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Prenatal ve Postnatal Donemde Genetik Danismanlik: Hemsirenin Rol ve Sorumlulugu

Genetic Counseling in the Prenatal and Postnatal Period: the Role and
Responsibility of the Nurse

Eslem KURUL! Meltem MECDI KAYDIRAK?

0z

Her gebelik genetik hastaliklar i¢in risk tasimaktadir. Prenatal tani fetal sagligin degerlendirilmesi icin
kullanilan tarama ve tam testleri maternal-fetal iyilik hali hakkinda saglik bakim profesyonellerine
onemli bilgiler sunar. Giliniimiizde bir¢gok dogumsal hastaligin teshisi, genetik veya radyolojik
yontemlerle konulabilmektedir. Hastaliklardan bazilari intrauterin tedavi girisiminden mutlak fayda
goriir ve bu girisimler sayesinde neonatal rehabilitasyon siirecine katki saglamaktadir. Hemsire, saglik
bakim hizmetlerinin tiim basamaklarinda hasta ve aileleri ile dogrudan etkilesimde bulunan, koruyucu
ve tedavi edici hizmetlerde yer alan ve en 6nemli rolleri arasinda danismanlik hizmeti de bulunan bir
saglik ekibi iiyesidir. Hemsire, bireylerin danigmanlik ihtiyaglarini tanimlayarak, genetik danismanlikla
ilgili duygularini paylasmasina firsat taniyip, bu siire¢ i¢in bilgilendirme yaparak genetik danigmanlik
hizmetinden faydalanmalarini saglamaktadir. Bu kapsamda bu derlemede prenatal ve postnatal
donemde genetik danigmanlik siirecinde hemsirelerin rol ve sorumluluklarinin belirlenmesi
amaglanmustir.

Anahtar Kelimeler: Danismanlik; Genetik Danismanlik; Hemsirelik; Postnatal; Prenatal
ABSTRACT

Every pregnancy carries a risk for genetic diseases. Screening and diagnostic tests used for prenatal
diagnosis and evaluation of fetal health provide important information to health care professionals about
maternal-fetal well-being. Today, the diagnosis of many congenital diseases can be made by genetic or
radiological methods. Some of the diseases benefit absolutely from the intrauterine treatment
intervention and contribute to the neonatal rehabilitation process thanks to these interventions. A nurse
is a healthcare team member who interacts directly with patients and their families at all stages of health
care services, takes part in preventive and curative services, and also has counseling services among
their most important roles. The nurse enables individuals to benefit from genetic counseling by defining
their counseling needs, giving them the opportunity to share their feelings about genetic counseling, and
informing them about this process. In this context, in this review, it is aimed to determine the roles and
responsibilities of nurses in the genetic counseling process in the prenatal and postnatal period.
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Giris

Prenatal donem gebe kalinmasindan dogumun
baglangicina kadar olan siire olarak tanimlanir.
Postnatal donem ise gebenin psikolojik ve
fizyolojik  durumunun gebelik  Oncesine
donmesini kapsayan 6-8 haftalik donemi
kapsamaktadir (1,2). Giiniimiizde birgok
dogumsal hastaligin teshisi, genetik veya
radyolojik  yontemlerle  konulabilmektedir.
Dogumsal hastaliklardan bazilar1 intrauterin
tedavi girisiminden mutlak fayda gorebilir veya
neonatal iyilesme siirecine katki saglayabilir.
Major konjenital anomali siklifi  Avrupa
kitasin1 kapsayan bir veri taban1 raporuna gore
23,9/1,000 canli dogumdur (3,4). Amerika
Birlesik Devletleri (ABD)’nde her yil yaklagik
4 milyon yenidogan dogmakta ve bunlarin 400
bine (%3’l) yakinmin kompleks dogumsal
defekte sahip oldugu bilinmektedir. Ulkemizde
de Tiirkiye Istatistik Kurumu (TUIK) 2018
verilerine gore tim Olim nedenlerinin
%1,23’linden konjenital malformasyonlar ve
kromozomal anomaliler sorumlu oldugu
bildirilmistir (5).

