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OZET

Hemsirelerin Genetik Damismanlik Rollerine iliskin Farkindahklar: ve

Yetkinliklerinin Belirlenmesi

Bu arastirma, hemsirelerin genetik danmismanlik rollerine iliskin
farkindaliklar1 ve yetkinliklerinin belirlenmesi amaciyla tamimlayic1 olarak

yapilmustir.

Aragtirmanin evrenini, GATA Egitim ve Arastirma Hastanesinde galisan 600
hemsire olusturmaktadir. Aragtirmaya katilmayr kabul eden ve ulasilabilen 451
hemsgire arastirma grubunu olusturmustur. Veri toplama araci olarak; arastirmaci
tarafindan literatiir incelemesi sonrasinda gelistirilen anket formu kullanilmastir.
Verilerin analizinde ise frekans, yiizde, Mann-Whitney U testi, Kruskall-Wallis
testleri kullanilmistir. Calismada anlamlilik diizeyi p<0.05 olarak kabul edilmistir.

Calisma kapsaminda yer alan hemsirelerin yas ortalamasi 30.8+5.5’tir.
Hemsirelerin %54.6’sunin bekar, %94.4’tiniin lisans ve iizerinde egitim aldigi,
%87.1’inin servis hemsiresi olarak gorev yaptig1 belirlenmistir. Hemsirelerin
%57.7’sinin genetik konusunda bilgi aldiklari, %81.6’sinin genetik bilimindeki
gelismeleri onemsedigi, %32.6’smin iilkemizde genetik danigmanlik hizmetlerini
yeterli bulmadig tespit edilmistir. Calismamizda hemsirelerin genetik bilgi testi
puan ortalamalarinin 8.25+2.65 (min=0, max=13) ve genetik hasataliklar bilgi testi
puan ortalamalariin ise 6.52+1.83 (min=0, max=10) oldugu belirlenmistir. Yapilan
analizlere gore, genetik bilimindeki gelismeleri Onemseyenlerin, hasta
degerlendirme formunda genetik bilgiler1 kullananlarin, mevcut genetik
danigmanlik hizmetlerini yeterli bulmayanlarin ve genetik danigmanlik yapmayi
isteyenlerin genetik ve genetik hastaliklar bilgi puan ortalamalarinin daha yiiksek
oldugu belirlenmistir (p<0.05). Bunun yaninda lisans ve {izerinde egitim alan
hemsirelerde genetik hastaliklar bilgi puan ortalamasinin, yogun bakim deneyimi
olan ve yonetici konumunda calisan hemsirelerde ise genetik bilgi puan

ortalamasinin daha yiiksek oldugu saptanmistir (p<0.05).



Bu arastirmada, hemsirelerin genetik damigsmanlik rollerine iliskin
farkindaliklart ile yetkinliklerinin yeterli olmadigi saptanmistir. Bu konuda
mezuniyet Oncesi ve sonrasi egitim programlar1 ile hemsirelerin yetkin hale

getirilmesi ve konuyla ilgili daha ileri ¢alismalarin yapilmasi 6nerilmektedir.

Anahtar Kelimeler: Danismanlik, hemsirelik, genetik bilimi, yetkinlik



ABSTRACT

Awareness of the Nurses regarding their Genetic Counselling Roles and

Determination of their Capacity

This research has been done descriptively in order to determine the awareness
of the nurses regarding their genetic counselling roles and determination of their

capacity.

The sample of the research is constituted by 600 nurses working at Giilhane
Military Medicine Faculty and Training and Research Hospital. 451 nurses have
been reached due to the reasons such as not accepting to participate in the research
and be on the maternity leave. The questionnaire form developed by the researcher
after the literature examination has been used as the data collection tool. In the
analysis of the data, frequency, percentage, Mann Whitney U test, Kruskall —

Wallis test have been used. The significance level has been accepted as p<0.05.

It has been determined that the average age of the nurses in the scope of the
study is 30.8+5.5, 54.6 % are single, 94.4 have bachelors or above degree, 87.1 %
work as service nurse, besides, it has been determined that 57.7 % of the nurses
acquired knowledge about genetics in any term of their professional life, 81.6 %
care about the developments in genetics science, and 32.6 % considers the genetics
counselling services in our country as insufficient. It has been determined that the
knowledge test average point of the nurses regarding their basic genetics
knowledge is 8.25+2.65 and 6.52+1.83 regarding the genetic diseases. At the same
time, the units that the nurses work, working statuses, their care about the
developments in genetics science, their will whether or not they want to work as
genetics counselors (p<0.05) the situation that the genetic counselling services are
considered to be sufficient in our country and the inclusion of genetic diseases in
the data collection form revealed that there is a significant relation among the

average of the basic genetic knowledge test points (p<0.05).

\



In the research, it has been seen thar the genetics knowledge of the nurses and
their awaresness about genetic counseling and role responsibilities are insufficient.
Therefore, it has been recommend that the nurses be made capable by the pre and

post-graduation training programs and further research regarding the subject be
done.

Key words: Counselling, nursery, genetics science, capacity.

Vi



SIMGELER VE KISALTMALAR DiZiNi

ABD

AFP

CVS

DNA

GATA

GDH

GBTPO

GHBTPO

HCG

ISONG

IGP

TNSA

uUsG

. Amerika Birlesik Devletleri

. Alfafetoprotein

: Koryonik Villus Orneklemesi

: Deoksiribo Niikleik Asit

: Giilhane Askeri Tip Akademisi

: Genetik Danismanlik Hizmetleri

: Genetik Bilgi Testi Puan Ortalamasi

: Genetik Hastaliklar Bilgi Testi Puan Ortalamasi
: Human Koryonik Gonodotropik

: Uluslararasi Genetik Hemsireleri Toplulugu
: Insan Genom Projesi

. Turkiye Niifus ve Saglik Arastirmalar

- Ultrasonografi

Vil



TABLOLAR DiZiNi

Tablo 2.1. Otozomal Dominant Kalitim Gosteren Hastaliklar.................. 12
Tablo 2.2. Otozomal Resesif Kalitim Gosteren Hastaliklar..................... 13
Tablo 2.3. X Kromozomuna Bagli Dominant Hastaliklar....................... 14

Tablo 2.4. X Kromozomuna Bagli Resesif Ge¢is Gosteren Hastaliklar...... 15
Tablo 4.1. Hemsirelerin Tanimlayic1 Ozelliklerine iliskin Bulgular.......... 31

Tablo 4.2. Hemsirelerin Genetik Konusunda Bilgi Alma Durumuna Y6nelik

Tablo 4.3. Hemsirelerin Genetik Danismanlik Yapma Durumuna Iliskin

Tablo 4.4. Hemsirelerin Genetik Danismanlik Hizmetlerine iliskin
Bulgular. ... ..o 34
Tablo 4.5. Hemsirelerin Genetik Hastaliklara Iliskin Gériislerinin
Dagilimi.. ..o 35
Tablo 4.6. Hemsirelerin Genetik Bilgi Testine Verdikleri Cevaplarin
Dagilimi..c.cooiicc e 36
Tablo 4.7. Hemsirelerin Genetik Hastaliklar Bilgi Testine Verdikleri
Cevaplarm Dagilimi..........c.oooiiiiii 37
Tablo 4.8. Hemsirelerin Yas Dagilimia Gore Genetik Bilgi Testi Puanlarinin
Dagilimi. ..o 38
Tablo 4.9. Hemsirelerin Medeni Durumlarina Gére Genetik Bilgi Testi
Puanlarmin Dagilimi............oooooiiiiiiii 39
Tablo 4.10. Hemsirelerin Egitim Durumlarina Gore Genetik Bilgi Testi
Puanlarmin Dagilimi.............ooooii 39
Tablo 4.11. Hemsirelerin Calistiklar1 Birimlere Gore Genetik Bilgi Testi
Puanlarmin Dagilimi..............oo 40
Tablo 4.12. Hemsirelerin Meslekteki Toplam Calisma Siirelerine Gore

Genetik Bilgi Testi Puanlarinin Dagilimi......................... 41



Tablo 4.13. Hemsirelerin Calisma Statiilerine Gore Genetik Bilgi Testi
Puanlarmin Dagilimi.............ooooiiiii 41
Tablo 4.14. Hemsirelerin Genetik Konusunda Egitim Alma Durumlarina
Gore Genetik Bilgi Testi Puanlarinin Dagilimu................... 42
Tablo 4.15. Hemsirelerin Genetik Bilimindeki Gelismeleri Onemsemelerine
[liskin Genetik Bilgi Testi Puanlarinin Dagilimu.................. 42
Tablo 4.16. Hemsirelerin Genetik Danismanlik Yapma Durumuna Gore
Genetik Bilgi Testi Puanlarinin Dagilimi........................... 43
Tablo 4.17. Hemsirelerin Genetik Danismanlik Yapmay Isteme Durumuna
Gore Genetik Bilgi Testi Puanlarinin Dagilimi.................... 43
Tablo 4.18. Hemsirelerin Genetik Danismanlik Hizmetlerini Yeterli Bulma
Durumuna Gore Genetik Bilgi Testi Puanlarinin Dagilimu......44
Tablo 4.19. Hemsirelerin Calistiklar1 Birimde Hasta Veri Toplama Formunda
Genetik Hastaliklarla Tlgili Sorulara Yer Verilme Durumuna
Gore Genetik Bilgi Testi Puanlariin Dagilima................... 45
Tablo 4.20. Hemsirelerin Egitim Durumlarina Gore Genetik Hastaliklar
Bilgi Testi Puan Ortalamalarinin Dagilimi........................ 46
Tablo 4.21. Hemsirelerin Calisma Statiilerine Gore Genetik Hastaliklar Bilgi
Testi Puan Ortalamalarmin Dagilimi.....................cceeeea, 46
Tablo 4.22. Hemsirelerin Genetik Alaninda Egitim Alma Durumlarina Gore
Genetik Hastaliklar Bilgi Testi Puan Ortalamalarinin Dagilim1.47
Tablo 4.23. Hemsirelerin Genetik Bilimindeki Gelismeleir Onemsemelerine
Gore Genetik Hastaliklar Bilgi Testi Puan Ortalamalarinin
Dagilimi... .o 48
Tablo 4.24. Hemsirelerin Genetik Danigmanlik Yapmay: Isteme Durumuna
Gore Genetik Hastaliklar Bilgi Testi Puan Ortalamalarinin

Dagilimi......oooiiiiii 48



Tablo 4.25. Hemsirelerin Genetik Danismanlik Hizmetlerini Yeterli Bulma
Durumuna Gore Genetik Hastaliklar Bilgi Testi Puan
Ortalamalarmin Dagilimi...............oooiiii 49
Tablo 4.26. Hemsirelerin Calistiklar1 Birimde Hasta Veri Toplama Formunda
Genetik ile ilgili Sorulara Yer Verilme Durumuna Gore Genetik

Hastaliklar Bilgi Testi Puan Ortalamalarinin Dagilimu.............50

Xl



1. GIRIS

Genetik, yasayan tiim organizmalarda kalitim ve farkliliklarla ilgili cesitli
konular1 inceleyen bilim dalidir (1). Diinyada kalitsal hastaliklarin artmasiyla birlikte
genetik bilimi 6nem kazanmaya baslamistir (2). Son yillarda genetik ile ilgili Gnemli
gelismelerden  biri olarak kabul edilen Insan Genomu Projesi (iIGP),
1980 yilinda insan Deoksiriboniikleik asit’in (DNA) dizilisine ve insan saglig1 i¢in
DNA’nin bireyler arast farkliliklarina iliskin bilgileri tanimlamak hedefiyle
baslatilmistir  (3). IGP cercevesinde tiim genlerin dizilerinin ve islevlerinin
belirlenmesi ile hastaliklarin molekiiler tanisinin kolaylasacagi, dogum Oncesi
uygulanabilecek gen tedavisi yontemlerinin gelistirilebilecegi ve bir¢cok hastaliga
kars1 yatkinligin erken donemlerde belirlenebilecegi diistiniilmektedir (4,5). Bu proje
kapsaminda ulagilan bilgilerle, hastaliktan korunma, hastaliklar1 o6nleme ve
hastaliklarin tan1 ve tedavisine 6nemli katkilar saglanmis olup, glinlimiizdeki saglik

anlayiginin ve saglik hizmetlerinin gelisimi olumlu yoénde etkilenmistir (6,7).

Insan genom dizilenmesini takiben o6zellikle yetiskin yaslardaki bireylere
yonelik kanser tarama, diyabet hastaligina yatkinlik, prenatal ve preimplantasyon tani
yontemleri gibi cok sayida yeni tam testleri kullanilmaya baslanmustir (2). Ozellikle
amniyosentez, kordosentez, koryonik villus biyopsisi (CVS) gibi prenatal tani
yontemleri ile toplumda siklikla rastlanan kalitsal hastaliklar gebeligin erken
donemlerinde tespit edilebilmektedir. Preimplantasyon genetik tani yontemi ile de
kalitsal hastaliklar yoniinden risk tasiyan ailelerde embriyolar genetik yonden
incelenerek, saglikli embriyolar anneye transfer edilebilmektedir. Boylece genetik

hastalik tagimayan, saglikli bebeklerin diinyaya gelmesi saglanmaktadir (8,9,10).

Son yillarda yapilan genetik ¢alismalarin ve genetik hastaliklarin tanilarinin
artmasi, lilkemizde akraba evliliklerinin oraninin bat1 {ilkelerine gére daha yiiksek
olmasi ve buna bagl hastaliklarin daha ¢ok goriilmesi, yapilan genom ve molekiiler
caligmalar sonucunda, genetik gegisli hastaliklara erken donemlerde tan1 konulmasi

genetik danigmanligin 6nemini artirmaktadir. Genetik danigsmanlik, genetik alaninda

1



bilgi sahibi, tecriibeli ve uzmanlasmis saglik profesyoneli tarafindan kalitsal bir
hastalik tasiyan veya tasima riski bulunan bireylere ve bu bireylerin akrabalarina,
hastaligin genetik taramalarla erken dénemde belirlenmesi, tekrarlama riskleri, varsa
tedavisi ve bunlarin sonuglariyla ilgili danismanlik verilme siireci olarak

tanimlanmaktadir (2,8,11).

Ulkemizde genetik alaninda verilen tedavi ve damsmanlik hizmetlerinde
Ozellikle hekimlerin aktif rol aldiklar1 goriilmektedir. Genellikle hasta ve
hastaliklarla ilk karsilasanlar birinci basamakta gorevli hekimler ve pediatristler
oldugundan genetik hastaliklarin tespiti ve hastalarin ilgili birimlere yonlendirmeleri
bu asamada yapilmaktadir (2). Ancak halen iilkemizde genetik hastaliklarin erken
donemde tespit edilmesi ve uygun genetik danismanlik hizmetlerinin (GDH)

verilmesi istenen diizeyde bulunmamaktadir (12).

Koruyucu saglik hizmetleri ve tedavi edici saglik hizmetleri kapsaminda
hemsireler bakim verdikleri bireylerin yasam sekli, genetik Oykiisii ve risklerini
degerlendirebilme, genetik hastaliklarin biyo-psiko-sosyal etkilerini anlayabilme,
genetik hastaligi olan c¢ocuk ve ailesine biitiinciil bakim verebilmede temel bir
genetik bilgiye ve anlayisa sahip olmalar1 6nem tasimaktadir (5). Avrupa da
hemsirelik alaninda ilk GDH Birlesik Krallikta faaliyete gecmis olup, italya da
genetik alaninda aktif olarak ¢alisan genetik hemsireleri bulunmaktadir. Amerika
Birlesik Devletleri (ABD) ise bu alanda en fazla ¢aba gosteren iilkeler arasinda yer
almakta olup, halen birgok iilkede genetik hemsireligi alaninda lisansiistii egitim

programlari bulunmaktadir (13,14).

