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GENETIK ARASTIRMALAR VE ETIK

Uygar H. TAZEBAY*

With new advances in molecular genetics and novel gene
analysis techniques, medicine has increasingly gained a
predictive power in addition to its healing capacity. Genetic
screenings and genetic tests can reveal and diagnose precisely
not only the present health status of a person or family, but also
they can help to predict, to a certain extent, medical problems
that they can come across. There are nevertheless certain
ethical issues related with scientific research on human
genetics, genetic screenings and genetic tests that has to be
considered.

Giris

acisindan insanin yasam Kkalitesini ve Kaliteli yasam siiresini

artirmaktir. Ote yandan, bu arastirmalan finansal ydnden
destekleyen Kuruluslar yatirnma yonelik planlamalarla hareket ettikleri
icin, teshis veya tedaviye yonelik bilimsel buluslardan hakli olarak
maddi kazanclar beklemektedirler. Dolayisiyla, hem arastirma konusu-
nun, hem de bu arastirmalarin tiiketicisinin ‘insan’ oldugu ve bir yan-
dan da maddi kazan¢ g0z Ontlinde bulundurularak adimlar atilan
gunumiiziin genetikle ilgili arastirma ortamlarinda, etik kaygilar
tasimak ve ‘genetik etigi’ konularini 6n plana c¢ikarmak geregi
dogmustur. insanin bu denli 6n planda oldugu genetik arastirmalarda,
arastirma ve bilim etigi kavramlarinin timiniin yani sira, ayrica bu
konuya Ozel etik Kkurallara uymanin gerekliligi UNESCO, Amerikan
Ulusal Biyoetik Kurulu (National Bioethics Advisory Commission of the
President), Amerikan Ulusal Saglik Enstitiisii (National Institutes of
Health) gibi uluslararasi Kkuruluslarin goérevlendirdigi kurullarin
calismalan ile ortaya konulmaktadir. Bu Kurullarin c¢alismalarindan
ortaya cikan sonug, Ozetle, genel olarak li¢ noktada etik kaygilar
tasimanin ve etik kurallara dikkat edilmesinin uygun olacadi
yoniindedir: 1) genetik arastirmalara katilan insanlar yoniinden ele
alinmasi gereken etik kurallar, 2) genetik arastirmalarin konularini ve
amaglarini belirlerken gézoéniinde bulundurulmasi gereken etik konu-
lar, 3) arastirmalarin sonuglarindan yararlanacak insanlar yoniinden ele
alinmasi gereken etik Kurallar. Bunlardan baska, bilimsel etik yontin-
den ele alinan bir dordincii nokta da, genetik arastirmalarin planlama
ve uygulama asamalarinda, ¢evreye ve arastirmalarda kullanilan deney

o
Insam konu alan genetik arastirmalarin temel amaci, saghk
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hayvanlarina verilen zararin boyutlarinin kontroliidiir. Ozetle sdyleye-
biliriz ki, tizerinde durulan konu, son derece basit olarak kelimelere
dokiilebilen ve bir o kadar da vazgecilmez olan bir konudur: Insanin
haklarini ve huzurunu go6zeten bir genetik arastirma Kkulturintin
esaslarnin belirlenmesi ve uygulanmast'.

A. Genetik Arastirmalara Katilanlarin Haklarinin ve Huzurlar-
nmn Gozetilmesi

Insanin kalitsal hastaliklarinin bulunmasi veya cesitli yaygin
hastaliklara yatkinh@in polimorfizmlere bagh genetik temellerinin
ortaya cikarilmasi amaci ile deneysel calismalar tlkemizde ve diinyanin
cesitli Ulkelerinde yuritilmektedir. Ayni sekilde, ender veya yaydin
olsun, ¢esitli hastaliklarin tedavisi ile ilgili olarak da deneysel yontem-
ler tizerinde cesitli klinik ¢alismalar yapilmaktadir. insanlar veya insan-
lardan alinan hiicre, doku ve kan 6rnekleri kullanilarak yapilan, teshis
ve tedavi amacgh arastirmalar, gelismis tlilkelerde dnemli bir akademik
ve ticari aktivite haline gelirken, ayn1 zamanda arastirma konusu olan
insanlarin haklarinin ve huzurlarinin korunmasi ile ilgili olarak dikkat
edilmesi gereken etik kurallar lGizerinde de yogun bir tartisma stirmek-
te, hatta etik uygulamalarin yasalarla guvence altina alinmaya basladi
gorulmektedir?.