Fetal sagligin degerlendirilmesinde
kullanilan yontemler fetal biiylime ve gelisme
ile iligskili bir problem olup olmadigi
saptanmasina olanak saglar. Gebeligin erken
doneminde  yiliksek  riskli ~ gebeliklerin
tanimlanmasi maternal ve fetal mortalite ve
morbidite riskini azaltilir. Fetal sagligin
degerlendirilmesi i¢in kullanilan prenatal
tarama  testleri; fetiiste andploidi  ve
mutasyondan kaynaklanan kalitsal bozukluk-
lardan Tay-Sachs hastaligi Canavan hastalig1
Kistik fibrozis, Hemoglobinopatiler gibi bazi
genetik  gecisli  bozukluklara sahip olma
olasihigr hakkinda bilgi verir. Bu testler, fetal
kromozomlart degerlendirmekle birlikte, fetal
ve maternal sorunlara yol agmadan taniy1
destekleyecek, kolay ucuz ve hizli sonug
verebilen testlerdir (9). Prenatal tani testleri ise,
fetiiste gercekten belirli bozukluklarin olup
olmadig1 hakkinda 6nemli bilgiler sunar (1,2,6).
Prenatal tami1 geligmekte olan fetlis veya
embriyoda dogum oncesi kugkulanilan hastalik
ve/veya hastaliklara tan1 koymak i¢in yapilan
farkl girisimleri igeren semsiye bir terim olarak
tanimlanir. Bu tanilamada ama¢ miimkiin
oldukca erken donemde tanilama ile elde edilen
sonuca gore gerekli karar verebilmeyi
barindirmaktadir. Prenatal donemde genetik
bozukluklar i¢in prenatal tarama ve tan1 testleri
kullanilmaktadir.  Prenatal tani, yOntem
acisindan invazif ve non-invazif, zamanlama
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olarak ise prekonsepsiyonel ve postkonsepsiyon
olarak iki baglik altinda degerlendirilebilir (6,8).
Prenatal ve postnatal donemde genetik
danigmanlig1 gecis yapmadan 6nce prenatal tant
ve tarama testlerinde kullanilan yontemler
Tablo 1’de gruplandirilmustir.

Tablo 1. Prenatal Tam Y&ntemler Acisindan invazif
ve Non-invazif Yontemler
invazif yontemler | Non-invazif yontemler

e Kaoryon villus Fetoskopi

orneklemesi Ultrason
e Amniyosentez | gNIPT
e Plasental

Biyopsi

Kordonsentez

e Fetal Biyopsi Prekonsepsiyonel testler ve
e  Preimplantasyon | degerlendirme

Genetik Tani Prekonsepsiyonel testler;

e Preimplantasyon Testi

SMA Tastyict Taramasi

Sitogenetik Analiz

FISH

Degerlendirme;

Gebelik zamaninin

planlanmast

T1bbi 6ykii

e  Obstetrik oykii

e Beslenme ve diyet
Oykiisii

e  Enfeksiyon hastaliklari
oyki

e Aile ve genetik oykil

e Sosyal oykii ve riskli
davraniglar

e Ilac kullanim Sykiisii

e Aile ici siddet ve istismar
durumu

e Bagisiklama

Postkonsepsiyon testler

Ultrasonografi

Doppler Ultrasonografi
Non-Stress Test

Fetal Biyofizik Profil
Kontraksiyon Stres Testi
Fetal Hareketlilik Testi

Prenatal andploidi taramasinin 6ncelikli hedefi,
prenatal testlerde canli dogumlarda en sik
rastlanan otozomal trizomi olmasi nedeniyle
Trizomi 21 riskinin yiliksek oldugu gebelikleri
tespit etmektir. Trizomi 21 taramasinda
kullanilan biyokimyasal belirtecler Trizomi 18
riskinin belirlenmesinde de kullanilabilmekte
olup, bu biyokimyasal belirteclerin kullanildig:
bazi tarama testleri Trizomi 13 riskini de
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ongormektedir. Tarama testi ideal olarak basit
ve duyarliligi yiiksek, giivenilir, tekrar
edilebilir, erken gebelik haftasinda sonug
verebilir, gebelerde fetal sagliga yonelik riski
belirlemede yeterli, maliyeti uygun ve kolay
uygulanabilir olmasi gerekmektedir. Amerikan
Kadin Hastaliklar1 ve Dogum Uzmanlar1 Koleji
(American College of Obstetricians and
Gynecologists: ACOG)’nin  onerisiyle  20.
gebelik haftasindan dnce bagvuran tiim gebelere
tarama testi secenegi sunulmali, gebenin yagina
bakilmaksizin istedigi takdirde tani testi hakki
oldugu da belirtilmelidir. ACOG, ultrasonografi
bulgular1 ilave edilerek veya edilmeden yapilan
gebenin serumunda degerlendirilen
biyokimyasal belirtecler ile yapilan tarama
testlerini ilk tercih tarama testi olmasini
onermektedir. Gebe kanindan elde edilen fetal
DNA orneklerinde yapilan tarama testleri ise
getirdigi maddi yiik nedeniyle ilk tercih olarak
kullanilmamasi bu testin yerine birinci nesil
tarama testlerince yiiksek riskli saptanan
gebelerde tercih edilmesi Onerilmektedir. Bu
konuda Tiirkiye Halk Saghg Kurumu’nun
Onerisi ise; ultrasonografi ile 11-14. haftalar
arasinda ense saydamligi ve kombine test, 16-
20. haftalar arasinda maternal serum AFP, 16-
20. haftalar arasinda {iglii/dortli test (kombine
test yapilmamigsa), 18-22. haftalar arasinda
fetal anormal taramasinin yapilmasi seklindedir
(7,9,19).