Ulkemizde ise hemsirelerin genetik alanda damismanlik rollerini kullanmada
aktif rol almadiklar1 ve bu konuda uzmanlagsmaya gidemedikleri goriilmektedir.
Ulkemizde hemsirelik lisans egitim programlari igerisinde genetik konularia sadece
dogum ve kadin saglhigi hemsireligi ders miifredati kapsaminda yer verilmekte olup,
mezuniyet sonrasinda genetik hemsireligi alaninda lisaniistii ve sertifikali egitim
imkant bulunmamaktadir. Ayn1 zamanda 08.03.2010 tarihli 27515 sayil1 “Hemsirelik
Hizmetleri Yonetmeliginde” bir¢ok alanda hemsirenin gérev tanimi bulunmasina
ragmen genetik hemsireligi bu alanlar igerisinde yer almamakta, halen gérev tanimi

bulunmamaktadir (15). Bu bakimdan iilkemizde gerek lisansiistii gerekse sertifikali



egitimden gecerek genetik hemsireligi alaninda uzmanlasmis, GDH’da aktif rol

tistlenebilecek yetkin hemsirelere ihtiya¢ bulundugu diistiniilmektedir.

Bu kapsamda calismada hemsirelerin genetik danigmanlik rollerine iligkin
farkindaliklar1 ve genetik risk degerlendirmedeki yetkinliklerinin belirlenmesi
amaclanmistir. Bu bakimdan ¢alismanin genetik alaninda hemsirelik hizmetlerinin

planlanmasinda bir rehber olmasi ve literatiire katki saglamasi beklenmektedir.



2. GENEL BIiLGILER

2.1. Genetik Biliminin Tarihi

Genetik, fertilizasyon sonucunda neler oldugunu inceleyen kalitim bilimidir
(16). Yasayan tiim organizmalarda kalittm ve farkliliklarla ilgili ¢esitli konularla
ilgilenmektedir (10).

Genom ise, bir organizmanin kromozomlarinda bulunan genlerin tamamu olup,
viicudun tiim hiicrelerinde bulunan genetik bilgi olarak tanimlanmaktadir (7).
Genomik, insan genomunun tiim genlerini ve onlarin c¢evreyle etkilesimini,
psikososyal ve kiiltiirel etkilerini incelemektedir. Genomik biliminin hemsirelik
egitiminin gerekli bir bileseni oldugu belirtilmektedir (17,18). Genetik ve genomik
bilimi bilimsel arastirmalara, kisi ve toplum saghigi uygulamalarina katkida

bulunmakta ve insanlik igin biiylik 6nem tagimaktadir (19).

Insanlarin gelisim siirecinde ilk olarak, dogan ¢cocugun kime benzedigi sorusu,
kalittmin ilk gozlemleri olmaktadir. Cocuklarin akrabalarina benzemesinin bir
rastlanti olmadig1 c¢ok eski zamanlardan beri bilinmektedir. Bu yiizden, kimi
kiiltiirlerde yakin akrabalar arasindaki evlilikler yasaklanmis, evcillestirilen
hayvanlarin istenilen 6zellikteki bireyleri ciftlestirilmistir. Yas1 6000 yildan eski bir
Babil yazitinda, bes nesillik bir at seceresinde, yele basinin degisimi
gosterilmektedir. Bununla beraber, genetigin bilimsel olarak agiklanmasi, 19. yiizyili
bulmustur. Kalitimla ilgili ilk kurgular Yunan filozoflardan gelmistir; bugiin komik
olarak goriilen bu ilk fikirlerin, kalitimin ilk ana fikirlerin olmasi nedeniyle biiyiik
Oonem tasimaktadir (20,21,22).

1600’lerde Ingiliz anatomist William Harvey, erken dénem gelisimi calismus,
epigenez teorisini 6ne siirdiigii ¢alismalarinda bir¢ok organin baslangigta yumurtada
var olmadigin1 embriyoda sonradan olustugunu bildirmektedir. Preformasyon teorisi
ise epigenezle tamamen c¢akigmaktadir. Bu teoriye goére esey hiicreleri tam bir
yetiskinin minyatiir kopyasini igermekte olup, buna homunculus denilmektedir. Baz1

kisiler yumurtanin bazilari ise spermin homunculus i¢erdigini belirtmektedir (22,23).



Genetik bilimi denilince ilk akla gelen, hakkinda hala kesin kanilara
vartlmamis bir konu olan ve Charles Darwin tarafindan ortaya atilip gelistirilen
“Evrim Teorisi”dir. Darwin, organizmalarin evrim sonucu ortaya c¢iktigini ve
organizmalarin g6z, kanat, bobrek gibi belirli bir amaca hizmet eden organlara sahip
olmalarinin yine evrimin bir sonucu oldugunu ileri siirmektedir. Bu iddias1 temelde

dogru olmakla birlikte eksik oldugu belirtilmektedir (21,22,24).

Genetigin tarihgesinde, genetigin anlagilmasinda en 6nemli nokta 1859 ’da
Charles Darwin’ in Evrim teorisini ortaya koydugu Tiirlerin Orjini kitabinin oldugu
bilinmektedir. Darwin’in bir¢ok jeolojik, jeografik ve biyolojik gozleminden vardigi
sonug, gliniimiizde var olan tiirlerin atasal tiirlerin degismis formlar1 oldugunu ifade
etmektedir. Bu degisikliklerin sebebinin dogal secilim oldugunu bu teoriyle birlikte
One siirmektedir (23,25).

1838’de Schleiden ve Schwann hiicre teorisini ve biitiin canlilarin hiicrelerden
olustugunu belirtmislerdir.1902’de Boveri kromozomlar ve kalitim arasindaki iliskiyi

isaret etmektedir (26).

2.2. Mendel Kanunlari

Gregor Mendel’in, Avusturyali bir papaz oldugu, matematik ve doga bilimleri
lizerine egitim gordiigi ve gormils oldugu bu egitim ile bezelyeler iizerinde
caprazlamalar yaparak meydana gelen ogul dollerde ana ve baba karakterlerinin

ortaya ¢ikma olasiligini gézlemledigi bilinmektedir (27).

Kalitsal 6zelliklerin yeni kusaklara gecis ilkeleri ilk kez Mendel’in deneyleri
ile ortaya kondugundan Mendel c¢agdas genetigin babasi sayilmaktadir.1857’den

itibaren manastirda, bahgede topladigi bezelyeleriyle ¢alismalarina baglamistir (28).

Mendel deneyine baslarken tohum rengi, tohum sekli, meyve rengi vb. degisik
ozelliklere sahip olan bezelyelerin kendi kendini dollemesini saglayarak ata bezelye
ile aym1 6zelligi gosteren ar1 doller elde etmis, daha sonra, elde ettigi bu ar1 déllerin
kendi kendini doéllemesini engellemis ve farkli 6zellikte olan bu iki ar1 d6li yapay
olarak caprazlamistir. Bu yapay caprazlama sonucu dollenme ger¢eklesmistir
(22,27,29).



Mendel’in birinci kanununa gore, bir genin allellerinden her biri esey hiicreleri
olusumu sirasinda birbirinden ayrilmaktadir. Bunun sonucunda meydana gelen esey
hiicrelerinin yarisi bu allellerden birini, Obiir yaris1 ise digerini tasimaktadir.
Mendel’in ikinci kanununda ise farkli karakterlere ait allellerin esey hiicrelerinde bir
araya gelmeleri birbirinden bagimsizdir ve rastlantiya baglhidir (30). Mendel

caligsmalarinin sonuglart sdyledir:

e Belirli bir karakteri belirleyen kalitsal belirleyiciler vardir. (giiniimiizde gen
ad1 verilmektedir)

e Her ergin bireyin hiicrelerinde bir karaktere ait iki belirleyici (2 allel gen)
bulunmaktadir. Bunlardan biri dominant diger resesiftir.

eKalitsal belirleyiciler esey hiicreleri ile dolden dole iletilmektedir. Esey
hiicreleri olusumu sirasinda her karaktere ait belirleyiciler esey hiicrelerine esit
sekilde gitmektedirler. Her esey hiicresi her bir karaktere ait sadece bir belirleyici
tasimaktadirlar.

e Zigotu olusturmak tiizere esey hiicrelerinin birlesmesi tamamen rastlantiya

baglhdir (27,28,30,31).

Walter Sutton ve Theodor Boveri birbirinden bagimsiz olarak mayoz sirasinda
kromozomlarin davraniglarint Mendel’in ayrilma ve bagimsiz agilma prensipleriyle
iliskilendirmektedirler. Mendel’in birim faktér dedigi seyin bugiin kromozomlar
tizerindeki genler oldugu bilinmektedir. Ancak bu arastirmacilar birim faktorlerin

kromozomlar oldugunu diisiinmektedirler (26,32).

2.3. Molekiiler Genetik

DNA ilk olarak 1868 yilinda Isvigreli kimyaci Friedric Miescher tarafindan
calisgtlmigtir. Miescher sitoplazmadan “niiklein” adimi verdigi asidik bir maddeyi
izole etmistir. 1910’larda Phoebus A. Levene, niikleotidlerin niikleik asitlerdeki

kimyasal yerlesimini agiklamak i¢in “tetraniikleotid hipotezini” 6nermistir (33).

Oswald Avery, Colin MacLeod ve Maclyn McCarty’nin bakterilerde
“transformasyon prensibi”’nin kimyasal dogasi ile ilgili olarak 1944’te yayimnlanan

makalesi, DNA’nin genetik materyal olarak kabul edilmesinde ilk adim olmustur.



1944’te Avery, MacLeod ve McCarty on yillik bir ¢alisma sonucunda bugiin

molekiiler genetik alaninda klasik sayilan makalelerini yaymlamislardir (19).

Modern molekiiler genetik ¢agi, Watson ve Crick’in {inlii ¢ift sarmalli DNA
yapisini aciklamalari ve genlerin DNA’dan olustugunun bulunmasiyla baglamistir.
Genetik kodun bulunmasi ile DNA molekiiliiniin dizilisi, aminoasitlerin protein
formlarina nasil doniistiigii ortaya c¢ikmustir. Daha sonra rekombinant DNA
teknolojisinin  gelisimi, DNA’nin kesilmesini, yeniden kombine edilmesini,
tanimlanmasini, biiyiitiilmesini ve kii¢iik parcalara ayrilabilmesini saglamistir (34).
Bu siiregte en Onemli calismalardan birisi de, sonuglar1 itibar1 ile insanoglu igin
genetik bir devrim niteligi tasiyan ve uygulanmasi etik tartigmalara neden olan
IGP’dir (30,35).

2.4. Insan Genom Projesi

Son zamanlarmn saglikla ilgili en énemli gelismelerden biri IGP dir (36). IGP,
Amerika Enerji Kurumu ve Ulusal Saglik Enstitiisii (National Institues of Health-
NIH)’niin ortak cabalariyla 1 Ekim 1990 tarihinde resmen baglatilmig, 2006 yil1
Mayis ayinda da resmen sona erdirilmistir (37). IGP’nin temel amaci; DNA’da
bulunan {i¢ milyar kadar baz ¢iftinin dizilimini ve bunlarin %2-5’ini olusturan

genlerin yerini belirleyerek insanin DNA haritasini olusturmaktir (38,39,40).

Projenin ilk iizerinde durulan konusu, 22 otozomun tamaminin ve cinsiyet
kromozomunun hem fiziksel hem de genetik baglant1 haritalarinin olusturulmasi ve
gen tanimlamasini, izolasyonunu ve tiim insan genomunun dizi analizinde alinmasini
kolaylastirmak icin, her kromozomu telomerden telomere ¢evreleyen klon ya da

parga topluluklarinin birlestirilmesidir (10).
IGP tamamlandiginda ortaya cikan veriler sunlardir:

e Toplam gen sayist 29 000-36 000 arasindadir. Bir gen ortalama 3 000
niikleotidden olusmaktadir. IGP’den 6nce gen sayist 100 000 olarak bilinmekteydi.
Gen sayisinin az olmasi daha basit varliklar oldugumuzu gostermektedir. Genlerin
sayis1 degil 6zellikleri 6nemlidir.

e insan genomu 3 164 700 000 niikleotid’den olusmaktadir.



¢ Niikleotid dizilerinin %99’u biitiin insanlarda aynidir.

¢ Bugiine kadar insanda 1 500 000 kadar tek niikleotid degisikligi olan bolge
saptanmistir.

e Tanimlanmis genlerin %50’sinden fazlasinin heniiz islevi bilinmemektedir.

e insan; bitki, sinek ve kurtcuklarla ortak protein gruplarina sahiptir, ancak gen

aileleri insanda daha genistir (41,42).

Bu proje, hastaliklardan korunma, hastaliklar1 6nleme ve hastaliklarin tiim
tiplerinin tan1 ve tedavisinde Onemli katkilar saglamis olup, giiniimiizdeki saglik

anlayiginin ve saglik hizmetlerinin gelisimini etkilemistir (7,43).

IGP bir taraftan bu beklentilere cevap vermeye calisirken diger taraftan etik
problemleri beraberinde getirmektedir. Genetik hastaliklarda taninin  6nceden
konmas1 insani, onun gelecege bakisini ve insanin g¢evresiyle olan iliskisini ne
sekilde etkileyecek, genetik ayrimcilik olacak mi, klonlama ve kok hiicre
calismalarinin sinir1 ne olacak yoksa tireme amagl kullanilacak mi1 seklinde sorulari
da beraberinde getirmektedir. Burada unutulmamasi gereken etik kurallarin
uygulanmasi ve insani bir ara¢ olarak degil amag¢ olarak gérmek ve ona gore
davranmaktir. Dolayisiyla bu durum, uygun bir danigmanlik hizmetine ihtiyag
oldugunu gostermektedir (35,39,44).

2.5. insan Genom Projesi ve Hemsirelik

Insan genomu arastirmalarindan kaynaklanan genetik kesiflerdeki artis, tipta ve
hemsirelik uygulamalarinda yeni roller olusturmakta ve diinyada bireylere, ailelere

ve toplumlara saglikta yeni firsatlar sunmaktadir (45).

Gecmiste genetik bilimi, kadin ve cocuk sagligi hemsireligi alaninda 6nem
tasirken, IGP ile beraber tiim hemsirelik uygulamalarina entegre olmustur. Primer
bakim veren hemsirelerin, genetik hastalik riski olan hasta ve ailelerine etik, sosyal
ve yasal konular1 tanimlama, degerlendirme ve danigmanlik yapma gorevlerinin
oldugu belirtilmektedir. Ayrica hemsire akademisyenlerin gelisen ve degisen genetik
bilimini, IGP’nin etkilerini ve bunlarm klinik uygulamalarla biitiinlesmesini ¢alisan

ve dgrenci hemsirelere egitim vermeleri gerektigi vurgulanmaktadir (7,46,47).



Hemgirelerin bu yeni alandaki rol ve aktiviteleri:

e Biyolojik, davranigsal, aile, etik, yasal ve sosyal etkiler yoniinden genomik
arastirmalara aktif katilmak,

eSaghk bakimi ve diger alanlar1 genomik teknolojilerle biitiinlestirmek ve
gelistirmek,

e Genetik bilginin kullanilmasinin ve yorumlanmasini saglama ve yanlig

kullanilmasini 6nlemek i¢in ¢aba gostermektir (48,49).

2.6. Kalitim Sekilleri ve Terminolojisi

Insan genomu gelisim, biiyiime, metabolizma ve iiremenin biitiin ydnlerini,
temel olarak insanin fonksiyonel bir organizma olmasini belirlemek i¢in gerekli olan
genetik bilgiyi yapisinda bulunduran biiyiik miktarda kimyasal DNA olusmaktadir.
Kalittimin temel birimi olan genler, DNA’nin kendi kendini kopya ederek
cogalabilme ozelligi ile kalitim yoluyla gegis olayinin temelini olusturmaktadir.
Genler her hiicrenin ¢ekirdeginde kromozom adi verilen organelleri olusturan DNA
da kodlanmaktadir. DNA ayn1 zamanda riboniikleik asit sentezini kontrol ederek
hiicrelerin ~ gelismesini  ve  metabolizmasini  belirleyen  genetik  kod’u

olusturmaktadirlar (10,22,50).

Her canl tiirii kendine 6zgili kromozom sayisina sahiptir ve bu sayi tiirden tiire
farklilik gostermektedir. Bir canlinin tiim kromozomlarinin morfolojik olarak
incelenmesine karyotip analizi, kendini eslemis kromozomun her bir pargasina ise
kromatid denilmektedir (2,7,10,51).

