta
organizasyonlarina iligkin bilgiler i¢eren bir veritabani sunmaktadir.
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Cem ¥ T dokument?

Bu dokiiman, genetik testlerin dogas1 ve sonuclarinin olasi getirileri hakkinda tarafsiz genel bilgi
sunmay1 amaclamaktadir. Mevcut farkli test tiplerinin tip alanindaki uygulamalarini ve bu testler
sonucunda elde edilen bilgilerin ®nemi, kapsam ve sinirlarini icermektedir.

© Avrupa Konseyi, 2012.
www.coe.int/bioethics

Bu brosir Avrupa Konseyi tarafindan, Prof. Pascal Borry’nin katkisiyla, Dr Heidi Howard, Prof. Martina C. Cornel ve
Avrupa Insan Genetigi Dernegdi Toplum ve Mesleki Politikalar Komitesi’nin diger uyelerinin 6nerileri ile hazirlanmistir.

Bir EU-FP7 projesi olan EuroGentest (FP7-HEALTH-F4-2010-261469) ve Avrupa Insan Genetigi Dernegi tarafindan
desteklenmistir.

Duzenleme ve yayina katki: Alsace Media Science - Bilimsel iletisim - www.amscience.com. Cizimler: Louis de la Taille.

ESHG Euro est

COUNCIL  CONSEIL
EURDPEAN SOCIETY OF HUMAM GENETICS OF EUROPE  DE L'EUROPE