ikili tarama testi gebeligin 11-14. haftalar
arasinda Trizomi 13, Trizomi 18 ve Trizomi 21
(down  sendromu)  olarak  tanmimlanan
kromozomal anomalisi olan fetiisleri gebeligin
erken donemlerinde Dbelirlemek amaciyla
yapilir. Bu testler, gebelikle iliskili plazma
proteini-A (PAPP-A) ve serbest koryonik
gonadotrpin (HCG) hormonudur. Ikili tarama
testi ultrasonografi (USG) ile desteklenmelidir.
Testin duyarliligi 10. gestasyonel haftada en
yiiksektir. Erken donemde riskleri belirlemesi,
invaziv prenatal tani yontemi olan CVS’ye
olanak saglayabilmesi ve Trizomi 21 tespit
etme oraninin li¢lii tarama testine oranla daha
yiiksek olmasi ikili tarama testinin 6nemli bir
avantajdir. Bu testin en biiylik dezavantaj1 ise
Noral Tiip Defektlerini (NTD)
saptayamamasidir.  Ikili tarama testinde,
maternal serumdan iki biyokimyasal test
kullanilmaktadir (15).

Uclii tarama testi, gebeligin 15-20. haftalan
arasinda yapilmasina ragmen siklikla 16-18.
gebelik haftasinda tercih edilir. Bu test ile
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Trizomi 18, Trizomi 21 ve NTD acisindan risk
degerlendirmesi yapilabilmektedir. Uclii tarama
testinde USG 0l¢iimii olarak Biparietal Cap
(BPD) kullanilmaktadir. Serbest B-HCG, Alfa-
fetaprotein  (AFP) ve unkonjuge estriol
biyokimyasal testleri kullanilmaktadir. NTD’de
AFP yiiksektir. Trizomi 21’de B-HCG yiiksek
olup, diger degerler diisiiktiir (9).

Dortlii Tarama Testi, gebeligin 16-18.
haftalarinda yapilmaktadir. Son yillarda tigli
tarama testinin yerine giivenirliliginin yiiksek
olmasi nedeniyle tercih edilmektedir. Dortlii
tarama testi ile Trizomi 18, Trizomi 21 ve Noral
Tiip Defekti adi1 verilen kromozal hastaliklar
arastiritlmaktadir (13).

Maternal kandaki serbest fetal DNA testi
(cfDNA); gebe kaninda serbest fetal DNA testi
(NIPT) testi olarak da bilinen test, prenatal non
invazif andploidi tarama testidir. Maternal
periferik kandan alinan 6rnek ile 10. haftadan
itibaren yapilabilir. Trizomi 21 igin yapilan en
yeni tarama testidir. Laboratuvarlardan ¢ogu
yiiksek riskli gruplarda %99  oraninda
sensitivite ve <%0,1-1 yalanct pozitiflik
bildirmektedir. Trizomi 21 disinda Trizomi 18
ve 13, seks kromozom andploidilerinin
saptanmasinda da biraz daha diigiik sensitivite
(swrasiyla 99,0, 98,2, 95,8) ile kullanilabilir.
Test fiyat1 nedeniyle diisiik riskli gebeliklerde
ilk tercih olmas1 onerilmemesine karsin yiiksek
riskli  gebeliklerde ilk tercih  olarak
degerlendirilebilir. Serbest fetal DNA’nin ilk
tercih olabilecegi yiiksek riskli grup; dogumda
35 ve uistii anne yas1, USG Trizomi 13, 18 ve 21
agisindan soft marker varligi, onceki gebelikte
cfDNA ile tespit edilebilecek kromozomal
anomali varlig1, ebeveynlerde Trizomi 13, 18 ve
21 riskini arttiran Robertsoniyan Translokasyon
varligidir (14,16).

Prenatal genetik testler gebeyi, fetiisii veya
yenidogani etkileyebilecek saglik problemlerini
tespit etmek amaciyla kullanilmaktadir. Gebe
ve esini gebelik yonetimi hakkinda karar
verebilmesi icin tam  bilgilendirilmesini
saglamaktadir. Prenatal genetik test sonuclari
normal oldugunda; hastalara giiven vermek,
prenatal tedavinin fayda saglayabilecegi
rahatsizliklar1 belirlemek, dogum i¢in uygun
yeri saglayarak yenidogan sonuglarini optimize
etmek gibi birgok faydasi vardir (8).