Hasta veya normal, arastirmalara Kkatilan insanlar ile arastirmaci
Kisilerin veya kurumlarin iliskileri etik agidan ele alindidi zaman, dikkat
edilmesinin gerekli oldugu disunulen dort temel prensip ortaya
¢ikmaktadir:

a. 1) Katimc1 (hasta veya normal), arastirmanin tiim boyutlarn
ile bilgilendirildikten ve ancak goniillii rizas1 alindiktan sonra,
kendisinin veya Kkendisinden alinan orneklerin genetik
arastirmalara tabi tutulmasi: Bu konuya asilmasi gereken bir
burokratik uygulama ve Kisiden alinmasi gereken bir imza olarak
bakilmadan, katihimcilarin arastirmanin getirecedi yararlar ve potansiyel
zararlar1 konusunda gercekgi olarak bilgilendirilmesi gerektigi konusun-
da gorusler vardir. Rizanin seklinin kati kurallarla belirlenmesi ve kesin-
likle imzalanmis bir formda alinmasi yerine, arastirmanin kapsami ve
katilimcilara verecedi potansiyel ve gorece zararlara bagh olarak baska
sekillerde de alinabilmesinin (video, ses bandi veya telefon ile)
muimKin olup olamayacagi da tartisma konular1 arasindadir. Bir baska
tartisma yaratan konu da, nza verecek biling durumunda (6rnegdin zeka
geriligi goriulen bireylerde) veya psikolojik durumda olmayan bireylerle
ilgili arastirmalarda ne yapilmasi gerektigi konusudur. Bu gibi durum-
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larda, doktorlarin hastanin yararina olacak tedavi kararini hastanin
rizasina gerek olmadan vermeleri kabul edilen bir yontemdir®.

a. 2) Arastirma protokoliiniin tiim detaylan ile, deneyleri ve
calismay1r planlayan arastirmacilardan bagmmsiz ve arastirma
konusuna hakim olan bir kurul tarafindan denetlenmesi ve so6z
konusu arastirmanin katilimcilara verecegi zararlar ve
katilmcilara saglayacagdi yararlar acisindan genis caph ve objek-
tif bir bicimde degerlendirilmesi: Arastirmacilarin deney protokolleri
icerisinde hastalar agisindan kabul edilemez bir risk olup olmadiginin
kontroliini yapmalart Onemlidir. Bunu degerlendirecek Kkurulun,
arastirmacilardan bagimsiz ve arastirmanin sonuclarindan c¢ikar elde
etmesi s6z konusu olmayan bir kurul olmasi 6énemlidir. Objektif olarak
degerlendirmenin zor oldugu bir nokta riskin boyutlarinin
degerlendirilmesidir. Arastirmadaki risk faktoruniin ayni durumdaki
hastalara kiyasla mi, yoksa normal bireylere kiyasla mi1 degerlendirilme-
si gerektigi stiirmekte olan bir tartisma konusudur. Amerika Birlesik
Devletleri'ndeki saghk kuruluslarinda, insanlardan alinan Ornekler ve
insanlar tizerinde yapilan arastirmalar1 gézden geciren en etkili kurul,
arastirma enstitiisii ve hastahanelerin kendi bilinyelerinde bulunan
Kurumsal Denetleme Kurulu (Institutional Review Board, veya Kisaca
IRB) adi verilen kurullardir. Bu kurullar, yapilacak arastirma ve deney-
leri gbzden gecirerek, arastirmaya katilacak insanlar i¢in var olan risk-
leri ve arastirmanin potansiyel yararlarini tesbit ederler. Bunun sonu-
cunda arastirmaya izin verip vermeme yetkileri vardir ve alacaklari
Kararlar arastirmacilar i¢cin baglayici nitelik tasir.