Esey hiicreleri hari¢ viicut olusumuna katilan tiim hiicreler somatik hiicreler
olarak bilinmektedir. Insan somatik hiicrelerindeki 46 kromozom 23 c¢ift halinde
olup, bu 23 ¢iftin 22’si disi ve erkeklerde benzer olup otozom olarak adlandiriimakta
ve genellikle birbirinin aynist oldugundan homolog 6zelliktedir, geri kalam ¢ift ise
cinsiyet kromozomudur. Disi bireyin her hiicre ¢ekirdegindeki cinsiyet kromozomu
XX, erkek bireyin ise X ve Y’den olusmaktadir. Erkek bireydeki cinsiyet

kromozomu ayni olmadigindan heterolog 6zelliktedir (10,22,52).



Bir organizmanin kalitsal bilgisini kapsayan tiim genlerine genotip denir.
Fenotip ise bir genotipin morfolojik, klinik, biyokimyasal veya molekiiler 6zellik

olarak gbzlenebilen ekspresyondur, yani organizmanin gézlenen yapisidir (28,50,53).

Mutasyon, canlilarin genomunda meydana gelen sayisal, yapisal ve islevsel
olan kalitilabilir degisiklikler olup, kromozom ya da gen seviyesinde olusan bu

degisiklikler organizma {izerinde olumlu ya da olumsuz yonde bir etki

yaratabilmektedir (10,28).

Mutasyona ugramis anormal gen, heterozigot olarak bulundugu kiside herhangi
bir etki yapmiyorsa “Resesif= ¢ekinik” , etki yapiyor ve bireyde bir bozukluga neden
oluyorsa “Dominant= baskin” 06zellik tasiyor denilmektedir. Bu 06zellik X
kromozomu iizerindeyse; X kromozomuna bagli, diger kromozomlar iizerinde ise;

otozomal olarak adlandirilirlar (10,22).

2.7. Genetik Hastalik Risk Faktorleri

e Etnik kdken

e Maternal yas

e Kromozom hastaliklari olan kardes dykiisiiniin olmasi

e Akraba evliligi

e Anne ve babada kromozom anomalisi

e Translokasyon tasiyiciligi olmasi

e Cinsiyete bagh (X-Linked) gecen bir hastaliktan stiphelenilmesi
e Multifaktoriyel hastalik dykiisiiniin bulunmasi

e 35 yas alt1 gebelerde ticlii testte Down sendromu riskinin olmasi
e Ultrasonografide (USG) ¢oklu anatomik anomali saptanmasi

e Teratojen ajanlara maruz kalma

e Annenin iki veya daha fazla ilk trimester diisiigli olmasi

e Annenin gecirmis oldugu jinekolojik operasyonlar

e Annenin ilag kullanimi, hormon tedavisi alma durumu

e Annenin sigara, alkol, uyusturucu kullanma durumu

e Otoimmiinite (Otoimmiin tiroid hastaliklar) (1,22,54,55).
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2.8. Genetik Hastaliklarin Siniflandirilmasi

Insandaki genetik hastaliklar1 {ic ana grup altinda incelemek miimkiindiir.
Bunlarimn iginde, genel toplum prevalansi olarak 600/1 000 ile kompleks kalitim ile
gecen hastaliklar daha yiiksek oranlarda goriilmektedir. Tek gen hastaliklar: 20/1 000
ile ikinci swrada iken daha az oranda, 3.8/1 000 ile kromozomal hastaliklar

gelmektedir (10,22,56).

e Tek gen hastaliklar
e Kromozom hastaliklari

e Multifaktoriyel hastaliklar

2.8.1. Tek Gen Hastaliklar:

Tek gen hastaliklar1 tek bir genin mutasyona ugramasi sonucu ortaya
cikmaktadir. Mutasyon kromozom c¢iftlerinden yalnizca biri tizerindeki gende ya da
her iki kromozomdaki gende olabilir. Tek gen hastaliklarinin genellikle belirgin ve
karakteristik bir aile agacit bulunmaktadir (19,57). Tek gen mutasyonu ile olusan

kalitsal hastaliklarda kalitim sekilleri dort sekilde incelenmektedir:

Otozomal dominant kalitim

Otozomal resesif kalitim

X’e bagli dominant kalitim

X’e baglh resesif kalitim

2.8.1.1. Otozomal Dominant Kalitim

4500’lin tlizerinde olan Mendeliyen (tek gen) hastaliginin yarisindan fazlasi
Otozomal Dominant hastaliklardir (3 000 kadar1). Bu hastaliklarin cografi
dagilimlara gore farkli oranlarda oldugu goriilmektedir. Ornegin; Avrupali veya
Japon soylarindan gelen toplumlarda ailevi hiperkolesterolemi 500’de bir
gortiliirken; Kuzey Amerika’nin bazi kisimlarinda myotonik distrofi 1 000’de birden
daha sik goriilmekte ve Huntigton hastaligi, norofibromatozis ve polikistik bobrek
hastalig1 gibi bazi hastaliklar yaklasik 2 500- 3000°de bir goriilmektedir (10,58).

Otozomal dominant hastalik her kusakta goriiliir, dikey ilerler ve cinsiyet ay1rt

etmemektedir. Etkilenmis bireyin etkilenmis bir ebeveyni bulunmakta ve gen
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mutasyonu olmadigi silirece tiim etkilenen c¢ocuklarin ebeveynlerinden mutlaka
birinde hastalik mevcuttur. Etkilenen ebeveynlerin hastaligi ¢ocuklarina aktarma
riski %50 olarak bilinmektedir. Otozomal dominant kalitimla gegen hastaliklardan
kiz ve erkekler esit oranda etkilenmekte olup hastalik siklikla ge¢ vyaslarda
goriilmektedir (19,50,58).

Otozomal dominant hastaliklarda homozigot formlar heterozigotlardan daha
siddetli klinige sahip olmaktadir. Her iki formda da aynmi siddette Klinik tablosu
bulunan tek otozomal dominant gegisli hastalik Huntington hastaligidir (10,19,57).

Tablo 2.1. Otozomal dominant kahtim gosteren hastahklar (22,59).

OTOZOMAL DOMINANT HASTALIKLAR
Akondroplazi Huntington koreasi
Akrosefalosin daktili Fea iskopulohumoral kas distrofisi
Cruson hastaligi Hiperlipoproteinemi Tip Il
Dentinogenezis imperfekta Morfan sendromu
Herediter sferositoz Norofibromatozis
Retinoblastom Polikistik bobrek
Tuberoz skler6z Waardenburg sendromu

2.8.1.2. Otozomal Resesif Kalitim

Hastaligin ortaya ¢ikabilmesi igin kisinin homozigot olmasi gerekmekte, yani
her iki alellinde mutasyonu tasiyor olmasi gerekmektedir. Bu durum daha c¢ok
heterozigot tasiyici iki bireyin ¢ocuklarina %25 oraninda mutant aleli aktarmalari
sonucu olusmaktadir. Hastalik yatay olarak ilerler ve hastalik ortaya g¢ikmadan
kusaklar boyu kalitilabilmektedir. Aile agacinda birden fazla bireyde hastalik varsa
bu bireyler genellikle probandin kardesidir, ebeveynler ve diger akrabalarda hastalik
genellikle goriillmemektedir. Hastaligin tekrarlama riskinin her bir ¢ocukta Y4 oldugu
belirtilmektedir. Hastanin anne babasinin akraba olma olasilig1 yiiksektir (10,22,60).

Iki hastalikli birey evlenecek olursa gocuklarin tiimii hasta olup, erkek ve kiz
cocuklarda riskin esit oranda oldugu goriilmektedir. Kuzey Amerika’daki Askenazi

Yahudileri arasinda Tay— Sachs hastaliginin geni c¢ok siktir. Bu hastalik ¢ocuk
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yaklasik 6 aylik oldugunda gelisen otozomal resesif gegisli bir norolojik dejeneratif

bozukluk olmakla birlikte hastalarin gogu 3 ile 4 yaslarinda 6lmektedir (10,58).

Beyaz irktaki c¢ocuklarda en sik goriilen otozomal resesif bozukluk Kistik
fibrozis’tir. Asya toplumlarinda neredeyse bilinmez ve Afrika- Amerika
toplumlarinda nispeten nadirdir, ancak beyaz irkta 2 000 ¢ocuktan birinde iki mutant
Kistik Fibrozis alleli ve dolayisiyla hastaligi bulunmaktadir. Cocukluk ¢aginda baslar
ve bir¢ogu bu yaslarda yakalanmakla beraber %10 hasta adelosan veya eriskin
yaslarda fark edilir (10,22,61).

Tablo 2.2. Otozomal resesif kalitim gosteren hastaliklar (22,56,62).

OTOZOMAL RESESIF HASTALIKLAR
Adrenogenital sendrom Beta- Talesemi
Albinizm Metakromatik 16kodistrofi
Alfa- 1 antitripsin eksikligi Hurler sendromu
Kistik fibrozis Fenilketoniiri
Galaktozemi Tau- Sach hastaligi
Orak hiicreli anemi Xseroderma pigmentozum

2.8.1.3. X- Kromozomuna Bagh Dominant Kalitim

Nadir goriilen, kadin ve erkekte klinik belirti veren bir kalitim hastaligidir.
Burada mutant gen X- kromozom iizerinde dominant karakterdir ve X kromozomuna
bagl olarak gegen yaklasik 350 hastalik bulunmaktadir. Baba etkilenmisse kizlar
mutlaka etkilenmekte, erkek ¢ocuklart da mutlaka saglikli olmaktadir. Erkekte tek X
oldugu i¢in hemizigottur. Heterozigotlukta (anne igin) c¢ocuklarin etkilenmesi
otozomal dominant’ta oldugu gibi %50°dir. Kiz ¢ocuklarda erkeklerden iki kat fazla

goriilmekte ama genellikle klinik olarak daha hafif seyretmektedir (10,19,63).

X’ e bagli dominant kalitim bozukluklarina bir 6rnek olan Vitamin D direngli
ragitizm diger adiyla hipofosfatemik rikets, 20 000 canli dogumda 1 goriilmektedir
oraninda goriilmektedir. Cocuklar dogdugunda ve ilk 6 ayda normal gibi goriilmekte
ama daha sonra biiyiimede duraklama baslamaktadir. 25(OH), D vitamini normal,
1,25(0OH), D vitamini normal veya normalden diisiiktiir. Kemiklerde X ve O bain

deformiteleri ortaya ¢ikmaktadir (10,19,56).
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Tablo 2.3. X- kromozomuna bagh dominant kalitim gosteren
hastahklar (10,56).

X- KROMOZOMUNA BAGLI DOMINANT
HASTALIKLAR
D vitaminine direngli rasitizm
Rett sendromu
Xg kan grubu
Psodohipoparatiroidizm
Incontinentia pigmenti

2.8.1.4. X- Kromozomuna Bagh Resesif Kalitim

X’ e bagl bir mutasyon tipik olarak onu bulunduran tiim erkeklerde ancak
sadece homozigot olan kadinlarda fenotipik olarak goriilmektedir. Genellikle X’e
bagl hastaliklar erkeklerde goriilmekte, ancak hastalik geni fenotipi normal olan
tasiyict kadmlar tarafindan aktarilmaktadir. Hasta bir erkegin erkek c¢ocuklari,
anneden gelen X kromozomunu tasidiklarindan hasta olmamaktadir. Ancak hasta
erkegin biitlin kizlar tasiyici olacagindan, erkek torunlarinda %50 olasilikla hastalik

goriilmektedir (10,22,50).

Duchenne kas distrofisi, iichin veya iigbin besyliz canli erkek dogumda bir
goriilmektedir. Ikibinbesyiiz kadindan biri tasiyicidir. Erkek cocuklar igin dliimciil
bir hastaliktir. Distrofin proteini yapilamaz veya az yapilir. Distrofin kas fibrillerini
entegre ettigi icin azliinda veya yoklugunda kas fibrilleri dejenere olmaktadir
(10,19,22).

Tablo 2.4. X-kromozomuna bagh resesif gecis gosteren hastaliklar (22).

X- KROMOZOMUNA BAGLI RESESIF HASTALIKLAR

Bruton tipi agammaglobiilinemi Duchenne tipi musculer distrofisi
Okiiler albinizm Faktor VIII eksikligi(Hemofili A)
Fabry hastalig Faktor XI eksikligi ( Hemofili B)
Renk korliigi Hunter sendromu

Nefrojen diabetes insipidus Retinitis pigmentoza

Glikozn 6- fosfat dehidrogenaz Menkes hastaligi

eksikligi

Kronik graniilomatoz
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2.8.2. Kromozom Hastaliklari

Kromozomal hastaliklar, sayisal ve yapisal anomalileri veya markir kromozom

gibi her ikisinin de birlikte oldugu durumlar1 kapsamaktadir. (10,19,62).

e Kromozom sayisini ilgilendiren sorunlar

e Kromozom yapisini ilgilendiren sorunlar

2.8.2.1. Kromozom Sayisim Ilgilendiren Sorunlar

Kirk alti disindaki herhangi bir sayidaki kromozom sayisina heteroploid adi
verilmektedir. Haploid kromozom sayisinin (n) tam katlarmna 6ploid ve diger

kromozom sayilarina anéploid denilmektedir (10,22).

Oploidi, haploid saymin katlar1 kadar artmasidir ki triploidi ve tetraploidi en
sik olusan oploidilerdir. 69, XXX, 69,XXY ve 69,XYY olarak ifade edilen triploidiler
siklikla diisilk materyallerinde saptanmaktadir. Tetraploidilerde ise 92 kromozom
bulunmaktadir ve genellikle normal dollenmeyi takiben zigotun olgunlagma

boliinmelerindeki hatalar sonucu olusmaktadir (10,22,56,63).

Anoploidi, hiicre boliinmesi sirasinda, kromozomlarin ayrilmasinda meydana
gelen hatalar nedeniyle, normal kromozom setinde bir ya da birka¢ kromozomun
eksilmesi ya da artmasi durumudur. Andploid hastalarin tiimiinde ya trizomi ya da
daha nadiren monozomi bulunmaktadir. Her ikisi de agir fenotipik sonuglara yol
agmaktadir (10,28,58).

Yasamla bagdasan ve en sik oranda gérdiigiimiiz andploidi down sendromudur.
Yaklagik 870 canli doganda bir karsimiza ¢ikan down sendromunda kromozom
sayist 47°dir. Burada esas olay kromozomlarin hiicre boéliinmeleri sirasinda
ayrilamamasidir  (nondisjunction) ve bu durumda bir hiicre trizomik, digeri
monozomik olmaktadir (10,19,22). Insanda gonozomal trizomik olarak, kadinlarda
(XXX) ve erkeklerde (XXY, Klinefelter sendromu ve XYY) goriilebilir. Diger
yandan ¢esitli otozomal trizomi olgular1 da bilinmektedir. En ¢ok bilinen otozomal
trizomiler; 21. kromozom trizomisi (Down sendromu ya da mongolizm), 13.
kromozom trizomisi (Patau sendromu) ve 18. kromozom trizomisi (Edward

sendromu)’dur.
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Bunlar iginden yalnizca down sendromlu bireyler yetiskinlik c¢agina
gelebilmektedir. insanda sayisal kromozom anomalisi sonucu olusan sendromlar
incelendiginde, anne yasi ile birlikte trizomik ¢ocuk dogurma riskinin arttig
saptanmistir. Yasi ilerlemis annelerde hiicre boliinmesindeki yetersizlikten dolayzi,
gametlerde kromozomlarin ayrilamama durumu daha sik ger¢eklesmektedir
(9,22,28).

Trizomi 21; hastalarinin  %75’1  embriyonik veya fotal hayatta
kaybedilmektedir. Canli doganlarin %851 1 yasina; %50’si 50 yasina kadar
ulagabilmektedir. Yasam siiresini etkileyen en Onemli faktor konjenital kalp

hastaliginin olup olmamasidir (48).

Trizomi 18; yaklagik 1 000 canli dogumda 0.3 sikligi ile goriilen ikinci en
yaygin andploididir. Anne yas1 arttik¢a trizomi 18 goriillme siklig1 da artmaktadir.
Trizomi 18'in klinik Ozelliklerinin basinda gelisme geriligi, zihinsel 6ziir ve kalp

anomalileri gelmektedir (9).