Cift, uygulanacak prenatal testin
dogruluk yiizdesi, faydalari ve
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gerceklesebilecek komplikasyonlar konusunda
iyl bilgilendirilmesi olduk¢a 6nemlidir. Cift
detayli bilgilendirme aldiktan sonra prenatal
teste karar vermelidir. [nvaziv testler
planlanirken; genetik damismanlik siiresince
uygulanacak testin yeterliligi, engelleri ve
alternatif yontemler anlatilmahidir. Uygun
laboratuvar testleri invaziv girisim yapilmadan
planlanmalidir. Ailede hangi mutasyonun
bulundugunun énceden bilinmesi nedeniyle aile
Oykiisiiniin detayli alinmasi olduk¢a dnemlidir.
Elde edilen test sonuglarini klinisyenin dogru ve
yeterli degerlendirilmesi bilylik 6neme sahiptir.
Abortus riskinden dolay1 bazi gebeler invaziv
tan1 testini kabul etmemektedir. Uygulanacak
islemler hakkinda kesinlikle bilgilendirilmis
onam formunun alinmasi gerekmektedir
(8,17,10).

Genetik Damismanhik ve Hemsirenin Rol-
Sorumluklan

Genetik danismanlik ilk kez Birlesik Krallik ’ta
1946 yilinda kurulmus ve bu siiregten sonra
hemsireler genetik danigsmanlikta aktif gorev
almiglardir  (6). Hemsire, tim saghk
kuruluslarinda hastalar ve ailelerle dogrudan
etkilesimde bulunan, koruyucu ve tedavi edici
hizmetlerde bulunan ve en Onemli rolleri
arasinda danmigmanlik hizmeti de bulunan bir
saglik ekibi iyesidir. Kadin saghg ve
hastaliklart alaninin kapsaminda prenatal ve
postnatal donemde genetik danismanlik da bu
rollerden biridir (18,23).

Genetik danismanlik, genetik hastalik
tanist kesinlesmis olan ya da tagima tehlikesi
bulunan bireylere ve ailelerine hastaligin
gidisati, varsa tedavisi ve hangi testlerin hangi
donemlerde yapilmasi gerektigi gibi konularda
ayrintili bilgi verilmesidir. Saglikli genetik
danismanlik verilebilmesi igin genetik hastaliga
dogru klinik taninin konulmasi 6nemlidir.
Genetik danisma, yalnizca tibbi genetikle ilgili
konularda kadin veya ailesinin
bilgilendirilmesini  degil; aile {iyelerinin
hastaliktan kaynaklanabilecek mevcut veya
uzun vadeli sonuglarina yonelik adaptasyonunu
saglamay1 hedefleyen psikolojik yardimi da
kapsamaktadir (6,17,19).

Genetik test kararini verilmeden dnce
testin istendigi test sonucunun birey veya ailede
yaratacagi etkilerle ilgili baz1 noktalarin akilda
tutulmas1 gerekmektedir. Bunlar; genetik test
kisiseldir, sonucu korku ve suglamalara neden
olabilir, testin faydasi ve ne amagla yapilacagi
acikca aciklanmalidir. Buna ek olarak pozitif
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sonu¢ ¢iktiginda bilinen bir 6nlem, takip veya
tedavi protokolii mevcut olmayabilir, sonucun
bilgisi zor kararlara yol agabilir, gocuklara
tastyicilik veya prediktif testler klinik takibinde
kullanilmayacaksa yapilmamalidir,
sigortalanma durumlarinda problemler olabilir,
bagvuruda bulunan birey ya da ailede akrabalar1
dailgilendiren sonuglar elde edilebilir bu durum
sikintiya neden olabilir ve aile dinamiklerinin
etkilenebilir. Genetik testlerin karmasikligi,
genetik testlerle ilgili zor kararlar, yanlis
yorumlama potansiyeli, aile dinamikleri
tizerindeki etkisi ve bunun sonucunda ortaya
cikabilecek duygular nedeniyle, hastalar ve
saglik profesyonelleri test Oncesinde ve
sirasinda tiim bu faktorler dikkate alinmalidir
(12,17).

Tim diinyada evlilik Oncesi tarama
programlari, bulasici hastaliklarin ve genetik
gecigli hastaliklarin tespiti ve bu konularda
danigmanlik verilmesi, toplumun ortaya ¢ikacak
risklerden ve sonuglarin getirecegi her tiirlii
yiikten korunmasi i¢in Onemli bir yoldur.
Ulkelere gore evlilik oncesi taramada
farkliliklar bulunabilmektedir. Sanayilesmis
iilkelerin oncelikli sorunlar1 arasinda yer
almayan genetik hastaliklar gelismekte olan
iilkelerce taninsa bile politik ve ekonomik
nedenlerden kaynakli yeterince
onemsenmemektedir. Ulkelerin saglik
politikalar1  dogrultusunda ve  toplumun
ihtiyaclarina yonelik olarak prenatal tanimin
kime yapilmasi gerektigi yanitlanmasi gereken
bir durumdur (10,11,20).