a. 3) Arastirmalardan cikacak sonuclarin hastamn bilgisi ve
rizasi olmadan iiciincii sahislara aktarilmamasi, ve sonuclarn
cesitli bilimsel ortamlarda sunulmasi sirasinda katilimcilarin kim-
liklerinin tamamen gizli kalmasi1 konularina kesinlikle 6zen gos-
terilmesi: Bir insanin genetik yapisi ile ilgili bilgiler sadece o insan igin
degil, ayn1 zamanda “baskalar1” icin de Onem tasiyabilecek bilgiler
icerebilir. Bu “baskalan” ailesindeki diger bireyler, cocuklari, esi veya
kKiz arkadasi, v.s. olabilecegi gibi isvereni, saghk sigortasi kurulusu,
egitimine devam ettigi okul veya gtivenlik birimleri de olabilir. Bu diger
bireyler ve kurumlar, genetik yapisi belirlenmis insanla ilgili kararlar
verirken, genetik yapisindan haberdar olmalarn Kkararlarini etkileyebilir
ve bu bireye farkl yaklasilmasina yol acabilir. Bireyin genetik yapisi ile
ilgili bilgilerin a¢iga c¢ikmasi onu ne acidan etkileyebilir? Nazi
Almanya’sinda, ortayaslarda ortaya cikan genetik olan bir sinir dejene-
rasyonu hastaligi’'ni (Huntington Hastaligi) tasiyan insanlar zorla
Kisirlastiriiyor ve bazilart olduruliiyordu®. Glintimuizde, insan haklan
anlayisi yoniinden insanhdin bu noktadan uzakta oldugunu diistiniiyo-
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ruz. Dolayisiyla bir genetik hastaligin uictuincii sahislarca bilinmesi, bu
gibi kabul edilemez kurumsal hareketlere yol agmasa bile, hasta icin
hos olmayan durumlar ortaya c¢ikabilir. Basitce ele alirsak, Ornegin
isverenler bu gibi bireylere is vermekte cekinceli davranabilir, saglik
sigorta kurumlar sigortalamaktan kacinabilir veya genetik yapilarindan
ileri gelen 6d@renme zorlugu oldugu diistintilen bireylerin okullara kabu-
linde beklenmeyen sorunlar yasanabilir. Dolayisi ile arastirmacilarin ve
arastirma Kuruluslarinin, arastirmalara katilanlar veya hastalar ile ilgili
Kimlik bilgilerini 6zellikle isverenlere ve sigorta sirketlerine iletmemesi
ve ayrimciliga yol acacak sekilde kullanmamasi énemli bir etik kural
olarak ortaya cikmaktadir.

a. 4) Arastirma siiresince devaml olarak katimcilarin maddi
ve fiziksel zorluklarinin telafi edilmesine yonelik calismalarin
yapilmasi: Deneysel protokollere tabi olacak olan katiimcilarin saghk
sorunlart yasamalarn veya deneyler sirasinda yaralanmalan halinde,
durumun telafisi icin neler yapilacadr 6ngoriilmeli ve zararin telafisi
yonunde calisiimalar planlanmalidir. Deneylerin maddi yukiiniin ne
zaman hastalara yansitilacadi, ne zaman deneyleri yurutmek isteyenler
tarafindan karsilanmasi gerektigi de, etik acidan ele alinmasi gereken
bir konudur.

Genetik arastirmalarin sonugclarinin toplumun buyltk cogunluguna
hitap etmesi agisindan, bu arastirmalara birden fazla sosyal cevre,
etnik koken ve yas grubundan kadin ve erkegin katiliminin desteklen-
mesi de tlizerinde durulan 6nemli konulardan biridir. Toplumun hi¢bir
kesimi bu arastirmalardan uzak tutulmamal ve arastirmalar toplumun
tamaminin ¢ikan gozetilecek sekilde planlanmaldir.

B. Genetik Arastirmalarin Konularini ve Amaclarini Belirlerken
Gozoniinde Bulundurulmasi Gereken Etiksel Konular

Teshise yonelik testlerin gelistirilmesi ve bunlarin Kullanimi ile ilgili
etiksel tartismalar bir sonraki bélimde ele alacadiz (bkz., C. Genetik
arastirmalarin sonuclarindan yararlanacak Kisiler yoéntinden ele
alinmasi gereken etik kurallar). Bu bolumde g6zden gecirilecek konu-
lar, daha ¢ok tedaviye dayali genetik uygulamalar ile ilgili etiksel konu-
lar olacaktir.

Insan genomunun tim nikleotid dizisinin ortaya ¢ikarilmasi ve
gelisen gen teknolojisi ile birlikte, arastirmacilar artik her bir genin
hiicre fonksiyonlarina ve gelisime etkisini ortaya cikarmaya olanak
taniyabilecek ©6nemli araclara sahip olmuslardir. Boyle olmakla
beraber, gercek anlamda genlerin kodladiklarn proteinlerin hticre
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fonksiyonlarina etki mekanizmalarinin anlasilmasi icin proteinler ve
genler arasi etkilesimlerin ele alinacadi yogun calismalara gerek vardir.
Bu tip biyokimyasal calismalardan baska, gen fonksiyonlarinin ve
genetik polimorfizmlerin fonksiyonlara etkilerinin anlasilmasi icin,
belirli insan gruplarinin genetik yapilarinin incelendigi arastirmalara
(poptilasyon lizerine yapilacak calismalara) da gerek duyulmaktadir. Bu
arastirmalardan sonra, gen teknolojisine dayali arastirmalar ile far-
makolojinin bir araya gelecedi (Pharmacogenomics), yeni ve Kisilere
o6zgu tedavi metodlarinin ortaya cikacag bir doneme girilecegi
ongoriilmektedir.