Trizomi 13; yaklasik olarak 10 000 canli dogumda bir goriilmektedir. ileri
anne yasi ile birlikte goriilme siklig1 artmaktadir. Trizomi 13 genel olarak spontan
abortusla sonuglanmakta ve abortus erken gebelikte olabilecegi gibi 20. haftaya
kadar gecikebilmekte ya da erken dogum olabilmektedir (40).

Klinefelter Sendromu (47,XXY); insan seks kromozomu anomalisinin ilk
rapor edildigi hastaliktir. Insidans1 500- 1 000 erkek canli dogumda 1 ve 300 spontan
abortusta 1 oraninda saptanmaktadir (9,10).

Turner Sendromu; diger seks kromozomu andploidilerinden daha az
goriilmektedir. Insidanst 5 000 canli kiz gocugunda 1 ve en sik kromozomal yap1
45,X’dir.  Spontan abortuslarda ¢ok yiiksek siklikla bulunmakta ve biitiin
kromozomal olarak anomalili olan spontan abortuslarin %18’inden sorumlu
olmaktadir (9,26,40).

2.8.2.2. Kromozom Yapisim ilgilendiren Sorunlar

Kromozomdaki yapisal anomalilerin olusumunda esas mekanizma

kromozom kiriklaridir. Kiriklar spontan veya radyasyon, viral enfeksiyonlar ve
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mutajenik ajanlarin etkileri sonucu olugsmaktadir. Kromozomun yapisinda meydana
gelen mutasyonlar esey hiicrelerinde kalitimla yavrulara aktarilmaktadir.
Kromozomlarda meydana gelen yapisal mutasyonlar genel olarak delesyon,
duplikasyon, inversiyon ve translokasyon olmak ftizere dort temel gruba
ayrilmaktadir.

Delesyonlarda; bir kromozom kisminin kaybi dolayisiyla kromozom
dengesizligi goriilmektedir. Delesyonlar, gen bolgelerinde meydana gelirlerse tolere
edilemezler ve 6liime neden olabilirler. Ornegin, insanda, 5. kromozomun kiigiik bir
kisminin eksik olmas: durumunda cri-du-chat sendromu denilen bir hastalik ortaya
cikar (10,28,56).

Duplikasyonlar; delesyonlardan daha az zararli olup, genetik maddenin
herhangi bir kisminin, genomda birden fazla sayida bulunmasi ile meydana gelen
mutasyon tipidir (10,19,64).

Inversiyon; kromozomun katlanip kivrilma yaptig1 bir bolgeden kirilarak, ayn
bolgeye ters sekilde tekrar baglanmasi ile olusan mutasyon tipidir. Tibbi 6nemi
gelecek kusaklar i¢in olup; herhangi bir tipte inversiyonu olan bir tasiyic1 dengesiz
kromozomlu cocuklara yol acabilecek anormal gametler tiretme riski tasimaktadir

(10,57).

Translokasyon; genellikle homolog olmayan iki kromozom arasinda

kromozom pargalarinin degisimini tanimlamaktadir (10).

2.8.3. Multifaktoriyel Hastalhiklar

Multifaktoriyel hastaliklar genetik ve c¢evresel faktorlere bagli olarak
gelismektedir. Bu hastaliklarin bir ya da daha fazla lokustaki genotipi ve hastalik
stirecini tetikleyen, hizlandiran, alevlendiren gesitli ¢evresel etkileri i¢eren bir dizi
yatkinlik faktorii arasindaki karmasik etkilesimlerin sonucu oldugu goriilmektedir
(10,19,22). Bu hastaliklar genellikle bir cinsiyette digerinden daha fazla goériilmekte
ve etkilenen birinci ve ikinci derece akrabalarin sayisi ve hastaligin siddeti arttikca

tekrarlama riski ylikselmektedir (21,57).
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Yarik damak ve dudak, konjenital kalca cikikligi, hipospadias, ndral tiip
defektleri, pilor stenozu, diabet, idiopatik epilepsi, ¢esitli kanserler, Alzheimer
hastalig1 multifaktoriyel hastaliklara 6rnektir (9,10,19,22).

2.9. Genetik Hastaliklarda Kullanilan Tam Yontemleri ve Genetik Testler

Genetik  hastaliklarin ~ taranmasina  yonelik c¢esitli  tanisal yontemler
kullanilmaktadir. Bu yontemlerin prenatal donemde genetik hastaligin belirlenmesi
yoniinden kullanilmas1 s6z konusu iken, gecikmis durumlarda daha sonraki
donemlerde de kullanilabilmektedir. Genetik hastaliklarin tanilanmasinda USG,
amniosentez, CVS veya kordosentez gibi yoOntemlerin yani sira; sitogenetik,

biyokimyasal ve molekiiler testlerden yararlanmaktadir (10,19).

2.9.1. Anamnez Alinmasi ve Aile Agacinin Belirlenmesi

Anamnezde; annenin reprodiiktif doneme ait hikayesi, ilk prenatal muayenenin
ne zaman yapildig1 ve bu déonemde hekimin bebegin gelisimi hakkindaki izlenimleri,
annenin teratojen ajanlara maruz kalip kalmadigi arastirllmaktadir. Kalitim seklinin
belirlenmesinde ilk basamak; hastanin aile Oykiisii hakkinda bilgi elde etmek ve
standart semboller kullanarak bazi ayrintilari aile agacinin grafikle temsili olan aile

agaci1 bigiminde 6zetlemektir (10,22).
2.9.2. Prenatal Tam Yontemleri

Fetiisiin hastaliklarina intrauterin donemde tani konmasina prenatal tani
denilmektedir. Prenatal tan1 biiyiik oranda toplumda sik goriilen, yiiksek morbidite ve
mortaliteye sahip olan kromozom hastaliklarim1i hedeflemektedir. Bu nedenle
endikasyonlar1 arasinda, kromozom hastaliklari i¢in fetusun rsikini yiikselten ileri
anne yasi, kromozom hastalifi olan kardes Oykiisii, anne veya babadan birinde
yapisal kromozom anomalisi varligi, Ttgli test yiiksekligi ve fetal USG’de

anormallikler goriilmesi basta gelmektedir.

Prenatal tani, hasta bir ¢gocuk sahibi olma riski tagiyan ciftlere bilgilendirilmis
bir se¢im yapma sansi1 tanimak, 6zellikle yiiksek riskli ¢iftlerin endiselerini azaltarak
onlar1 rahatlatmak, anne ve babanin genetik hastaligi olan bir ¢ocugun yaklasan

dogumuna psikolojik olarak hazirlanmalarina imkan saglamak ve bdyle bir bebegin
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dogum sekli, dogum sonras1 bakimi ve tedavisi konularinda plan yapmalarina olanak
tanimaktadir. Prenatal tani yontemleri invaziv tani yontemleri (amniosentez, CVS,
fetografi ve fetoskopi) ve noninvaziv tan1 yontemleri (USG, radyografi, ikili tarama,
Uclii tarama, dortlii tarama testleri) olmak iizere iki grupta incelenmektedir

(10,19,22,53).

Invaziv Tam Yontemleri

Amniyosentez

Amniyosentez ultrason esliginde transabdominal yol ile 15- 20 ml amniyon
stvist alinmasi islemidir. Gebeligin 16. ile 20. haftalar1 arasinda yapilmaktadir.
Amniyon sivist Orneginde fetal kromozom analizi, enzimatik calismalar, DNA
analizleri ve Alfafetoprotein (AFP) Olglimleri yapilmaktadir. Erken donemde
yapilmis olan bu islemin fetal kayip risk orani yiiksektir. Gebeligin 20. haftasindan
sonra yapilmasi ise sonu¢ verme oranini azaltmaktadir. En 6nemli komplikasyonlari

%0.3- 0.5 civarinda diisiik, kanama veya enfeksiyon riskidir (9,48,53).

Koryonik Villus Orneklemesi

Bu teknik ile koryon villusundan kiigiik bir 6rnek elde edilip, kromozom yapisi
incelenmekte, biyokimya analizleri veya DNA testleri yapilabilmektedir. Genellikle
10 hafta 0 giin ve 13 hafta 6 giin arasinda uygulanmaktadir. CVS diisiik riskini %1-
1.5 oraninda arttirabilmektedir. Diger 6nemli bir komplikasyonu gebeligin 10.
haftasindan daha erken yapildigi durumlarda bebekte el ve ayak parmaklarinda

eksiklik ya da kisalik gibi sorunlarin gériilmesidir (9,11,53).
Fetal Kan Orneklemesi ve Fetal Biyopsi

Yiiksek rezolusyonlu ultrasonografinin gelismesi sayesinde, dogrudan USG
rehberliginde perkutan gobek kordon kani oOrneklemesi yani “kordosentez”
yapilabilir hale gelmistir. Gebeligin 21. haftasindan sonra uygulanmaktadir. Bebege
dogrudan girisim yapilmasi nedeniyle daha ciddi birtakim riskler tasimaktadir.
Diisiige neden olma riski %]1- 2 oranindadir. Ayrica gobek kordonundan kanama ve
enfeksiyon goriilebilmektedir (9,22,48,53).
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Fetal biyopsi; bir genetik bozuklugu tanimak igin diger ¢esitli dokulardan,
ozellikle fetal cilt, karaciger ve kastan prenatal drnekleme yapilip, bu dokularin

incelenmesidir (40).

Noninvaziv Tam Yontemleri
Ultrasonografi

Gebelikte USG hem obstetrik izlem yoniinden, hem de fetal anomali varliginin
arastirilmast amaciyla yapilmaktadir. USG’nin endikasyonlari arasinda; gestasyonel
yas ve boyuta gore fetal biyometri saptanmasi, amniyotik sivi, fetal pozisyon ve sayi,

maternal adneksin degerlendirilmesi sayilmaktadir.

Gebeligin 10- 14. haftalarindan itibaren fetal USG ile bircok anomali
goriintlilenmektedir. Bunlar arasinda ensefalosel, hidrosefali, hidranensefali,
holoprosensefali, Dandy-Walker malformasyonu gibi major santral sinir sistemi
malformasyonlarinin yani sira cesitli kardiyak anomaliler, diyafram hernileri,
omfalosel ve gastrosizis gibi abdominal defektler, renal agenezis gibi {iriner sistem

anomalileri bulunmaktadir (9,22,53).

Radyografi

Ultrason kullanimindan sonra nadir kullanilan bir yontem olup, kemik
anomalilerini, kalsifikasyon anomalilikleri ve fetusun dalak, karacigerine yonelik

muayeneler yapilabilmektedir (22).

Maternal kan

Non-invaziv yontemler icinde maternal kan kullanilarak yapilanlar cok
onemlidir. Biyokimyasal genetik bu durumda 6nem kazanmaktadir. Maternal kan,
tan1 caligmalarindan ziyade tarama ¢aligmalarinda daha 6nemli oldugu goriilmektedir

(Ikili tarama, Uglii tarama testleri, AFP).

AFP, temel olarak fetal karacigerde tretilen, dolasima salinan ve fetal
bobrekler tarafindan idrarla amniyotik siviya atilan bir glikoproteindir. AFP anne kan

akimina, plasenta, amniyotik zarlar ve feto-maternal dolasim ile gecmektedir. Bu
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Olglim, gebeligin 18- 19. haftasinda USG ile birlikte kullanildiginda, agik spina

bfidalarin %99’u, ve anensefalili bebeklerin ise tiimu taninabilmektedir.

Human Koryonik Gonodotropik (HCG), sitotrofoblastlardan salgilanmakta ve
sinsityotrofoblastlardan Gonadal Releasing Hormon, Human Plasental Laktojen ve
Adrenokortikotropik Hormon salgilanmasint  saglamaktadir. Corpus luteumun
devamliligin1 saglar. Fetal testis ve adrenalde steroid sentezini uyarmaktadir. 8-10.
gebelik haftasinda 100 000 IU/L’ye c¢ikarak maksimuma ulasmakta ve 18- 20.
gebelik haftasinda 10 000- 20 000 IU/L diismektedir. Down Sendromu i¢in en

degerli parametredir.

Gebelik siiresince serbest Estriol stirekli yilikselir ve dogumun baglamasi ile
birlikte sert bir yilikselme olur. Fetiiste santral sinir sistemi malformasyonu,
konjenital kalp hastaligi veya Down Sendromu varliginda serum serbest Estriol
diizeyinde disiikliik olabilir. Ayrica ikinci trimesterde HCG ve AFP ile beraber
kullanilarak risk taramasi yapilabilir. Anne kaninda folik asit, B12 vitamini,

homosistein 6l¢iimleri olas1 problemlerin 6nlenmesinde 6énemlidir (9,10,48,53).

2.10. Genetik Danismanhk

Genetik danigma, kalitsal bir hastalik tagiyan veya tasima riski bulunan kisilere
ve bu kisilerin akrabalarina, diger aile bireylerine hastaligin seyri, tekrarlama riskleri,
varsa tedavisi ile beraber hangi donemlerde hangi testlerin yapilmasi gerektigi ve
bunlarin sonuglartyla ilgili bilgi verilmesi olarak tanimlanmaktadir (2). Genetik
danigma tibbi genetikle ilgili konularda sadece hasta ve ailesinin bilgilendirilmesi ile
degil, ayn1 zamanda aile fertlerinin hastaliin mevcut ve ortaya cikabilecek
sonuclarina uyumlarini saglamasina yonelik psikolojik yardimi da kapsayan temel bir
aktivitedir (10,65). Ozellikle evlilik 6ncesi danismanlik bir¢ok genetik hastaligin

yonetiminde ve 6nlenmesinde 6nemli bir role sahiptir (66).

Genetik danigmanlik ilk kez 1946’da Birlesik Krallik’ta kurulmus, 1990’larin
basinda genetik danigman olarak, ya genetik hemsireleri ya da soysal yardim
uzmanlar1 gérev yapmustir. Fakat yasal olarak 1992°de Manchester Universitesinde
ve 2000°de Cardiff Universitesinde master dgretim programlarmin baslamasiyla

beraber ilk olarak 1994°te Genetik Hemsireleri ve Danismanlar1 Birligi kurulmustur.
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Birlesik Krallikta bugiin 300°den fazla genetik danismani, 20 genetik hemsiresi

bulunmaktadir.

2004 yilinda ABD’de, genomik egitimine liderlik saglamak, saglik bakiminda
farkindalik yaratmak, genomik bilgiyi tanimlamak, klinikteki bilgi ve tutumlar
yararli hale getirmek, miifredatlar1 zenginlestirmek, literatiir caligmalarinin artmasini
amaglayan Ulusal Genetik Egitim ve Gelistirme Merkezi kurulmustur. Bugiin, 88
farkli iiniversiteden gelen hemsire ve ebelerin olusturdugu 71 {iyesi bulunmaktadir

(67,68).

Italya’da genetik damisman olmamasma ragmen 37 genetik hemsiresi
bulunmaktayken; Almanya, Cek Cumhuriyeti, Tirkiye ve Macaristan’da genetik

danigman ya da genetik hemsiresi bulunmamaktadir (68).

Genetik danigsma; genetik alaninda uzmanlasmis doktor, hemsire, laborant,
pediatri uzmani, dogum ve kadin hastaliklart uzmani, sosyal hizmet uzmani,

psikolog, biyolog’dan olusan bir ekip tarafindan yapilmalidir (59,67,68).