Ulkemizde ise evlilik dncesi tarama
programinda Anti HIV (AIDS igin), HbsAg,
Anti-Hbs  (Hepatit/sarilik  i¢in), = VDRL
(Sifiliz/frengi i¢in), Akciger Grafisi
(Tiiberkiiloz/verem  i¢in) tarama testleri
istenmektedir. Bulasici hastaliklarin taranmast,
kan grubu tayini, hemoglobinopati taramasi
yapilmaktadir. Son olarak, Saghik Bakanligi
tarafindan iilke genelinde "Evlilik Oncesi
Ulusal SMA Tastyict Tarama Programi"
baslatilmistir (28). Sitogenetik analiz, FISH,
maternal kandaki serbest DNA testi, ikili
tarama, tclii tarama, kordonsentez,
preimplantasyon genetik tani, gNIPT, karyotip
analizi, kromozomal mikrodizi analizi gibi tan
ve tarama testleri perinatologlar tarafindan
yapilmaktadir. Klinik alanda ise prenatal tani ve
tarama birimleri ve genetik  biriminde
hemsireler gorev almaktadir (22).

Baz1 kadinlarin genetik hastaliga sahip
fetiis olma riskini; etnik kokeni, irki, kisisel
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veya aile Oykiisi arttirir. Risk tagiyan ciftlere,
gebelik dncesinde gerekli danismanlik hizmeti
verilmelidir (23). Genetik danismanligin
beraberinde toplumsal genetik hastaliklar
acisindan riskli gruplarm belirlenmesi de
hedeflenmektedir. Ulkemizde akraba evlilikleri
genetik gecisli hastaliklar igin en 6nemli risk
faktorlerinden biridir. Resesif hastaliklarin
ortaya ¢cikmasinda anne-baba arasinda akrabalik
olmast riski arttirmaktadir (18).

Ulkemizde genetik alaninda verilen
tedavi ve danismanlik hizmetlerinde hekimler
aktif rol alirken, hemsirelerin uzmanlik
gerektiren bu alana iligkin bilgili ve deneyimli
olmalar1 gorev tanimlar1 arasinda yer almasina
ragmen uzmanlagsmaya gidemedikleri ve
damismanlik rollerini kullanmada aktif rol
almadiklart goriilmektedir (6). Arslantiirk ve
Pinar (2020) “Hemsirelerin genetik
danismanlik rollerine iliskin farkindaliklarr ve
yetkinliklerinin belirlenmesi” baslikll
arastirmanin  sonucuna gore hemsirelerin
genetik  danismanlik  rollerine iliskin
farkindaliklar1  ve yetkinliklerinin  yeterli
olmadig1 belirlenmistir (6). Ozkan ve Arslan
(2019) “Hemsirelik ve ebelik Ogrencilerinin
genetik danigmanlik rolleri ile ilgili gorisleri”
aragtirma yazisinda hemsirelik ve ebelik
Ogrencilerinin genetik danigmanlik siirecinde
sosyal destek ve danigmanlik ile ilgili rol ve
sorumluluklar1 hemsire ve ebelere daha yiiksek
oranda yiikledikleri, alana 6zgii bilgi ve beceri
gerektiren mesleki rol ve sorumluluklar ise
daha az oranda benimsedikleri bulunmustur
(27).

Prenatal Donemde Genetik Danismanhk
Erken donemde genetik gecisli hastaliklara tani
konulmasi, genetik caligmalarin ve genetik
hastalik tanilarinin son yillarda artmasi, akraba
evliliklerinin iilkemizde batiya oranla daha
yiiksek olmasi ve bu sebepten kaynaklanan
hastaliklarin  daha sik goriilmesi, genetik
danismanligin 6nemini arttirmaktadir (6).
Prenatal tanida ekonomik, sosyal,
teknolojik ve etik nedenlerden
etkilenebildiginden hangi hastalikta hangi
prenatal taninin kullanilacagi onem
kazanmaktadir. Saglikli genetik danismanlik
verilebilmesi i¢in genetik hastaliga dogru klinik
taninin konulmasi 6nemlidir. Prenatal tanida
genetik danmigmanin asil amact; kalic1 bedensel
veya zihinsel engele neden olan tedavisi
olanaksiz malformasyonlarin veya genetik
hastaliklarin ~ gebeligin  erken  evresinde
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tanimlanmasidir. Klinik ve/veya miimkiinse
laboratuvar destekli genetik taninin
konulmasinin ardindan ailenin bilgilendirilmesi
ve gebeligin tibbi terminasyonu dahil tiim
secenekler sunulmalidir. Ideal olan; ortaya
citkma olasiligi en yikksek ve tedavisi
yapilabilen hastaliklarda prenatal taniya
gidilmesidir. Gebenin, kendi ve fetiis sagligi ile
yasam kalitesini iyilestirmeye yonelik karar
alabildigi tibbi uygulamalar, kadinin isterse
hasta/sakat  bir c¢ocuga sahip olmay1
secebilmesini  saglamalidir. Prenatal tani
sonucunda hastalik yoksa ya da risk diigiikse
kayginin azalmasi beklenir (19,29). Hasta bir
cocuk sahibi olma ihtimali bulunan ciftlere
prenatal tan1 sayesinde bilgilendirilmis bir karar
verme sansi tanimaktadir. Yiiksek riskli giftleri
rahatlatarak kaygilarmi1 azaltmak, genetik
hastalig1r olan bir anne ve babanin yaklasan
dogumuna psikolojik olarak hazirlanmalarina
olanak tanimak ve dogum sekli, dogum sonrasi
bakim1 ve tedavisi konularinda  plan
yapmalarina imkén saglamaktadir (6).