Etik acidan ele alindiginda, tanimladigimiz bu arastirmalara kiyasla
daha cok tartisilan ve cesitli gruplarin veya bireylerin tepkilerini ceken
kKonularin basinda, insan genomunun yapisini dedistirmeyi amaclayan
arastirmalar gelmektedir. Bu arastirmalar, genelde, degisikligin hedef-
lendigi hucre tiplerine bakilarak iki gruba aynldiktan sonra etiksel
acidan incelenmektedir: a) Somatik hticrelerde ve, b) Esey hiicrelerde
veya embriyo KOk hiicrelerinde degisikligin amaclandigi genetik
arastirmalar.

b. 1) Somatik hiicrelerde degisikligin amaclandidgi genetik ve
tedaviye yonelik arastirmalara etiksel acidan yaklasim: Tek bir
gendeki bozuklugun hastaliga yol actigi kalitsal hastaliklar (6rnegin,
Kistik Fibroz, Adenozin Deaminaz (ADA) eksikligi, vb.), somatik hiicre-
lerdeki genetik degisikliklerle tedavisi amaclanan hastalik tiplerinin
basinda gelmektedir. Ayrica, kanser, seker hastahdg, kalp-damar
hastaliklan gibi yaygin hastaliklar, ve AIDS gibi enfeksiyonel hastaliklar
icin de gen terapileri gelistirmeyi amaclayan arastirmalar vardir. Gen
terapisi halihazirda deneysel bir nitelik tasimaktadir ve etik agidan bu
durumun hastaya iyice anlatilmasi ve hasta tarafindan, terapiye
baslamadan 6nce, konunun anlasilmasi ve kendi rizasi ile terapiye
katilmas1 6nemli bir noktadir. Burada, en 6nemli risk faktorlerinden
birisini genlerin hiicrelere aktarilmasinda Kkullanilan viriis kokenli
tasiyici vektorler olusturmaktadir. Bu durumun getirebilecedi risklerin
hastaya acik ve gercekci bir sekilde anlatilmasi gerekir.

b. 2) Tedavi amach klonlama ve embriyo kok hiicrelerinin bi-
limsel arastirmalarda kullamilmasi: Birden fazla hiicre tipine
doénlisme potansiyeli bulunan hicrelere kok hicreleri denmektedir.
Erken evrelerdeki insan embriyosunu olusturan hiicreler, insan vicu-
dunda bulunan biitiin hticre tiplerini olusturma potansiyeline sahiptir-
ler. Bu hiicrelere ‘totipotent’” embriyo kok hiicreleri de denir. Embriyo
koK hiicreleri, yapay besi ortamlarinda canl bir sekilde korunabilir ve
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arastirmalara tabi tutulabilirler. Ancak, icerisinden kok hiticreleri alinan
bir embriyonun bir daha biliyime ve bir insan yavrusuna donilisme
sansi kalmaz. Genel tabiriyle ‘insan klonlanmasl’ ise, kabaca insanin
herhangi bir hucresinden alinacak ntikleusun, déllenmemis ve nuk-
leusu yok edilmis bir yumurta hiicresine aktarilmasi ve bdylece nuk-
leusun geldigi bireyin bir kopyasinin liretilmesi islemini tanimlamak-
tadir. Bu tip bir kKlonlamadan ortaya ¢ikacak embriyo kok hiicreleri kul-
lanilarak, niikleusu veren bireyin viicudunun reddetmeyecedi bir doku-
nun uretilmesi ve daha sonra o bireye nakledilmesi yakin gelecekte
uygulanmasi olanakli bir teknik olarak gorulmektedir. Boyle, doku
nakline yonelik Klonlamalar “tedavi amach Kklonlama (therapeutic
cloning)” olarak adlandirilmaktadir.