Genetik Damismanhk Hizmetinin Alanlar:

e Teshis, hastaligin muhtemel seyri, mevcut tetkik konusu da dahil olmak
tizere tibbi gergeklerin anlatilmasina;

e Kalitimin hastaliktaki roliinii, kendileri ve diger aile {iyelerinde tekrarlama
risklerini anlamalarina;

e Tekrarlama risklerini Onlemek igin seceneklerin ne oldugunun
anlatilmasina;

e Kalitsal bir hastaligin veya riskinin mevcudiyeti nedeni ile etkilenen
iliskiler, hedefler, inanis ve degerlerin belirlenmesine;

e Kendileri icin riskler, aile hedefleri, etik ve dini standartlar1 bakimindan en
uygun hareket seklini se¢melerine;

o Aileye destek olarak ve uygun destek servisleri veya gruplarina veya her
ikisine sevk ederek hastaligin tekrarlamasi riskine veya hastaliga veya her

ikisine en iyi sekilde uyum saglamalarina yardim eder (8,9,10,22,37,67).
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Genetik Damismanhk Hizmetinin Verilmesi Gereken Durumlar

Anne adayiin 35 yas ve lizeri, baba adayini 45 yas ve {lizeri olmasi,

Akraba evliligi olmast,

Tekrarlayan hamilelik kayiplar1 veya infertilite,

Onceki cocuklarda ¢oklu konjenital anomali, zeka geriligi veya néral tiip
defekti, yarik dudak/damak gibi tekli malformasyonlarin olmast,

Kistik fibrozis, frajil X sendromu veya diyabet gibi kalitsal hastalik
bakimindan pozitif aile hikayesi olmasi,

Ailede birden fazla bireyi etkileyen tibbi bir sorun varsa,

Kadinin gebelik oncesi ve aninda radyasyon, kimyasallar, ilag veya alkol
gibi teratojenlere maruz kalmasi,

Genetik bozukluk riskinin artig gosterdigi etnik grup iiyelerinin olmasi,
Fenilketoniiri gibi testler i¢in veya Tay-Sachs i¢in heterozigot taramalarinda
pozitif olmasi,

Genetik bir test yapilmadan ya da sonuglarini aldiktan sonra(6zellikle kanser
veya norolojik hastaliklar gibi gec ortaya ¢ikan hastaliklar bakimindan test
yapilmigsa) (8,10,22,69).

Genetik Damismanlik Siirecinin Asamalari

Dogru taninin konulmasi (ayrintili aile Oykiisiiniin belirlenmesi ve
soyagacinin ¢izilmesi)

Tani ve risklerin aileye anlasilir bigimde aktarilmasi (bilgilendirme)

Riskleri degerlendirmede ve riskine uygun Onlemleri almada aileye
yardimci olmak (destekleme)

Izlem (siirecin son basamagidir) (2,8,10,22).

Genetik Damismanhk Hizmetlerinin Yetersiz Bulunma Nedenleri

Genetik servisine karsi ailenin ilgisizligi ve koruyucu hekimlige ailelerce
yeterli 6nem verilmemesi,
Adilelerin nereden hizmet alacaklarini1 bilememesi,

Ekonomik nedenler,
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e Yetersiz danismanlik hizmeti,

e Randevularin farkl yerlerde ve ¢cok sayida olmasi,

e Sorunun saptanmast veya kismen ¢oziilmesi nedeniyle izlemin baska bir
yerde yapilmasi,

e Genetik testleri yorumlama hatalari,

e Kurum olanaklarinin yeterli olmamasi,

e Yeterli egitim imkaninin olmamasi,

e Politikalarin yetersizligi,

e Personelin deneyim eksikligi (2,22,46,70).

2.11. Genetik Danismanhk Hizmetlerinde Hemsirenin Rolii

Hemsire tiim saglik kuruluslarinda hastalar ve ailelerle dogrudan temasta
bulunan saglik ekibi tiyesidir. Genetik danismanlik siireci, birey ya da ailenin tibbi
gercekleri anlamalari, hastaligin tekrarlama riskini kavramalari, durum ile bas
edebilmeleri ve uyum yapmalarinin saglanmasi, hedeflerine uygun Kkararlari

dogrultusunda girisimlerin se¢ilmesi amaglarina yoneliktir.

Hemsire, bireylerin genetik danismanlik gereksinimlerini belirleyerek, genetik
danismanlikla ilgili duygularini tartisarak, bu stirece iliskin bilgilendirme yaparak
GDH’dan yararlanmalarini saglamaktadir (19,65,71,72).

Hemsirelerin genetik ve genomik alandaki yeterliliklerinin anlatildigi bir
panelde, etkili ve giivenilir bir danigmanlik hizmeti verebilmeleri i¢in, bu alandaki
bilgi, beceri ve tutumlarin1 gelistirmeleri gerektigi vurgulanmistir. Bunlardan
bazilar; ii¢ jenerasyon aile Oykiisii alma ve soy agaci olusturabilme, birey ya da
ailenin kiiltlir ve inanglaria gore genetik testler konusunda karar verme siirecinde
birey ya da aileye destek olma, genetik testlerin etkilerini anlayabilme ve
anlatabilmedir (17,71,73).

Torrance ve arkadaglarinin klinik genetikciler ile genetik hemsire
danigsmanlarini karsilastirdiklar bir calismada, verilen hizmetler, hasta memnuniyeti
ve maliyet agisindan aralarinda 6nemli bir farkin olmadigini ve hemsirelerin genetik

danigmanlik ekibinde mutlaka yer almalar1 gerektigini belirtmislerdir (31).
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3. GEREC VE YONTEM

3.1. Arastirmanin Tipi

Arastirma, hemsirelerin genetik danismanlik rolleri ve yetkinliklerine iliskin
farkindaliklarinin belirlenmesi amaciyla, 1 Mart 2014— 30 Aralik 2014 tarihleri

arasinda yapilmis, tanimlayici bir arastirmadir.

3.2. Arastirmanin Yapildigi Yer ve Ozellikleri

Arastirma, Ankara ili Kegidren Belediyesi hizmet sinirlari igerisinde bulunan
GATA Egitim ve Arastirma Hastanesinin, cerrahi ve dahili tip bilimlerinin klinik ve

poliklinikleri ile bashemsirelik hizmetlerinde ylriitilmiistiir.

GATA Egitim ve Aragtirma Hastanesi Tiirk Silahli Kuvvetleri bilinyesinde
hizmet veren en biiyiik egitim ve arastirma hastanesi olup, Ankara ve cesitli illerden
sevk edilen askeri personele, ailelerine ve sivil hastalara hizmet sunmaktadir.
Hastane biinyesinde calisan hemsire sayis1 600’diir. Servis, acil ve yogun bakim
hemsireleri 08:00- 17:00 ve 17:00- 08:00 olmak tlizere 2 siftte ¢alismaktadirlar.
Poliklinikte ¢alisanlar ise 08:00- 17:00 saatleri arasi hizmet vermektedirler.
Hastanenin tibbi genetik bilim dali baskanlhigi biinyesinde verilen genetik
danigmanlik hizmeti, hekimler tarafindan yiiriitilmekte olup, hemsireler aktif rol

almamaktadir.

Aragtirmada GATA Egitim ve Arastirma Hastanesinin se¢ilme nedeni,
bashemsirelik hizmetlerinin ¢aligmanin gerekliligine inanmasi, ulagim kolayligi ve

uygulama stirecinde c¢alisanlarin arastirmaya olumlu bakmasidir.

3.3. Arastirmanmin Evreni

Arastirmanin evrenini GATA Egitim ve Arastirma Hastanesinde ¢alisan
hemsireler olusturmaktadir (N=600).
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3.4. Arastirmanin Orneklemi

Arastirmada 6rneklem se¢ilmemis olup, GATA Egitim ve Arastirma Hastanesi
blinyesinde c¢alisan tiim hemsirelerin arastirmaya katilmasi amaglanmistir.
Arastirmaya katilmay1 kabul etmeme (n=80), raporlu (n=10), dogum izninde olma
(n=14) ve 6n uygulamaya katilma (n=45) nedenlerinden dolay1 ¢alisma kapsaminda

451 hemsireye ulasilmistir.

3.5. Arastirmanin Bagimh ve Bagimsiz Degiskenleri
Bagimh Degiskenler

Hemsirelerin  genetik danigmanlik rollerine iliskin farkindaliklart ve
yetkinliklerine yonelik 6zellikleri, “genetik bilgi testi ile “genetik hastaliklara iligkin
bilgi testinden almis olduklart bilgi puan ortalamalari ¢alisgmanin bagimli

degiskenleridir.
Bagimsiz degiskenler

Arastirmaya katilan hemsirelerin yas, medeni durum, egitim durumu, c¢alistigi

birim, ¢alisma statiisii, ¢alisma yil1 aragtirmanin bagimsiz degiskenleridir.

3.6. Arastirmanin Etik Yonii

Arastirmanin uygulanabilmesi i¢cin GATA Etik ve Anket Kurulundan izin
alinmigtir (Ek-A, B). Arastirmaya katilimda goniilliiliik esas alinmis ve katilmay1
kabul eden hemsirelerle goriisme Oncesi aragtirmanin amaci, arastirmada saglanacak
yararliliklar, gdriisme i¢in harcayacagl zaman ve yapmast gerekenler konusunda

aciklama yapilmis olup, yazili onamlar1 alinmistir (Ek C).

3.7.Veri Toplama Araclan

Veri toplama  araci  olarak,  arastirmaci  tarafindan literatiir
(2,4,7,14,22,36,37,43,44,45,53,67,70,71,74,75) incelemesi sonrasinda gelistirilen
anket formu kullanilmistir (EK-D). Anket formu dort boliimden olusmaktadir.
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Birinci boliimde; hemsirelerin yasini, medeni durumunu, egitim durumunu,
calistig1 birimini, ¢alisma statiisiinii, meslekte ¢alisma yilini, gérev yapilan birimde

calisma siiresini belirlemeye yonelik yedi soru maddesi yer almaktadir.

ikinci boliimde; hemsirelerin genetik hastaliklar ve genetik danismanlikla
ilgili egitim alip almadigina, genetik konusunda bilgi kaynaklarina, genetik
bilimindeki gelismeleri 6nemseme durumuna, genetik danigmanlik roliinii kullanma
durumuna, genetik damigmanlhigin kimler tarafindan verilmesi gerektigine,
ilkemizdeki GDH’in yeterli olup olmadigina, GDH’in gelismesine yonelik
Onerilerine, genetik yonden risk altindaki bireylerin degerlendirilmesine, genetik
hastalik riskini belirlemek i¢in hangi tarama programlarinin diizenlenmesi

gerektigine yonelik onbes soru maddesi yer almaktadir.

Uciincii  boliimde; hemsirelerin temel genetik alanindaki yetkinliklerini
belirlemek amaciyla gelistirilen bilgi testinde toplam onii¢ soru maddesi yer
almaktadir. Genetik bilgi testinde hemsirelerden “Hiicre ¢ekirdegi i¢indeki kalitsal
maddedir”, “Kalittmin temel fiziksel ve islevsel birimidir”, “Bir organizmanin
gozlenen yapisidir”, “Bir organizmanin genetik yapisidir”, “Bireyin kromozom
sayisi, sekli ve biyiikligini ifade eder”, “Genlerin yapist ve sayisindaki
degisiklikler i¢in kullanilir”, “Kendini eslemis kromozomun her bir pargasidir”,
“Genetik Ozelliklerin akrabalar arasindaki dagilisin1 gosterir”, “Viicut sivisinda
fenilalanin birikmesi sonucu zeka geriligi ve erken yasta Oliime neden olur”,
“Ulkemizde &zellikle Akdeniz Bolgesinde ¢ok sik goriilen bir anemi tiiriidiir”,
“Edward Sendromu olarak ta bilinir ve bu bebeklerde kafa kiiglik, gozler asag:
yerlesimli, kiiciik ¢ene goriinlimii vardir”, “Hamileligin ilk aylarinda, beyin ve
omuriligin gelisimi sirasinda ortaya ¢ikan bir bozukluktur”, “Down sendromu olarak
bilinir, genelde tglii tarama testi ile tan1 konulur” ifadeleri ile fenotip, kromozom,
genotip, trizomi 21, talasemi, trizomi 18, fenilketoniiri, kromatid, mutasyon, gen,
karyotip, noral tiip defekti, soyagaci terimlerini karsilagtirmalar istenmistir (Bakiniz

EK-E).

Genetik bilgi testinde her bir soru maddesine verilen dogru cevap “1” puan
tizerinden degerlendirilmis olup, bilgi testi toplam “13” puan {izerinden

hesaplanmustir.
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Dordiincii  boliimde; hemsirelerin  genetik  hastaliklar  konusundaki
yetkinliklerini belirlemek amaciyla gelistirilen genetik hastaliklar bilgi testinde
toplam on soru maddesi bulunmaktadir. Bilgi testinde hemsirelerden “Gen
haritasinin ¢ikarilmasiyla bazi kanserlerin erken tanisi miimkiin olabilmektedir”,
“Mendel kanunlarina gore kalitsal faktorler hicbir zaman kendi o6zelliklerini
yitirmeyip, bir sonraki kusaga bir degisiklife ugramadan ortaya cikmaktadir”,
“Kromozom anomalileri, kromozomlarin eksik, fazla veya anormal diizenlenmesi
sonucu olusur”, “Genetik hastaligin ¢ocuklarda yineleme riski yoktur”, “Hemofili X’
e bagl resesif gecis gosteren dogumsal bir kanama bozuklugudur”, “BRCAL veya
BRCA2 gen mutasyonu ile kalitsal meme ve over kanseri arasinda iliski vardir”,
“Otozomal kromozomlar, 44 cift, cinsiyet kromozomlar1 2 c¢ifttir”, “Kromozom
analizi normal olan ¢iftlerin embriyolarinda genetik hastalik goriilmez”, “X
kromozomuna bagli kaliim hastalig1 tasiyici anneden ogula gecer”, “Onkogen
kontroliinii kaybetmis protein kodlayan genlerdir ve kanser gelisiminin baglangicinda
rol oynar” ifadelerini dogru veya yanlis olarak degerlendirmeleri istenmistir (Bakiniz
Ek-E).

Bilgi testinde her bir soru maddesine verilen dogru cevap “1” puan iizerinden

degerlendirilmis olup, bilgi testi toplam “10” puan {izerinden hesaplanmistir.

3.8. Arastirmanmin Uygulanmasi

Caligmanin 6n uygulamasi aragtirma kriterlerine uygun orneklemin %10’unu
temsil eden 45 hemsire {izerinde yapilmis, veri toplama formunda yer alan sorularin
anlasilabilir oldugu konusunda geri bildirim alinmis ve anketin 15 ve 18. sorularina
“En 6nemli ii¢ dneriniz nedir?” ifadesi eklenmistir. On uygulama kapsamma alian

hemsireler ¢calisma 6rneklemine dahil edilmemistir.
Veri toplama araglari arastirmaci tarafindan yiiz yiize goriisiilerek toplanmustir.

Katilimcilarin  birbirleriyle etkilesimini Onlemek igin goriismeler ayr1 odada

yapilmustir.
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3.9. Verilerin Degerlendirilmesi

Veri toplama formu ile elde edilen bilgiler bilgisayar ortamina aktarilmis ve
gerekli hata kontrolleri ve diizeltmeler yapilmistir. Bu ¢alismada elde edilen veriler
Lisansli SPSS 20.0 paket programui ile degerlendirilmistir. Verilerin normallik testleri
sonucunda frekans, yiizde, iki gruplu karsilastirmalarda Mann-Whitney U testi, 3 ve
daha fazla gruplu karsilastirmalarda Kruskall-Wallis testi kullanilmistir. Calismada
anlamlilik diizeyi p<0.05 olarak kabul edilmistir.

3.10. Arastirmanin Sinirhliklari

Calisma yalnizca bir hastanede yapilmis oldugu icin elde edilen sonuglar
genellenememektedir. Calismadan elde edilen sonuglar, c¢alismaya katilan
hemsirelerin 6z bildirimine dayalidir. Ancak; iilkemizde yakin zamanda benzer bir
calisma olmamasi, genetik biliminin hizli bir sekilde gelismesi ve genetik

danigmanlik ihtiyacinin artmasi sebebiyle dnemlilik arz etmektedir.
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4. BULGULAR

Bu boliimde ¢alismadan elde edilen bulgular ti¢ béliimde verilmistir.