Prenatal tani testlerinin potansiyel
smirlan =~ ve  yararlan  gdz  Oniinde
bulunduruldugunda, anne adaylarinin bilingli
secim yapmakta zorlandigi, prenatal tam
testlerine iliskin bilgi eksikliginin ve bilgiye
erigim esitsizliginin zorlugunun devam ettigi ve
anne-baba adaylarina saglanan bilgilerin tutarl
olmadigi  goriilmektedir.  Prenatal  tami
testlerinde anne-baba adaylarima verilmesi
gereken danigsmanlik hizmetlerinin en 6nemli
ozelligi “yonlendirici” degil “bilgilendirici”
olmasidir  (13). Genetik  danigmanlikta
danisanin mevcut durumla ilgili olarak karar
verme asamasi genetik test bakimmdan en
onemli ve merkezi konumda bulunur. Bu
asamada danmisanin dogru ve tam bilgi ile
bilgilendirilmesi 6nemlidir. Fetal anomaliye
bagl gebelik sonlandirilmasi tibbi, etik, dini-
ahlaki, maddi, toplumsal unsurlarin birlikte
degerlendirilmesi  gereken ayricalikli  bir
durumdur. Prenatal tani, agir hastalik ya da
sakatlik nedeniyle yasami sonlandirma segenegi
veren tiptaki tek alandir (23). Ulkemizdeki
Genetik ~ Hastaliklar ~ Tan1  Merkezleri
Yonetmeligi, genetik tan1 merkezlerinin uygun
faaliyet gostermesi ve denetlenmesi igin
olusturulmustur. Yonetmelikte etik acgidan
onemli bir konu olan, yapilan her islemde
onaym alinmast ve rizasi olmadan {iglincii
kisilere sOylenmemesi gerektigini
vurgulanmistir (25). Prenatal tanida etik ilke ve
kavramlar Tablo 2’de 6zetlenmistir.
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Tablo 2. Prenatal Tanida Etik Ilke ve Kavramlar
insanhk onuru: Insanlarn varolusundan
kaynaklanan temel bir etik ilkedir. Her
insanin sahip oldugu ve saygi gosterilmesi
gereken temel haklari vardir ve kimsenin
onceligi, ayricaligi olamaz.

Ozgiir irade: Kisinin kendi goriis ve
inanclart  dogrultusunda kendi yasami
hakkinda 6zgiirce karar verebilmesidir.
Biitiinliik: Deger ve onurla iligkili bir
kavramdir. Onay1 olmadan kimsenin viicut
biitiinliigiine dokunulamaz.

Yasam Kkalitesi: Kisilerin i¢inde yasadigi
kiiltir ve degerler sistemi baglaminda;
amaclari, beklentileri, standartlar1  ve
kaygilar1 acisindan yasamdaki pozisyonlarim
algilamasidir.

Aydinlatilmis onam: Kisiye olas1 farkli
uygulamalar ve  sonuglar1  hakkinda
gerceklere dayali bilgilendirilme yapilmali,
sonrasinda anladigina ve onay verdigine dair
belge diizenlenmelidir.

Gereksinim ve dayamisma ilkesi: Diiriistliik
ve adil olma ilkelerini daha ileriye
tasimaktadir.

Fertilize ovumun moral statiisii: Fertilize
ovumun korunma ve yasama hakkim
sorgulayan bir kavramdir.

Prenatal genetik test ve damigsmanlik
uygulamasi, dikkate alinmasi gereken birgok
etik soruyu sik sik giindeme getirmektedir.
Prenatal genetik test ve damigmanlik
uygulamasinda  dikkat edilmesi gereken
noktalar bulunmaktadir. Bunlar; prenatal teshis,
sosyal ve mali nedenlerden  dolay1
yapilmamalidir, timiiyle danigsmanlik
saglanmali ve bilgilendirilmis onam formu
almmalidir, aile, gebelik  sonlandirma
durumlarina karg1 uyarilmalidir, teshis sonuglari
giivenli bir sekilde saklanmali ve korunmalidir,
testler icin ¢iftin goniilli karar vermesi
saglanmalidir (23). Hemsire, bireylerin genetik
danismanlik ihtiyaglarini tanimlayarak, genetik
danismanlikla ilgili duygularin1 paylasmasina
firsat tanimaktadir. Bu siire¢ i¢in bilgilendirme
yaparak genetik danismanlik hizmetinden
faydalanmalarini saglamaktadir (6).
Hemsirelerin gebelere nitelikli bakim
verebilmeleri i¢in; fetal sagligi degerlendirme
konusunda yeterli bilgi ve beceriye sahip
olmalari, prenatal tanilama ve tarama testlerinin
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ne amagcla yapildigin1 bilmeleri gerekmektedir.
Kanita dayal: bilgiler dogrultusunda bu bilgileri
giincellemeli gebeye ve es/partnerine gerekli