Embriyo kok hucreleri ile yapilacak calismalarin insan gelisimi ile
ilgili degerli bilgiler sunacad kesindir. Bunun yani sira, gelecekte
embriyo KoKk hiticreleri kullanilarak insan dokularinin uretilebilecegi, ve
bu dokularin ihtiyagc duyan hastalara doku nakli yontemleri ile
aktarilabilecegi tartisiimaktadir. Bu, su anda tedavisi miimkiin olmayan
Parkinson hastalidi, Alzheimer, Miiltipl Skleroz gibi nérodejeneratif
hastaliklar, enfarktiis, kemik-kikirdak hastaliklari veya diyabet gibi
yaydin hastaliklarla miicadelede énemli ¢céziimler sunabilecek bir yon-
tem olmaya adaydir. Ote yandan, hastaliklar ile miicadele amach bile
olsa, insan embriyolarinin yasamlarina saygi gosterilmeden birer arag
olarak kullanilmasi, bu tiur tibbi uygulamalarin yayginlasabilecegdi ve
alelade bir hal alabilecedi diisiincesi diinya genelinde etik kaygilar
ortaya cikarmistir. Etik tartismalar i¢c ice gecmis iki nokta uzerinde
odaklanmistir: 1) Insan embriyolarinin bilimsel amaglarla veya tedavi
amacl olarak kullanilmasinin etik acidan kabul edilebilir olup olmadig,
2) Bilimsel arastirmalarda veya tedaviye yonelik olarak Kkullanilmak
amaciyla insan embriyolarinin uretilmesinin etik olup olmayacagi.
Cesitli tilkelerdeki yasal uygulamalara bakildigi zaman, genis bir kabul
edilebilirlik yelpazesi ortaya cikmaktadir. Ornegin, irlanda’da embriyo
Kullanilarak arastirma yapmak Anayasa’ya aykiridir ve embriyonun
yasam hakki annesininkine esit saylmaktadir. Ote yandan, 6rnegin
Ispanya’da, tiip bebek yapmaya yonelik girisimler sirasinda, yontemin
geredi olarak fazladan uretilmis ama anneye aktarilmasi disiinilmeyen
-ve genel prosediirlerde hayatlarina son verilen- embriyolarin arastirma
amach Kullanilmasina izin verilmektedir. Bu arastirmalar icin aranan
sartlarin basinda embriyonun olusturulmasini istemis olan ciftin izni
gerekmektedir. Ote yandan, bu tlilkede arastirma veya tedavi amaci ile
embriyolar uretilmesi yasaktir. ingiltere’deki uygulamalara baktigimiz
zaman ise, embriyo kOk hiicreleri arastirmalart ve tedaviye yoOnelik
insan klonlanmasi konularina yaklasimda en fazla serbestlik saglayan
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yasalarin bu tilkede uygulanmakta oldugunu goérmekteyiz. 1990’da
¢ikan Insan Dollenmesi ve Embriyoloji Yasasi (Human Fertilisation and
Embryology Act), embriyo kok hiicrelerinin sinirlari belirlenmis ve
denetlenen arastirmalarda kullanilabilecegini ve arastirma ve tedavi
amacgh olarak insan embriyolarinin Uretilmesine izin verilebilecegini
ortaya koymaktadir. ingiltere yasalar, tedavi amagh insan Klonlan-
masina da izin vermektedir®.

Bu konu ile ilgili etik tartismalarda ortaya cikan noktalar 6zetle
sunlardir: Embriyo kok hiicrelerine ve tedavi amagh klonlamaya yone-
lik calismalar yapilmadan o©nce, embriyonun ortaya cikarilmasini
saglayan anne-baba yapilacak arastirmalar hakkinda bilgilendirilmeli ve
amaglarn cift tarafindan anlasilmasindan sonra génulli rizalar alinarak
arastirmaya veya tedaviye baslanmaldir. Arastirmalar devlet
Kuruluslarinda veya siki devlet denetiminin oldugu 6zel kuruluslarda
yapilmalidir. Niikleus transferi yontemi ile klonlama, sadece tedavi
amacli olmali, klonlama sonrasi ortaya ¢ikacak embriyolar ana rahmine
yerlestirilerek bebek olusumuna izin verilmemelidir.

C. Genetik Arastirmalarin Sonuclarindan Yararlanacak Kisiler
Yoniinden Ele Alinmasi Gereken Etik Kurallar

Genetik arastirmalarda gelistirilen, hastaliklarin veya hastaliklara
yatkinliklarin (predisposition) teshisine yonelik testler su uygulamalar-
da kullanilabilir:

1) implantasyon éncesi teshis (Preimplantation diagnosis): In
vitro dollenme laboratuvarlarinda Kkullanilan, implantasyon ©Oncesi
embriyodaki genetik hastaliklarin veya 6zelliklerin belirlenmesi amaci
ile genetik testler kullanilmasi1 mumkundyir.

2) Dogum oncesi teshis (Prenatal diagnosis): Gelisen embriyo
veya fetlste genetik Ozellikleri veya hastaliklari belirlemek amaci ile
genetik testler kullanilabilir.