Birinci béliimde; Hemsirelerin Tanimlayici Ozellikleri ve Genetik Danismanlik

Rolleri ile Yetkinliklerine Yonelik Bulgular,

ikinci béliimde; Hemsirelerin Tamimlayict Ozellikleri ve Genetik Danigsmanlik
Rolleri ile Yetkinliklerine Gore Genetik Bilgi Testi Puan Ortalamalarina (GBTPO)
Y 6nelik Bulgular,

Uciincii boliimde; Hemsirelerin Tanimlayict Ozellikleri ve Genetik Danismanlik

Rolleri ile Yetkinliklerine Gore Genetik Hastaliklar Bilgi Testi Puan Ortalamalarina
(GHBTPO) Yonelik Bulgular ’a yer verilmistir.
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4.1. Hemsirelerin Tamimlayic1 Ozellikleri ve Genetik Damismanlik Rolleri ile

Yetkinliklerine Yonelik Bulgular

Bu boéliimde hemsirelerin tanimlayict 6zellikleri ve genetik danismanlik rolleri ile

yetkinliklerine yonelik tablolara yer verilmistir.

Tablo 4.1. Hemsirelerin tanimlayici 6zelliklerinin dagilimi (n=451)

Ozellikler n %o*
Yas

20-25 82 18.1
26-30 153 34.0
31-35 114 25.2
36 ve iizeri 102 22.7
Medeni durum

Evli 196 43.4
Bekar 255 56.6
Egitim durumu

On lisans ve alt1 25 5.6
Lisans ve {izeri 426 94.4
Calisma statiisii

Servis 295 65.4
Poliklinik 35 7.8
Acil servis+ diger** 20 4.4
Yogun Bakim 101 22.4
Meslekte calisma yili

5 yildan az 115 25.5
5-9 yil 131 29.0
10-15 yil 102 22.6
15 yil iizeri 103 22.9
Gorev yaptig1 birimde ¢aliyma siiresi

5 yildan az 202 44.8
5-9 yil 139 30.9
10-15 y1l 70 154
15 yil iizeri 40 8.9

*Siitun yiizdesi alinmgtir.
**Bashemsirelik hizmetlerinde ¢alisan hemsirelerdir.

Arastirma kapsaminda yer alan bireylerin yas ortalamasinin 30.8+5.5 (min=20,
max=50) oldugu belirlenmistir. Tablo 4.1.°de c¢alismaya katilan hemsirelerin
tanimlayict Ozelliklerine iliskin dagilimi yer almaktadir. Tablo incelendiginde;
hemsirelerin % 34’iniin 26- 30 yas araliginda yer aldigi, %54.6’sunin bekar
%94.4’tintin lisans mezunu oldugu goriilmistiir. Katilimeilarin ¢aligma statiilerine

bakildiginda % 65.4’linilin servis hemsiresi olarak gorev yaptigl, %29’unun 5-9 yil
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meslekte calistigit ve gorev yapilan birimdeki ¢aligma siiresi incelendiginde

%44.8’inin 5 yildan az siire calistig1 tespit edilmistir.

Tablo 4.2. Genetik konusunda bilgi alma durumuna iligskin 6zelliklerin dagilim1

Ozellikler | n | %*
Genetik konusunda bilgi alma durumu (n=451)

Evet 260 57.7
Hayir 137 30.3
Hatirlamiyorum 54 12.0
Genetik konusunda bilgi kaynaklar1 (n=717)**

Mezuniyet 6ncesi egitim 230 88.5
Internet 194 4.7
Medya-TV 120 46.2
Hizmet i¢i egitim 65 25.0
Arkadas-akraba 65 25.0
Kitap- dergi 43 16.6
Genetik bilimindeki gelismelerin 6nemsenme durumu (n=451)

Evet 368 81.6
Hayir 47 104
Fikrim Yok 36 8.0

*Stitun yiizdesi alinmusnir.
**Bu soruya birden fazla yanit verilmistir.

Hemsirelerin genetik konusunda bilgi alma durumu ve dagilimlarina Tablo
4.2’de yer verilmistir. Katilimcilarin  %57.7°sinin  genetik konusunda mesleki
yasamiin herhangi bir doneminde bilgiye ulastigi, %88.5’inin mezuniyet Oncesi
egitimden, %74.7’sinin internetten bilgiye ulastigi, %81.6’smin genetik bilimindeki

gelismeleri onemsedigi belirlenmistir.
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Tablo 4.3. Hemsirelerin genetik danismanlik hizmetlerine iliskin goériislerinin

dagilimi
Ozellikler n %*
GDH verme durumu (n=451)
Evet 4 0.9
Hayir 447 99.1
GDH vermeyi isteme durumu (n=451)
Evet 123 27.2
Hayir 328 72.8
Kim/Kimler GDH vermeli (n=1121)**
T1bbi genetik uzmani 424 37.9
Hemygire 351 31.3
Uzman doktor 223 19.9
Ebe 71 6.3
Psikolog 21 1.9
Fikrim yok 18 1.6
Herhangi bir saglik personeli 13 1.1
Genetik danismanlik kimlere verilmeli (n=2667)**
Akraba evliligi yapanlara 363 13.7
Ailede kalitsal hastalig1 olana 347 13.0
Evlilik 6ncesi tiim ¢iftlere 311 11.7
Talaseminin sik oldugu yerlerde yasayanlara 306 114
35 yas tistii anne adaylarina 305 114
45 yag Ustii baba adaylarina 285 10.7
Radyasyon ve kimyasal ajanlara maruz kalanlara 260 9.8
Infertil ¢iftlere 258 9.7
Tim gebelere 214 8.0
Fikrim yok 18 0.6

*Sutun yiizdesi alinmuistir.
**Birden fazla yanit verilmigtir.

Hemgirelerin genetik danigsmanlik yapma durumuna iliskin goriislerine Tablo
4.3’te yer verilmistir. Tablo incelendiginde hemsirelerin %99.1’inin ge¢miste genetik
danismanlik yapmadigi ve %72.8’inin GDH’1 yapmay: istemedigi saptanmuistir.
Katilimeilarin %37.9’u GDH’1n tibbi genetik uzmani, %31.3’li hemsireler tarafindan
verilmesi gerektigini ifade etmislerdir. GDH’in kimlere verilmesi gerekir sorusuna

ise hemsirelerin %13.7°si akraba evliligi yapanlara, %13’{ ailede kalitsal hastaligi

bulunanlara verilmesi gerektigini belirtmistir.
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Tablo 4.4. Hemsirelerin genetik danismanlik hizmetlerine iliskin goériislerinin
dagilim1 (devami)

Ozellikler n %*
GDH vermek i¢in gereken ozellikler (n=2196)**

Hastaliga dair her seyi bilmek 420 19.1
Etik kurallari1 bilmek 401 18.2
Uygun merkezlere sevk etmek 381 17.3
Akraba evliliklerinin dnemini anlatmak 288 13.1
Iletisim becerilerini kullanmak 270 12.3
Test sonuglarini yorumlamak 214 9.8
Uzmanlik hizmetlerini bilmek 204 9.2
Fikrim yok 18 1.0
GDH’1 yeterli bulma durumu (n=451)

Evet 10 2.3
Hayir 147 32.6
Fikrim yok 294 65.1
GDH"1 yeterli bulmama nedenleri (n=1364)**

Hizmet alinacak yerlerin bilinmemesi 283 20.8
Toplumun ilgisizligi 224 16.4
Politikalarin yetersizligi 163 12.0
Rol ve sorumluluklarin belirsizligi 143 104
Egitim imkanlarinin yetersizligi 132 9.7
Tedavi imkanlarinin yetersizligi 115 8.4
Testleri yorumlama hatalar1 102 7.4
Personelin deneyim eksikligi 93 6.9
Kurum olanaklarinin yetersizligi 70 5.1
Ekonomik yetersizligin olmasi 39 2.9
GDH’a yonelik oneriler (n=2193)**

Evlilik dncesi danismanligin yapilmasi 404 18.4
Lisans miifredatina entegre edilmesi 384 17.6
Hemsirelikte branglagsmanin olmasi 375 17.1
Hizmet i¢i egitim, konferans yapilmasi 349 16.0
Giincel geligsmelerin takip edilmesi 347 15.8
Veri toplama formunda yer almasi 315 143
Fikrim yok 19 0.4

*Stitun yiizdesi alinmistir.
**Birden fazla yanit verilmigtir.

Hemsirelerin GDH’a iliskin goriislerinin dagilimi Tablo 4.4’te yer almaktadir.
Tablo incelendiginde hemsirelerin %19.1’i GDH verilmesi i¢in hastaliga dair her
seyin bilinmesi gerektigini, %18.2’si etik kurallarin bilinmesi gerektigini belirtirken,
%32.6’s1 iilkemizde GDH’in yeterli diizeyde verilmedigini ifade etmistir.
Hemsirelerin GDH’1 yeterli bulmama nedenleri incelendiginde, ilk sirada (%20,8)
hizmet alinacak yerlerin bilinmedigi, ikinci sirada (%16.4) toplumun ilgisizligi ve
tiglincii olarak ise (%12) politikalarin yetersizligi yer almistir. Hemsirelerin GDH’1n
iyilestirilmesine yonelik Onerileri incelendiginde %18.4intin evlilik 6ncesi

danigmanligin yapilmasi gerektigini, %17.6’sinin lisans miifredatina entegre edilmesi
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gerektigini ve %17.1’inin ise hemsirelikte branglagsmanin olmas1 gerektigini belirttigi

gorilmiistiir.

Tablo 4.5. Hemsirelerin genetik hastalik ykiisiine iliskin goriislerinin dagilimi

Ozellikler n %*
Genetik aile dykiisiinde yer almasi gereken bireyler (n=1951)**

Anne ve baba 433 22.1
Kardesler 420 21.6
Cocuklar 395 20.2
Biiyiikanne- baba 367 18.9
Amca, teyze, day1 ve kuzenler 311 16.0
Fikrim yok 25 1.2
Hasta degerlendirmede ele alinmasi gereken kriterler (n=3531)**

Akraba evliligi 419 11.9
Ailede kalitsal hastalik dykiisii 373 10.0
Reprodiiktif 6yki 353 10.0
Hormon tedavisi alma 6ykiisii 334 94
Diizenli ilag kullanimi 310 8.8
Sigara, alkol, madde kullanimi 304 8.7
Cerrahi operasyon oykiisii 287 8.1
Cevresel faktorler 277 7.8
Beslenme ve egzersiz durumu 254 7.1
Tarama programina katilma durumu 209 5.9
Demografik 6zellikleri 208 59
Dini ve kiiltiirel inanglar1 184 5.2
Fikrim yok 19 0.6
Tarama programina alinmasi gereken bireyler (n=1054)**

Evlilik 6ncesi ¢iftlere 376 35.7
Akraba evliligi yapanlara 173 16.4
Genetik hastalik tagiyicilarina 168 16.0
Hasta ¢ocugu olan ¢ift ve yakin akrabalarina 155 147
Tim gebelere 140 13.2
Fikrim yok 42 4.0

*Siitun yiizdesi alinmigtir.
**Birden fazla segenek isaretlenmigtir.

Tablo incelendiginde arastirmaya katilan hemsirelerin % 78.4’1 kullandiklar
veri toplama formunda genetik oykii ile ilgili bir herhangi bir sorunun bulunmadiginm
belirtmistir. Hemsirelerin genetik hastalik oykiisiine ilgili sorulara iligkin goriislerin
dagilimina Tablo 4.5’te yer verilmistir. Bunun yaninda genetik hastaliklara iliskin
aile oykiisiinde hangi bireylerin yer almasinin sorgulanmasina yonelik hemsirelerin
%22.1’1 anne ve baba, %21.6’s1 Kkardesler, %20.2’si c¢ocuklar seklinde yanit
vermistir. Ayni zamanda genetik hastalik Oykiisii  yOniinden bireylerin

degerlendirilmesinde hemsirelerin %11.9’u akraba evliliginin, %10’u ailede kalitsal
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hastalik Oykiisiiniin, %10’u reprodiiktif dykiiniin alinmas1 gerektigi yoniinde goriis
bildirmistir. Hemsirelerin %35.7°si genetik tarama programlarmin evlilik 6ncesi

ciftlere yonelik diizenlenmesi gerektigini belirtmistir.

Tablo 4.6. Hemsirelerin genetik bilgi testine verdikleri cevaplarin dagilimi

Dogru Yanhs
Soru maddeleri n |%*] n | %*
Hiicre ¢ekirdegi i¢indeki kalitsal maddedir 84 1186l 367 814
Kalitimin temel fiziksel ve islevsel birimidir 69 11531 382 | 84.7
Bir organizmanin gézlenen yapisidir 214 | 474 | 237 | 526
Bir organizmanin genetik yapisidir 223 V294 | 228 1506
Bireyin kromozom sayisi, sekli ve biiyiikliigiinii ifade eder 365 18091 86 | 190
Genlerin yapist ve sayisindaki degisiklikler i¢in kullanilir 169 1 374 | 282 1 625
Kendini eslemis kromozomun her bir pargasidir 170 1 376 | 281 1 623
Genetik 0zelliklerin akrabalar arasindaki dagiligini gosterir 400 1ss6l 51 1113

Viicut sivisinda fenilalanin birikmesi sonucu zeka geriligi ve erken
yasta 6liime neden olur

Ulkemizde dzellikle Akdeniz Bolgesinde ¢ok sik goriilen bir anemi 417 1924 34 | 75
tiriidiir
Edward Sendromu olarak ta bilinir ve bu bebeklerde kafa kiigiik, gozler | 392 | 86.9 | 59 | 13.0
asag1 yerlesimli, kiiciik ¢cene goriinlimii vardir

410 19091 41 ] 9.0

Hamileligin ilk aylarinda, beyin ve omuriligin gelisimi sirasinda ortaya | 402 | 89.1 | 49 | 10.9
¢ikan bir bozukluktur
Down Sendromu olarak bilinir, genelde tiglii tarama testi ile tani 405 1 89.8 | 46 ]10.2
konulur

*Satir yiizdesi alinmigtir.

Hemsirelerin GBTPO’nin 8.25+£2.65 (min=0, max=13) oldugu gorilmiistiir.
Tablo 4.6’da hemsirelerin genetik bilgi testine verdikleri cevaplarin dagilimina yer
verilmistir. Hemsirelerin %92.4’iiniin “Ulkemizde 6zellikle Akdeniz Bélgesinde
¢ok sik goriilen bir anemi tiiriidiir” ifadesi ile akdeniz anemisini, %90.9’unun
“Viicut sivisinda fenilalanin birikmesi sonucu zeka geriligi ve erken yasta 6liime
neden olur” ifadesi ile fenilketoniiriyi, %8&9.8’inin “Down Sendromu olarak
bilinir, genelde iiclii tarama testi ile tan1 konulur” ifadesi ile trizomi 21 terimini,
%89.1’inin “Hamileligin ilk aylarinda, beyin ve omuriligin gelisimi sirasinda
ortaya cikan bir bozukluktur” ifadesi ile noral tiip defekti terimini, %88.6’sinin
“Genetik o0zelliklerin akrabalar arasindaki dagilisim gosterir” ifadesi ile

soyagaci terimini, %86.9’unun “Edward Sendromu olarak ta bilinir ve bu
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bebeklerde kafa kiiciik, gozler asag1 yerlesimli, kiiciik ¢ene goriiniimii vardir”
ifadesi ile trizomi 18 terimini, %80.9’unun “Bireyin kromozom sayisi, sekli ve
biiyiikliigiinii ifade eder” ifadesi ile karyotip terimini dogru eslestirdikleri

belirlenmistir.

Bunun yani sira hemsirelerin  %49.4’linlin  “Bir organizmanin genetik
yapisidir” ifadesi ile genotip terimini, %47.4’linlin “Bir organizmanin goézlenen
yapisidir” ifadesi ile fenotip terimini, %37.6’sinin “Kendini eslemis kromozomun
her bir parcasidir” ifadesi ile kromatid terimini, %37.4’iinlin “Genlerin yapisi ve
sayisindaki degisiklikler icin kullanmilir’ ifadesi ile mutasyon terimini,
%%15.3’linlin “Hiicre cekirdegi icindeki kalitsal maddedir” ifadesi ile kromozom
terimini, %15.3 liniin “Kalitimin temel fiziksel ve islevsel birimidir” ifadesi ile gen

terimini dogru eslestirdikleri tespit edilmistir (Tablo 4.6.).