danigmanlig1 saglamalidir. Genetik
danigmanligimi bilgi ve beceriler rehberliginde
yiiriitiirken prekonsepsiyonel donemde,

gebelikte de tanisal iglem Oncesi, sirast ve
sonrasinda aktif olarak rol almalidir (18).
Prekonsepsiyonel damismanlik ve bakim
kapsaminda hemsirelerin; bu donemdeki
risklerin tanilanmasi ve saptanmasi, risklerle
ilgili konsepsiyon oOncesi gerekli onlemlerin
almmasi, saglikli yasam davraniglarinin tesvik
edilmesi gibi hemsirenin rol ve sorumluluklari
Tablo 3’te 6zetlenmistir (28-30).

Tablo 3. Prenatal Tanilamada Hemsirenin Rol ve
Sorumluluklari

o Gebelerden aydinlatilmig onam formu
almmalidir.

o GQorligmeler sirasinda birey ve aileler
kendilerini  ifade etmeleri  konusunda
desteklenmelidir

o Gebeye ve esine yapilacak tanisal islemler
icin bilgi verilmelidir.

o Riskler ve smrhliklar1 hakkinda da
bilgilendirilmelidir. Gebenin islem 6ncesi ve
sirasinda anksiyetesini azaltmak ic¢in non-
farmakolojik yontemler kullanilabilir.

o Gebenin islem siras1 ve sonrasinda agrisini
azaltmak icin non-farmakolojik ydntemler
kullanilabilir.

o Enfeksiyon riskini azaltmak i¢in invazif
girisimlerde  aseptik  kosullara  dikkat
edilmelidir.

o Gerektiginde gebe yatak istirahatinde takip
edilmelidir. Gebe ve fetiis diizenli araliklarla
izlenmelidir.

o Islem sonrasi genetik materyal etiketlenerek
ve korunarak ilgili birime yonlendirilmelidir.

o Yapilan isleme bagli gelisebilecek olast
komplikasyonlar hakkinda gebe ve esi
bilgilendirilmelidir.

o Gebe dzellikle prenatal tanilama
islemlerinden sonra 1-2 hafta agir ve
fiziksel aktiviteler yapmamasi gerektigi
hakkinda bilgilendirilmelidir.

Prenatal tani testlerinin tamamlanmasindan
sonra, kesin sitogenetik veya molekiiler taninin
konmasi1 halinde, genetik hastaliklar uzmani
veya danigmani tarafindan hastaligi tanisinin
ve  prognozunun anlatilmasi,  gebeligin
stirdiiriilmesi veya sonlandirilmas1 kararini
ailelerin daha saglikli almasin1 saglayacaktir.
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Prenatal donemde kesin taninin konmasi
halinde bile, fetiisiin eslik edebilecek bulgular
ve olasi ek hastaliklar acisindan detayh
degerlendirilmesi gereklidir (19). Hastanin
anlayabilecegi bir dil ile iletisim kurulmasi
danismanlikta  temel noktadir.  Genetik
anormalliklerin ana nedeni olan sitogenetik, tek
gen, poligenik ve cevresel nedenleri, kiigiik
climleler halinde 6nceden anlatmak yararlidir.
Tekrar anlatim gereklidir. Onemli kavramlari
kuvvetlendirmek i¢in nadir bilinen kelimeleri
yazmak, diyagramlar veya tablo kullanmak
faydali olur (23).

Postnatal Donemde Genetik Danismanhk
Postnatal donemde damgmanlik gerektiren
durumlar arasinda anomalili dogum, 61ii dogum
veya tekrarlayan gebelik kayb1 olan ¢iftler yer
alir. Ciftler tpki sevdikleri bir yakinini
kaybettiklerinde gosterdigi tepkileri, gebeligin
kotii sonlanmasi durumunda da gosterirler. Bu
tepkiler arasinda; sugluluk ret, kizginlk,
olabilir. Anne babada hissedilen sugluluk
duygusuyla beraber olaya neden olabilecek dis
etmenler arar bdylelikle bireysel ve ese yonelik
suclama da gergeklesebilir. Ciftin aralarinda
konugmalarina birbirlerinin fikirlerini anlamak
iizere izin verilmelidir. Yenidoganin saglk
durumunda anormal bir durumla
karsilagildigimda  hemen  tanimlayici  bir
danismanlik verilmemesi gerekmektedir. Bu
ciftlerin anksiyeteye yatkinliklar1 daha fazladir.
Bu nedenle danigmanlik ile verilen bilgileri
akilda tutma ve algilama diizeyleri azalabilir.
Tim bunlara dikkat edilemez ve psikolojik
diren¢ anlasilmazsa danigsma siirecinin 6niinde
bir engel olabilir ilk olarak giftlerin bu
durumunu kabullenmesi beklenmeli ve saygi
gosterilmelidir.  Ancak 4-6 hafta sonra ¢ift
problemleriyle bas edebilecek ve etkili bir
danismanlik hizmetini alabilecek duruma gelir.
(23).