3) Yeni dogmus bebeklerden alinacak doku veya orneklerin
genetik analizi (Postnatal diagnosis): Cesitli gelismis tilkelerde erken
teshis halinde ortaya c¢ikmasi engellenebilecek genetik hastaliklarin
(6rneg@in Fenilketonurya veya konjenital hipotiroidizm) taramasi
yapilabilir.

4) Tasiyicilarin belirlenmesi ve dogmasi muhtemel cocukta
risk analizi (Carrier testing): Bireylerin genetik hastaliklara yol acabile-
cek ¢ekinik alelleri tasiyip tasimadiklan belirlenebilmektedir. Ornegin,
benzer ¢ekinik alelleri tasiyan anne-babalarin ¢cocuklarinin %25 genetik
hastalik tasima riskleri oldugu anlasilabilir.
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5) Doktor teshisini onaylama (Diagnostic/confirmatory testing):
Teshis koymaya imkan taniyan veya doktor konsiiltasyonunda konulan
teshisi dogrulamaya yarayan testlerdir. Hastaligin tipini ve Kullanilacak
ilaci ve/veya dozunu belirlemek amaci ile de kullanilabilir.

6) Semptomlar ortaya cikmadan 6nce, bireyde kalitsal hastalik
olup olmadignin belirlenmesi (Presymptomatic testing): Daha cok
ailesel kalitsal hastalik hikayesi olan bireyler icin yapilan testlerdir.
Bireyin kalitsal hastaliga yatkinliginin olup olmadigini ve varsa bu
yatkinh@in boyutlarini ortaya koymakta Kullanilmaktadir.

Genetik testlerin amaci insan saghdini iyilestirmeye, ailelerin ve
bireylerin huzurunu artirmaya yoneliktir. Bu ylizden arastirma
safhalarini heniliz tamamlamamis ve guvenilirlikleri ispatlanmamis test-
lerin yaygin sekilde uygulanmasi, insan saghdini tehlikeye atabilecegi
ve insan huzurunu koruma anlayisi ile bagdasmayacadi icin, etik olarak
kabul edilemez.

Bu testlerin uygulanmasi, yorumlanmasi ve verilerin Kkullanimi
asamalarinda bireylerin ve ailelerin psikolojik ve fiziksel acidan zarar
gormemeleri icin uyulmasi gereken bazi etik kurallar oldugu gorusu
cesitli platformlarda dile getirilmekte ve cesitli Kurumlarin hazirladiklar
raporlarda ele alinmaktadir®. Genetik test sonuglari, testlere Kkatilan
insanlara saglik ve huzur acilarindan faydali olabilecedi gibi, saglik
acisindan faydasiz ve Kisinin huzuru acisindan zararli da olabilir. Bu
ylizden, testlere katilan Kisilerin testlerin sonugclarinin getirebilecekleri
ve gotiirebilecekleri agisindan egitimli danismanlar tarafindan gercekgi
bir sekilde bilgilendirilmeleri ((Genetik Danismanhk (Genetic
Counselling)) gerekmektedir. Genetik testlerin bireylere getirebilecek-
leri potansiyel yararlar ile yukleri ve riskleri basliklar altinda siralayalim:

c. 1) Genetik testlerin potansiyel yararlarn:

Ailesindeki bazi bireylerde kalitsal hastaliklar ortaya c¢ikmis olan
Kimseler, hem kendi saghklart hem de cocuklarmin saghklan konu-
larinda bazi belirsizlikler icerisinde yasiyor olabilirler. Genetik testler
sonucunda, bu bireylerde ve cocuklarinda kalitsal hastaliklarin ortaya
cikma olasiliklar1 belirlenebilir ve birey saglik Kkontrollerini
siklastirmaya veya seyreklestirmeye ya da hayat tarzini daha saghkl bir
yone (sigara, alkol, asin stres vs. kaginmak, diyet kontrolii vb.) yon-
lendirmesine tesvik edilebilir. Ayrica hastaligin 6nlenmesine yonelik
tibbi tedaviler uygulanabilir. BOylece, sonugclari pozitif ¢cikan bir bireyin
sadhd daha yakindan izlenmeye alinirken, sonuclar negatif ¢ikan bir
birey ise cogu zaman pahali ve zaman alici tibbi testlere girme sikligini
onemli Ol¢iide azaltacaktir. Dogum o6ncesi yapilan testler sonucunda
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ise, dogdugu takdirde ciddi saglik sorunlar1t olacak fetlsin
sonlandirilmasi yoluna gidilebilir. Boylece, ¢cocuk dogarsa ailenin icine
girebilecegi derin psikolojik ve maddi sorunlar ve bireyin buiylimesi
sirasinda saglik ve egitim sistemine ytiklenecek ekonomik yiik ortadan
Kalkmis olur.