Tablo 4.7. Hemsirelerin genetik hastaliklara iliskin bilgi testine verdikleri cevaplarin
dagilimi

Dogru Yanhs
Soru maddeleri n | %*] n | %*
Gen haritasinin ¢ikarilmasiyla bazi kanserlerin erken tanis1 miimkiin
olabilmektedir.

Mendel kanunlarina gére kalitsal faktorler higbir zaman kendi
ozelliklerini yitirmeyip, bir sonraki kusaga bir degisiklige ugramadan 324 ) 717 | 127 | 28.3
ortaya ¢cikmaktadir.

Kromozom anomalileri, kromozomlarin eksik, fazla veya anormal
diizenlenmesi sonucu olusur.

435 196.3| 16 | 3.7

426 1945 25 | 55

Genetik hastaligin ¢ocuklarda yineleme riski yoktur. 187 | 41.5 ] 264 | 58.5
Hemoﬁli, X'e bagli resesif gegis gdsteren dogumsal bir kanama 39 | 72 V122 | 27
bozuklugudur.

BRCA1 veya BRCA2 gen mutasyonu ile kalitsal meme ve over kanseri

arasinda iligki vardir. 2941652 | 157 | 34.8

Otozomal kromozomlar 44 gift, cinsiyet kromozomlar 2 ¢ifttir. 348 | 77.2] 103 | 22.8
Kfo.rnozom analizi normal olan ¢iftlerin embriyolarinda genetik hastalik 160 1 355 | 291 | 645
goriilmez.

X kromozomuna bagl kalitim hastaligi tasiyici anneden ogla geger. 94 ]20.8] 357 ]79.2

Onkogen, kontroliinii kaybetmis protein kodlayan genlerdir ve kanser

gelisiminin baglangicinda rol oynar. 344 | 763 ] 107 f 237

*Satir yiizdesi alinmistir.

Hemgsirelerin GHBTPO’nin 6.52+1.83 (min=0, max=10) oldugu goriilmiistiir.
Tablo 4.7°de hemsirelerin genetik hastaliklara iligkin bilgi sorularina verdikleri
cevaplarin dagilimima yer verilmistir. Hemsirelerin %96.3’linlin “Gen haritasinin

cikarilmasiyla bazi kanserlerin erken tanis1 miimkiin olabilmektedir” ifadesine,
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%94.5’1 “Kromozom anomalileri, kromozomlarin eksik, fazla veya anormal
diizenlenmesi sonucu olusur” ifadesine, %77.2’si “Otozomal kromozomlar 44
¢cift, cinsiyet kromozomlar 2 c¢ifttir” ifadesine, %76.3’ii “Onkogen, kontroliinii
kaybetmis protein kodlayan genlerdir ve kanser gelisiminin baslangicinda rol
oynar” ifadesine, %72’si “Hemofili, X'e bagh resesif gecis gosteren dogumsal bir
kanama bozuklugudur” ifadesine, %71.7’si “Mendel kanunlarmma gore kalitsal
faktorler hicbir zaman kendi ozelliklerini yitirmeyip, bir sonraki kusaga bir
degisiklige ugramadan ortaya cikmaktadir” ifadesine, %65.2’si “BRCAL veya
BRCA2 gen mutasyonu ile kalitsal meme ve over kanseri arasinda iliski vardir”
ifadesine, %41.5’1 “Genetik hastaligin cocuklarda yineleme riski yoktur”
ifadesine, %35.5’1 “Kromozom analizi normal olan ciftlerin embriyolarinda
genetik hastahk goriilmez” ifadesine, %20.8’1 “X kromozomuna bagh kalitim
hastaligi tasiyict anneden ogla gecer” ifadesine dogru yamit verdikleri

belirlenmistir.

4.2. Hemsirelerin Tanimlayici Ozellikleri ve Genetik Damismanlhik Rolleri

ile Yetkinliklerine Gore GBTPO’na Yonelik Bulgular

Bu béliimde hemsirelerin tanimlayici 6zellikleri ve genetik danismanlik rolleri

ile yetkinliklerine gére GBTPO’nin karsilastirildigi tablolara yer verilmistir.

Tablo 4.8. Hemsirelerin yas dagilimina gére GBTPO’nin dagilimi

Yas Dagilim Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
N Mean | Min Max SS Sira Ort.
20-25 82 8.74 0.00 | 13.00 3.05 255.21 2 =6.381
26-30 153 8.18 0.00 | 13.00 2.55 222.11 p=0.094
31-35 114 8.28 1.00 | 13.00 2.36 225,51
36 yas ve tlizeri 102 7.92 0.00 | 13.00 2.75 208.90

*Kruskal Wallis testi kullanmilnustir (p<0.05).

Tablo 4.8’de arastirmaya katilan bireylerin yas dagilimma gére GBTPO’nin
dagilimina yer verilmistir. Bulgular incelendiginde 20-25 yas grubunda bulunan

hemsirelerin bilgi puan ortalamasi 8.74+3.05 iken, bu ortalamanin 36 yas ve {izeri
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hemsirelerde 7.92+2.75 oldugu saptanmistir. Hemsirelerin yas dagilimi ile GBPO

arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark bulunmamustir (p>0.05).

Tablo 4.9. Hemsirelerin medeni durumlarina gére GBTPO’nin dagilimi

Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
Medeni Durumu
n Mean Min Max SS Sira Ort.
. Z=-1.88
Evli 196 8.5 0 13 2.8 238.76 0=0.060
Bekar 255 8.1 0 13 2.5 213.55

*Mann - Whitney U testi kullaniimustir (p<0.05).

Hemsirelerin medeni durumlarina gére GBTPO’nin dagilimi Tablo 4.9°da
verilmistir. Tablo incelendiginde evli olan hemsirelerin GBTPO’s1 8.5 + 2.8 iken, bu
ortalamanin medeni durumu bekar olan hemsirelerde 8.1+2.5 oldugu saptanmustir.
Medeni durumu evli olanlarda GBTPO’lar1 daha yiiksek olmasina ragmen,

aralarindaki fark istatistiksel olarak anlamli bulunmamuistir (p>0.05).

Tablo 4.10. Hemsirelerin egitim durumuna gére GBTPO’nin dagilimi

Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
Egitim Durumu
n Mean Min Max SS
On lisans ve alt1 25 8.4 8.0 11.0 2.3 Z=-0.635
p=0.525
Lisans ve tizeri 426 8.2 8.0 13.0 2.7

*Mann-Whitney U Testi kullanilnmistir (p<0.05).

Tablo 4.10°da hemsirelerin egitim durumuna gére GBTPO’nin dagilimina
yer verilmistir. Egitim diizeyi on lisans ve alti olan hemsirelerin bilgi puan
ortalamalar1 8.4+2.3 iken, lisans ve iizeri olan hemsirelerin GBTPO 8.242.7 oldugu

goriilmiistiir. Egitim diizeyi diisiik olan grubun GBTPO’s1 daha yiiksek olmasina
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ragmen, aralarinda istatistiksel olarak anlamli bir farkin olmadig: tespit edilmistir

(p>0.05).

Tablo 4.11. Hemsirelerin ¢alistiklari birimlere gére GBTPO’nin dagilimi

Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
Cahisilan Birim
n Mean Min Max SS Sira Ort.

2_

Servis 205 | 796 |o00 | 1300 | 243 207.03 X'=25.585
p=0.000

Poliklinik 35 8.00 3.00 13.00 2.01 207.04

Yogun bakim 101 8.77 0.00 13.00 3.27 259.49

YOnetim 20 10.25 7.00 13.00 2.17 336.29

*Kruskal-Wallis testi kullanilmistir (p<0.05).
**Gruplarin karsilagtirilmasinda 1-3, 1-4 ve 2-3 gruplar: arasinda fark bulunmaktadir.

Hemsirelerin ¢alistiklart birimlere gore GBTPO’nin dagilimi Tablo 4.11°de
yer almaktadir. Tablo incelendiginde hemsirelerin ¢alistiklar1 birim ile GBTPO
arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark bulundugu belirlenmistir (p<0.05).
Gruplarin karsilastirilmasinda ise bu farkin serviste ¢alisan hemsire grubu ile yogun
bakim ve yonetimde ¢alisan hemsireler arasinda oldugu belirlenmistir. Ayni1 zamanda
bu farkin yogun bakim finitelerinde calisan hemsireler ile poliklinikte g¢alisan
hemsireler arasinda bulundugu saptanmistir. Buna gore, yonetici konumunda olan ve
yogun bakim ortaminda ¢alisan hemsirelerin servis ve poliklinik hemsirelerine gore

daha fazla bilgi puanina sahip olduklari belirlenmistir.
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Tablo 4.12. Hemsirelerin Calisma Statiilerine Gore GBTPO’nin dagilimi

Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*

Calisma Statiisii
n Mean Min Max SS Sira Ort.

Z7=9.497

Yonetici hemgire 8 8.97 2.00 13.00 2.64 258.76 0=0.035

Servis hemsiresi 393 8.14 0.00 13.00 264 221.17

*Mann-Whitney U Testi kullanilmistir (p<0.05).

Tablo 4.12’de hemsirelerin ¢alisma statiilerine gére GBTPO’nin dagilimina ait
bulgular verilmistir. Tablo incelendiginde; hemsirelerin ¢alisma statiileri ile temel
genetik GBTPO’lar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir farklilik bulundugu
belirlenmistir (p<0.05). Arastirma kapsaminda yer alan yonetici hemsirelerin bilgi
puan ortalamasinin 8.97+2.64 iken, serviste ¢alisan hemsirelerde bu puan ortalamasi
8.14£2.65’tir. Buna gore yonetici hemsirelerin genetik konusunda daha fazla bilgi

puanina sahip oldugu belirlenmistir.

Tablo 4.13. Hemgirelerin meslekteki toplam ¢alisma yillarina gére GBTPO’nin

dagilimi
o -
Calisma Yih Bllgl Puan Ortalamasi Analiz
n Mean Min Max SS Sira Ort.
5 yildan az 115 8.63 0.00 13.00 2.87 247.63
5-9 yil 131 8.13 0.00 13.00 2.61 220.64 x*=7.798
p=0.051
10-15 yil 102 8.44 1.00 13.00 2.46 233.26
15 yil iizeri 103 7.78 0.00 13.00 2.59 201.48

*Kruskal Wallis testi kullaniimistir (p<0.05).

Tablo 4.13’te katilimcilarin meslekteki ¢alisma yillarina gére GBTPO’na yer
verilmigtir. Meslekte calisma 5 yildan az olan hemsirelerin GBTPO’s1 8.63+2.87
iken, 15 yil ve {izeri galisanlarda ise 7.78+2.59 oldugu saptanmistir. Hemsirelerin

meslekteki toplam ¢alisma yillar1 arttikga GBTPO’nin daha fazla oldugu goriilmekle
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birlikte aralarinda istatistiksel olarak anlamli bir fark olmadigi belirlenmistir

(p>0.05).

Tablo 4.14. Hemsirelerin genetik alaninda egitim alma durumlarina gore
GBTPO’nin dagilimi

Egitim alma Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
durumu .
n Mean Min Max SS Sira Ort.
Evet 260 8.2 0 13 24 222.1 x?=4 53
Hayir 137 8.5 0 13 31 | 2427 p=0.104
Hatirlamiyorum 54 1.7 0 13 2.7 202.3

*Kruskal Wallis testi kullanilmistir (p<0.05).

Tablo 4.14’te hemsirelerin genetik alaninda egitim alma durumlarina goére
GBTPO’nin dagilimi yer almaktadir. Mezuniyet 6ncesi ve sonrast donemde, genetik
alaninda egitim alanlarin GBTPO’lar1 8.242.4 iken, egitim almayan hemsirelerde bu
ortalama 8.5+3.1 olarak tespit edilmistir. Genetik alaninda daha oOnce egitim
almadigin belirten hemsirelerin GBTPO’s1 daha yiiksek olmasina ragmen, aralarinda

istatistiksel olarak anlamli bir farkin olmadig1 gériilmistiir (p>0.05).

Tablo 4.15. Hemsirelerin genetik bilimindeki gelismeleri 6nemsemelerine gore
GBTPO’nin dagilimi

Genetik
bilimindeki Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
gelismelerin
onemsenme n Mean Min Max SS Sira Ort.
durumu
2_
Evet 368 8.4 0 13 26 | 2318 X’=T1.20
p=0.027
Hayir 47 7.0 0 13 3.0 179.3
Fikrim yok 36 8.1 0 13 2.8 227.3

*Kruskal-Wallis testi analizi yapilmistir (p<0.05).
** Gruplarin karsilastiriimasinda 1-2 gruplar: arasinda fark bulunmaktadir.

Hemsirelerin  genetik  bilimindeki gelismeleri O6nemsemelerine gore

GBPO’nin dagilimi Tablo 4.15’te gosterilmistir. Tablo incelendiginde, hemsirelerin
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genetik bilimindeki gelismeleri onemseme durumu ile GBTPO arasinda istatistiksel
olarak anlamli bir iligki bulunmustur (p<0.05). Gruplarin karsilastirilmasinda ise bu
farkin genetik bilimindeki gelismeleri énemseyenler ile dnemsemeyenler arasinda
oldugu belirlenmistir. Genetik bilimindeki gelismeleri O6nemsedigini ifade eden
hemsirelerin GBTPO’s1 8.442.6 iken, dnemsemedigini ifade edenlerde bu ortalama
7.0+£3.0 oldugu belirlenmistir. Bu bulguya gore genetik bilimindeki gelismeleri
Onemseyen hemsirelerin, dnemsemeyenlere gore bilgi puanlarinin daha yiiksek

oldugu belirlenmistir.

Tablo 4.16. Hemsirelerin genetik danismanlik hizmeti verme durumuna goére
GBTPO’nin dagilim

GDH verme Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*

durumu
n Mean | Min Max SS Sira Ort.

Evet 4 6.5 2 11 | 37 145.3 7= 128
p=0.200

Hayir 447 8.3 0 13 2.6 226.7

*Mann Whitney U Testi kullanilmistir (p<0.05).

Tablo 4.16’da hemsirelerin GDH verme durumuna gére GBTPO’nin dagilimi
yer almaktadir. Tablo incelendiginde, meslek yasami siiresinde GDH veren
hemsirelerin bilgi puan ortalamasi 6.5+3.7 iken, danismanlik yapmayanlarda bu
ortalama 8.3+2.6 oldugu goriilmiistiir. Genetik danigsmanlik deneyimi olan
hemsirelerin GBTPO’s1 daha diisiik bulunmustur, ancak aralarinda istatistiksel olarak

anlamli bir fark olmadigi belirlenmistir (p>0.05).
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Tablo 4.17. Hemsirelerin genetik danismanlik hizmeti vermeyi isteme durumununa
gore GBTPO’nin dagilimi

Genetik
damgmanhk Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
hizmeti vermeyi .
isteme durum{l n Mean Min Max SS Sira Ort.
Evet 123 8.4 1 13 2.7 225.8 x?=8.95
p=0.011
Hayir 172 7.8 0 13 2.6 206.2
Fikrim yok 156 8.6 0 13 2.6 248.0

*Kruskal Wallis testi kullanilmigtir (p<0.05).
**Gruplarin karsilastirilmasinda 2-3 gruplart arasinda fark bulunmaktadr.

Tablo 4.17’de hemsirelerin GDH vermeyi isteme durumuna gére GBTPO’s1
yer almaktadir. Tablo incelendiginde meslek yasaminda GDH vermeyi isteme
durumu ile GBTPO arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark oldugu saptanmistir
(p<0.05). Gruplarin karsilastirilmasinda bu farkin genetik danigmanlik yapmay1
istemeyen hemsireler ile bu konuda fikri olmadigini belirten hemsireler arasinda
oldugu goriilmiistiir. Buna gore danismanlik yapmayi isteme durumu hakkinda fikri
olmadigimi beyan edenlerin bilgi puan ortalamasinin, GDH vermeyi istemeyenlere

gore daha yiiksek oldugu belirlenmistir.

Tablo 4.18. Hemsirelerin genetik danismanlik hizmetlerini yeterli bulma durumuna
gore GBTPO’nin dagilimi

GDH"1 yeterli bulma Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
durumu n Mean | Min | Max sg |SwraOrt.
Evet 10 8.7 1 13 3.3 265.3 ¥?=17.23
Hayir 147 90 | o 13 20 | 2504 p=0.000
Fikrim yok 294 7.9 0 13 2.5 207.9

*Kruskal Wallis testi kullanilmistir (p<0.05).
**Gruplarin karsilastiriimasinda 2-3 gruplari arasinda fark bulunmugtur.