Hemsireler aileleri bu siiregte genetik
danismanlik hizmetlerini alabilecegi uygun
kaynaklara yonlendirilmelidir. Aileler,
toplumda benzer durumlar1 yasayan bireylerin
bulundugu dernekler, sosyal oOrgiitler, egitim
kuruluslar1 ve bu kuruluslardan yararlanma
durumlari  hakkinda  bilgilendirilmelidir.
Hemsire, tanilama ve tedavi sonrasi ailenin
yasayabilecegi duygusal tepkilere empatik
iletisim becerisiyle yaklagmali, anlagilir uygun
bir dille konusmali, duygu ve diisiincelerini
ifade edecegi uygun bir ortam saglamalidir.
Bununla birlikte gebeligin sonlandirilmasina
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karar verilmigse, buna yonelik hemsirelik
girisimleri planlamalidir (18).

Perinatal kayip hem kadin hem erkek i¢in gii¢
ve travmatize edici bir durumdur. Bu durum,
ebeveynleri biyolojik, psikolojik, sosyal ve
spiritiel yonden etkileyebilmektedir (31).
Yasanan kayip nedeni ile kadinlar yas siirecine
girebilmektedir (32).

Giglii ve ark. (2021) yaptig1 calismaya
gore fetal anomali nedeniyle terminasyon
uygulanan kadinlarda perinatal yas
belirtilerinin, gebeligin sonlandirilmasi
sonrasindaki  altt aya kadar  giderek
azalabilecegini, alt1 aydan bir yila kadar devam
eden bir donem boyunca kalic1 olabilecegini
gostermektedir. Ayrica terminasyondan sonraki
yas oranlarinin alt1 hafta sonra %47’ye, alt ay
sonra %31 e ve on iki ay sonra %27’ye
geriledigi bildirilmistir (33). Perinatal kayip
yasayan kadm psikolojik ve fiziksel
travmalardan korumak i¢in iletisimi hemen
kesmemeli, danigsmanliga taburculuk
sonrasinda da devam etmelidir. Durumunu
takip etmek icin telefon ya da internet ile
iletisime devam etmelidir ya da ev ziyareti
yapilmalidir (32). Karaca ve ark. (2020) dogum
ve kadin hastaliklar1 alaninda c¢alisan ebe ve
hemsirelerin  perinatal kayip/yasa iligkin
goriislerinin  saptanmast amaciyla yaptig1
arastirmada katilimcilarin perinatal yas ile ilgili
bilgi diizeylerinin orta diizeyde oldugu
belirlenmistir (34). Perinatal kayip sonrasi
donemde kadin kayipla ilgili konusmak ve
kaybin mantikli bir agiklamasini duymak
istemektedir (32). Hemsireler perinatal kayip
yasayan kadinin bakiminda aktif rol iistlenmeli,
kadimi dinlemelidir, bilgi vermeli, kadin1 bu
stirecte desteklemelidir (32).

Sonug¢

Genetik hastaliklar nesilden nesile aktarilan ve
toplumda oldukca sik rastlanan hastaliklardir.
Teknolojideki ilerlemelerle birlikte genetik
hastaliklarin teshis ve tedavisi, maddi ve
manevi yiikii, genetik damigmanlhigin 6nemini
arttirmaktadir.

Gebeligin seyrini genetik sorunlar siklikla
olumsuz yonde etkileyebilen tibbi sorunlari
beraberinde getirir. Bu tip problemleri olan
kadinlara genetik hastaliklart ve gebeligin
genetik hastaliklar lizerindeki etkisini iyi bilen
kisiler  tarafindan  danigmanlik  hizmeti
verilmelidir. Glinliimiiz tibbinda genetik tam
yontemlerinin  oldukca  gelismektedir ve
prenatal  taninin;  genetik  hastaliklarin

Saglik Profesyonelleri Aragtirma Dergisi / Journal of Health Professions Research 199



Kurul ve Mecdi Kaydirak

onlenmesi ve bebeklerin saglikli bir sekilde
diinyaya gelmesi i¢in yapilan ¢alismalar i¢cinde
onemli bir yer kapladigi unutulmamalidir.
Hemsirelerin  genetik danismanlik rollerine
iligkin farkindaliklarinin artmasi ile yetkin hale
gelmesi Onemlidir. Konuyla ilgili daha ileri
calismalarin yapilmasi 6nerilmektedir.

Cikar Catismasi

Bu g¢aligmada yazarlarin ¢ikar

catismast

durumlar1 yoktur.
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