Genetik testler, hastalia yakalanmis bireylerin tedavisinde
izlenecek stratejilerin belirlenmesine de yardimci olabilirler. Boylece
hastalikla muicadele edilirken, her bireyde bu miicadelenin sekli, kul-
lanilan ilaglar veya ila¢ dozlar o bireyde hastaliga karsi en etkili olacak
sekilde ayarlanabilir.

c. 2) Genetik testlerin bireye getirecedi potansiyel yiikler ve
riskler:

Dogmus bireylere veya dogmamis fetlslere uygulanacak genetik
testler fiziksel, psikolojik, tibbi, sosyal ve ekonomik riskler tasiyabilir-
ler. Bu riskler 6zet halinde su sekilde siralanabilir:

o Fiziksel riskler: Bu testler sirasinda bireylerin karsilastidi fiziksel
riskler son derece kuguktiir; testlerde hastadan kolayca alinan kan
veya yanak icinden alinan dokular kullanilmaktadir. Dogum Once-
si testlere bagh diisik orani ise 1/400 ila 1/200 arasindadir.®

e Tibbi yiikler ve riskler: Genetik testlerin sonuclarina goére
bireyler ¢cocuk sahibi olmamay, veya ileri diizeyde 6nleyici tibbi
onlemler almay1 (6rnegin, meme Kkanserine yatkinlik saglayan
BRCA1 geni miutasyonlarn tesbit edilen bireyin saglikli iken
goguslerini aldirmay: istemesi gibi) secebilirler. Negatif test sonu-
cu alan bireylerin yanhs izlenimlere Kkapilarak onleyici hekimlik
hizmetlerine ve rutin yapilmasi gereken testlere bos verme riski de
vardir. Tabi ki, en buiylik risk test sonuglarinin hatali yorumlanmasi
sonucu ortaya cikabilecek yanlis veya gereksiz tedaviye yonelin-
mesi riskidir.

« Psikolojik ve duygusal yiikler ve riskler: Genetik testler sonu-
cunda, ciftler es secimlerini gdzden gecirebilir ve ayrilmay1 karar-
lastirabilirler. Ote yandan, test sonucu pozitif ¢ikan bireyler karisik
duygular icerisine girebilir ve psikolojik yonden zorluklar yasaya-
bilirler. BOyle bireylerin caresizlik, kizginlik, korku, depresyon ve
umutsuzluk ile karsi karsiya kalmalan riski ytliksektir. Negatif test
sonuclart alan bireylerde de rahatlama gorulebilecegi gibi,
ailesinde baskalarinin yakalandidi bir hastaliktan kacmis olmanin
verecedi Kkarisik sucluluk duygulan goriilebilmektedir. Negatif
sonu¢ alanlarda goriilen, arastirilan hastaliga yakalanma
olasiiginin sifir oldugu yontindeki hatali bir giivenlik duygusu da
risk teskil edebilmektedir.




60 UYGAR H. TAZEBAY/GENETIK ARASTIRMALAR VE ETIK

e Sosyal riskler: Genetik testlerde pozitif sonu¢ alan bireyler, bu
sonucun ailesi veya baskalari tarafindan égrenilmesi durumunda
tictincu sahislar tarafindan damgalanabilir, dislanabilir, ve toplum
icerisinde rahatsizlik duymaya itilebilir. Ayrica toplumsal
aynmcilia maruz kalarak saglik, egitim, is imkani, sosyal yasam
hak ve 6zgurliikleri kisitlanabilir.

Genetik taramalarin sonugclari, cesitli gruplarin veya toplumlarin
zararina olabilecek ydnlere cekilme riski tasimaktadir. Bunun
oOrnekleri, 6rneg@in zencilerin zeka kapasitelerinin genetik faktor-
lerle belirlenmis olarak beyazlara gére daha diisuk oldugunu ileri
suren veya Kizilderililerin alkol bagimliliklarinin genetik faktorlere
bagh oldugunu ileri stiren ¢alismalarda gortilmektedir’.

o Ekonomik riskler ve ytkler: Test sonuglarinin isverenler veya saghk
sigortasi Kuruluslan tarafindan o6grenilmesi de ayrimcilik yapisi
tastyan ve ekonomik getirileri olabilecek cesitli sonuclar ortaya
cikartabilir. Test sonuclarinin pozitif cikmasi durumunda artabile-
cek tibbi kontrol maliyetlerinin bir Kismini hastanin karsilamasi
gerekebilir. Bu da hastaya ek bir ekonomik ytik getirebilir.

D. Sonucg

Yayginlasan genetik arastirmalar ve genetik testler ile birlikte, bu
arastirmalara katilacak ve genetik testlerin sonuglarinda kendilerini
cesitli karar asamalarinda bulacak insanlarin haklarini ve huzurunu
gOzeten bir genetik arastirma kulturiiniin esaslarinin belirlenmesi ve
uygulanmasi gerekmektedir. Bu amaca yonelik olarak, genetik testlerin
uygulanmasi ve sonuclarin degerlendirilmesi sirasinda g6z Ontinde
bulundurulmasi gereken bazi etik Kkurallar vardir. Genetik testler,
bireyler hi¢ bir sekilde zorlanmadan veya etki altinda birakilmadan,
tamamen istedge bagh olarak yapilmalidir. Testler yapilmadan ve birey-
lerin rizalar1 alinmadan 6nce, onlara genetik danismanlik hizmeti veril-
meli ve testlerin avantajlan ve getirebilecekleri yiikler bireylere acikca
ve onlan yonlendirmeden anlatilmahdir. Yapilan genetik testlerin
sonuclarinin dogru olup olmadidi 6zenle kontrol edilmeli ve sonuglar
hastaya aciklanmadan once gecerliliklerinden ve hata payinin ‘sifir’
oldugundan emin olunmalidir. Testleri uygulayan laboratuvarlar kalite
kontroliine yliksek 6nem vermelidirler. Bu konunun ydnetmeliklerle
dizenlenmesi ve bagimsiz kuruluslar tarafindan denetlenmesi hasta-
larin yararina olacaktir.

Genetik testlere tabi tutulan bireyin Kisilik haklarina saygr gosteril-
meli ve elde edilen bilgilerin, bireyin diledigi olciiler icerisinde gizli
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tutulmasina buyuk 6nem verilmelidir. Testlerden elde edilen bilgiler
hicbir sekilde isverenler ve sigorta kurumlarina iletilmemelidir.
Testlerin sonuglarindan bagimsiz olarak hastalar saglik kurumlarina
kabul edilebilmeli ve tedavi imkanlarindan faydalanabilmelidirler.
Genetik taramalar ve testler bireylerin sagliklarini ciddi sekilde tehdit
altinda birakan genetik 6zellikleri ortaya ¢ikarmaya yonelik olmaldir;
normal sayllabilecek fenotipik 6zelliklere yol agan genetik 6zelliklerin
taramalarn yapilmamalidir. Hayatin ileri evrelerinde ortaya c¢ikan
hastaliklarin genetik testleri veya taramalar1 gerceklestirilmeden 6nce,
o0 hastalidin 6nleyici veya hastalik sonrasi tedavisinin miimkiin olup
olmadidi belirlenmelidir. Hastahgin Onlenemedigi ve tedavisinin
olmadigi durumlarda testlere veya taramalara yonelmek, saghk
acisindan bireye veya topluma herhangi bir fayda getirmeyerek tam ter-
sine bireyi, aileyi ve toplumu olumsuz da etkileyebilir. *

Kaynakca:

1. www.bioethics.gov, Ethical and Policy Issues in Research Involving Human
Participants, Bethesda, Maryland, August 2001

2. Reilly, P. R., Laws to Regulate Genetic Information, Genetic Secrets, M. A.
Rothstein, (ed.) (Yale University Press, 1997.)

3.  Montgomerry, J., The Rights and Interests of Children and Those With a Mental
Handicap, Genetic Counselling-Practice and Principles, A. Clarke (ed.), Routledge
Printing, (Londra, 1994.)

4. Muller-Hill, B., Lessons From a Dark and Distant Past, Genetic Counselling-Practice
and Principles, ed. A. Clarke, (Londra: Routledge Printing, Londra, 1994.)

5. McCall-Smith, A., ve Revel, M., UNESCO Report of the IBC on the Ethical Aspects
of Human Embryonic Stem Cell Research, The use of embryonic stem cells in ther-
apeutic research.

6. UNESCO, IBC’nin genetik testler ile ilgili raporlar, ve Department of Health and
Human Services, Secretary’s Advisory Committee on Genetic Testing
(www4.od.nih.gov/oba/sacgt.htm); Toplanti raporu, Federal Register, 19 Nisan
2000.

7. Clayton, E. W., Informed Consent and Genetic Research, Genetic Secrets, M. A.
Rothstein, (ed.) (Londra, 1997.)

*

Manliskripti elestirel bir gézle okuyarak diizeltmelere yardimci olan Dr. Deniz Uren’e tesekkir
ederim.