Hemsirelerin GDH’1 yeterli bulma durumlarina gére GBTPO’nin dagilimi
Tablo 4.18’de yer almaktadir. Tablo incelendiginde GDH’n yeterli bulunma durumu
ile GBTPO arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iliski oldugu saptanmistir

(p<0.05). Gruplarmn karsilastirilmasinda bu farkin GDH’1 yeterli bulmayanlar ile bu
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konuda fikir belirtmeyenler arasinda oldugu belirlenmistir. GDH’1 yeterli bulmayan
hemsirelerin bilgi puan ortalamalar1 9.0+£2.9 iken, bu konuda fikir belirtmeyen
hemsirelerin bilgi puan ortalamalar1 ise 7.9+2.5’tir. Bu bulguya gére GDH™1 yeterli
bulmayan hemsirelerin bilgi puanlarinin bu konuda fikir beyan etmeyenlere gore

daha yiiksek oldugu belirlenmistir.

Tablo 4.19. Hemsirelerin ¢alistiklart birimde hasta veri toplama formunda genetik ile
ilgili sorulara yer verilme durumuna goére GBTPO’nin dagilim1

Hasta veri toplama . )
formunda genetik ile ||g||| Bllgl Puan Ortalamasi Analiz*
sorulara yer verilme
durumu n Mean | Min Max SS  |Sira Ort.

Z=-4.44
Evet 97 9.3 4 13 2.3 276.5

p=0.000
Hayir 354 8.0 0 13 2.7 212.2

*Mann Whitney —U testi kullaniimistir (p<0.05).

Tablo 4.19°da hemsirelerin ¢alistiklar1 birimde hasta veri toplama formunda
genetik ile ilgili sorulara yer verilme durumuna GBTPO’nin dagilimi1 yer almaktadir.
Calistiklar1 birimde kullandiklar1 hasta veri toplama formunda genetik ile ilgili
sorulara yer verildigini belirten hemsirelerin GBTPO’s1 9.3+2.3 iken, vyer
verilmedigini belirten hemsirelerin bilgi puan ortalamalarinin 8.0£2.7 oldugu
belirlenmistir. Hasta veri toplama formunda genetik ile ilgili sorulara yer veren
hemsirelerin GBTPO’sinin  daha yiiksek olmasi, istatistiksel olarak anlamli

bulunmustur (p<0.05).
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4.3. Hemsireleri Tammlayici Ozellikleri ve Genetik Damismanlik Rolleri ile

Yetkinliklerine Gore GHBTPO’na Yonelik Bulgular

Bu boliimde hemsirelerin tanimlayici 6zellikleri ve genetik danigmanlik rolleri
ile yetkinliklerine gore almis olduklart GHBTPO’nin yer aldigi tablolar

bulunmaktadir.

Tablo 4.20. Hemsirelerin egitim durumlarina gore GHBTPO’nin dagilimi

Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
Egitim Durumu
n Mean Min Max SS Sira Ort.
On lisans ve alt1 25 5.24 0 9 0.40 138.48 Z=13.558
p=0.001
Lisans ve tizeri 426 6.55 3 10.0 0.19 245.79

*Mann Whitney U testi kullanilmistir (p<0.05).

Tablo 4.20°de hemsirelerin  egitim durumlarmma gére GHBTPO’nin
dagilimlar1 yer almaktadir. Tablo incelendiginde hemsirelerin egitim durumlari ile
GHBTPO’lar arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark bulundugu belirlenmistir
(p<0.05). Egitim diizeyi On lisans ve alt1 olan hemsirelerin GHBPO’s1 5.24+0.40
iken, lisans ve tizeri olan hemsirelerin 6.55+0.19 oldugu goriilmiistiir. Bu bulguya

gore egitim diizeyi ylikseldikge bilgi puan ortalamasi da artmaktadir.

Tablo 4.21. Hemsirelerin ¢aligsma statiilerine gére GHBTPO nin dagilimi

Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*

n Mean Min Max SS Sira Ort.

Calisma Statiisii

Yonetici hemsire 58 7.96 3 10.00 | 0.22 220.38 7=9188.5
p=0.015

Servis hemsiresi 393 6.43 0 10.00 0.09 264.08

*Mann Whitney U testi kullamiimistir (p<0.05).
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Tablo 4.21°de hemsirelerin  ¢aligma statiilerine gére GHBTPO’nin
dagilimlarina yer verilmistir. Tablo incelendiginde; hemsirelerin ¢aligma statiilerine
gore GHBTPO’lar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir farklilik bulundugu
belirlenmistir (p<0.05). Arastirma kapsaminda yer alan yonetici hemsirelerin bilgi
puan ortalamasi 7.96+0.22 iken, serviste calisan hemsirelerde bu puan ortalamasi
6.4340.09 ‘dur. Bu bulguya gore yonetici statiisiinda ¢alisan hemsirelerde bilgi puan

ortalamasinin daha yiiksek oldugu belirlenmistir.

Tablo 4.22. Hemsirelerin genetik alaninda egitim alma durumlarina goére

GHBTPO’nin dagilimi
Egitim alma Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
durumu n Mean Min Max SS Sira Ort.
Evet 260 6.89 2 10 0.10 2479 %?=18.152
Hayir 137 | s.97 0 10 018 | 193.88 p=0.001
Hatirlamiyorum 54 6.15 0 9 0.26 201.91

*Kruskal Wallis testi kullanilnmigtir (p<0.05).
**Gruplarin karsilastirilmasinda 1-2 ve 1-3 gruplari arasinda fark bulunmaktadir.

Tablo 4.22°de hemsirelerin genetik alaninda egitim alma durumlarina gore
GHBTPO dagilimi yer almaktadir. Tablo incelendiginde, hemsirelerin genetik
alaninda egitim alma durumu ile GHBTPO’lar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli
bir fark oldugu saptanmistir (p<0.05). Gruplar arasinda bu farkin, genetik alaninda
egitim alan hemsgireler ile almayanlar ve hatirlamiyorum ifadesini kullananlar
arasinda oldugu gorilmiistiir. Bu bulguya gore genetik alaninda egitim alan
hemsirelerde bilgi puan ortalamasi almayanlara ve hatirlamayanlara gore daha

yiiksektir.
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Tablo 4.23. Hemsirelerin genetik bilimindeki gelismeleri 6nemsemelerine gore
GHBTPO’nin dagilim1

Genetik
bilimindeki Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
gelismeleri
onemseme n Mean Min Max SS Sira Ort.
durumu
2_
Evet 368 6.71 0 10 | 009 | 23688 | X=14.674
p=0.001
Hayir 47 5.72 0 9 0.33 183.68
Fikrim yok 36 5.64 0 8 0.33 169.99

*Kruskal Wallis testi kullanmilmistir (p<0.05)
** Gruplarn karsilastiriimasinda 1-2 ve 1-3 gruplar arasinda fark bulunmaktadur.

Hemsirelerin  genetik  bilimindeki gelismeleri 6nemsemelerine  gore
GHBTPO’nin dagilimi1 Tablo 4.23’te gosterilmistir. Tablo incelendiginde genetik
bilimindeki gelismeleri 6nemseme durumu ile GHBTPO’lart arasinda istatistiksel
olarak anlamli bir fark oldugu tespit edilmistir (p<0.05). Gruplarin
karsilastirilmasinda ise bu farkin genetik bilimindeki gelismeleri 6nemseyenler ile
onemsemeyenler ve fikri olmadigini beyan edenler arasinda oldugu belirlenmistir.
Bu bulguya gore genetik bilimindeki gelismeleri dnemseyen hemsirelerin bilgi puan
ortalamasinin 6nemsemeyenlere ve fikri olmayanlara gore daha yiiksek oldugu

belirlenmistir.

Tablo 4.24. Hemsirelerin genetik danismanlik hizmeti vermeyi isteme durumuna
gore GHBTPO nin dagilim1

GDH vermeyi Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
Isteme durumu n Mean Min Max SS Sira Ort.
Evet 123 6.89 3 10 0.14 249.13 x2=6.797
p=0.033
Hayir 172 6.27 0 10 0.15 209.7
Fikrim yok 156 6.51 0 10 0.14 225.74

*Kruskal Wallis testi kullanilmigtir (p<0.05).
**Gruplarin karsilastiriimasinda 1-2 gruplar: arasinda fark bulunmaktadir.

Tablo 4.24’te hemsirelerin GDH vermeyi isteme durumuna gére GHBTPO
yer almaktadir. GDH vermeyi isteme druumu ile GHBTPO arasinda istatistiksel

olarak anlamli bir fark bulundugu belirlenmistir (p<0.05). Gruplarin
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karsilagtirllmasinda bu farkin GDH vermeyi isteyen hemsireler ile istemeyenler
arasinda oldugu belirlenmistir. Meslek yasaminda GDH vermek istedigini belirten
hemsirelerin GHBTPO’s1 6.89+0.14 iken, istemeyenlerde bu ortalama 6.27+0.15’tir.
Bu bulguya gére GDH vermeyi isteyen hemsirelerin istemeyenlere gore bilgi puan

ortalamasinin yiiksek oldugu saptanmuistir.

Tablo 4.25. Hemsirelerin genetik danigmanlik hizmetini yeterli bulma durumuna
GHBTPO’nin dagilimi

GDH"1 yeterli bulma Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
durumu .
n Mean | Min Max SS Sira Ort.
Evet 10 5.30 3 7 0.45 130.3 $2=25 622
Hayir 147 | 706 | 0 10 | 014 | 26666 | P=0-001
Fikrim yok 294 6.29 0 10 0.11 208.93

*Kruskal Wallis testi kullanilnmigtir (p<0.05).
**Gruplarin karsilastirilmasinda 1-2 ve 2-3 gruplari arasinda fark bulunmaktadir.

Hemsirelerin GDH’1 yeterli bulma durumlarina gére GHBTPO dagilimi Tablo
4.25’te yer almaktadir. Tablo incelendiginde GDH’in yeterli bulunma durumu ile
GHBTPO arasinda istatistiksel acidan anlamli bir fark oldugu belirlenmistir
(p<0.05). Gruplarin karsilagtirillmasinda bu farkin GDH’1 yeterli bulan ile
bulmayanlar arasinda oldugu, ayn1 zamanda GDH’1 yeterli bulmayan ve bu konuda
fikri bulunmadigini beyan edenler arasinda oldugu belirlenmistir. Bu bulguya gore
GDH’1 yeterli bulmayan hemsirelerin bilgi puanlarinin daha yiiksek oldugu

goriilmiistiir.
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Tablo 4.26. Hemsirelerin galistiklar: birimde hasta veri toplama formunda genetik ile
ilgili sorulara yer verilme durumuna gére GHBTPO dagilimi

Hasta veri toplama

formunda genetik ile ilgili Bilgi Puan Ortalamasi Analiz*
sorulara yer verilme )
durumu n Mean | Min | Max SS | Sira Ort.
Z=147
Evet 97 6.92 3 10 0.15 | 250.85 >9
p=0.031
Hayir 354 | 641 0 10 0.10 | 219.19

*Mann Whitney U testi kullanilmistir (p<0.05).

Tablo 4.26°da hemsirelerin ¢alistiklar1 birimde hasta veri toplama formunda genetik
ile ilgili sorulara yer verilme durumuna gére GHBTPO’nin dagilimi yer almaktadir.
Tablo incelendiginde, hasta veri toplama formunda genetik ile ilgili sorulara yer
verilme durumu ile GHBTPO’lar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark oldugu
goriilmiistiir (p<0.05). Calistiklar1 birimde kullandiklar1 hasta veri toplama formunda
genetik ile ilgili sorulara yer verildigini belirten hemsirelerin GHBTPO’s1 6.92+0.10
iken, yer verilmedigini belirten hemsirelerin GHBTPO’s1 6.414+0.10 oldugu
belirlenmistir. Bu bulguya gore hasta veri toplama formunda genetik ile ilgili
sorulara yer verildigini belirten hemsirelerin bilgi puanlarininin yer verilmedigini

belirtenlere gore daha yiiksek oldugu tespit edilmistir.
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5. TARTISMA

Arastirma, hemsirelerin genetik danismanlik rolleri ve yetkinliklerine iligkin
farkindaliklarinin belirlenmesi amaciyla yiiriitiilmistiir. Calismadan elde edilen

sonuglar, literatiir bilgilerinin 15181 altinda tartisilmstir.

5.1. Hemsirelerin Tanimmlayicti ve Genetik Damsmanhk Rolleri ile

Yetkinliklerine Yonelik Bulgularin Tartisilmasi

Calisma kapsaminda yer alan hemsirelerin yas ortalamasmin 30.845.5,
%54.6’smin bekar, %87.1’inin servis hemsiresi olarak gorev yaptigr ve %29’unun

meslekte toplam 5 ile 9 y1l arasindagalistigi belirlenmistir (Bkz. Tablo 4.1).

Calismamizda hemsirelerin  biliylik ¢ogunlugunun (%94.4) lisans veya
lisansiistii egitim almis olmasi dikkat g¢eken bir bulgudur (Bkz. Tablo 4.1).
25.04.2007 tarihli ve 5634 sayili Hemsirelik Kanununda “Tiirkiye’de tiniversitelerin
hemsirelik ile ilgili lisans egitimi veren fakiilte ve yliksek okullarindan mezun olan
ve diplomalar1 Saglik Bakanlhiginca tescil edilenler ile 6grenimlerini yurt disinda
hemsirelik ile ilgili, devlet tarafindan taninan bir okulda tamamlayarak denklikleri
onaylanan ve diplomalar1 Saglik Bakanliginca tescil edilenlere Hemsire unvani
verilir’ maddesi hemsirelik egitiminin {ilkemizde lisans egitimine dayandirilmasinin
Onemini ortaya koymaktadir. Calismamizda hemsirelerin biiyiik ¢ogunlugunun en az
lisans mezunu diizeyinde egitim almis olmalar1 sevindirici bir bulgu olup, yasal
mevzuatla da uyum gostermektedir. Bu durumun, GATA Hemsirelik Yiiksekokulu
mezunlarinin lisans programindan mezun olduktan sonra ¢alisma alani1 olarak GATA
Egitim ve Arastirma Hastanesini tercih etmelerinden kaynakli oldugu

diistiniilmektedir.

Calismamizda hemsirelerin yaridan fazlast (%57.7) mesleki yasamlarinin
herhangi bir doneminde genetik konusunda bilgi aldiklarini ifade etmislerdir.

Genetik konusunda hemsirelerin bilgi kaynaklari incelendiginde, sirasiyla mesleki
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egitimde (%88.5), internet (%74.7) ve medya-televizyon (%46.2) yoluyla bu bilgiye
ulagildig1 belirtilmistir (Bkz. Tablo 4.2). Yapilan ¢alismalar incelendiginde, Kim’in
Seul’de on bir hastanede calisan hemsirelerle yaptig1 calismada, genetik alaninda
%54.9’unun bilgi kaynagi olarak Kitle iletisim araglarini kullandiklart (13),
Tomatir’in  ¢aligmasinda hemsirelerin  genetik konusunda bilgi kaynaklarim
cogunlukla mesleki egitimin yani sira basili yaymlarin olusturdugu belirlenmistir (6).
Turaglar ve arkadaslarinin yaptigi ¢alismada ise hemsirelik 6grencilerinin %97.1°
inin genetik bilgilerini lisans egitiminde aldiklarini ve bu egitim sirasinda bu bilgileri
%64.4 cocuk sagligi ve hastaliklar1 dersinden, %61.7 dogum ve kadin saglig
dersinden aldiklar tespit edilmistir (3). Terzioglu ve Ding’in yaptig1 ¢calismada da
hemsirelerin %23.3’linlin mesleki egitimleri boyunca genetikle ilgili bilgi edindigi
ama yetersiz oldugu, %1.8’inin genetik bilimyle ilgili bir konferansa katildig:
goriilmustiir (89). Calisma bulgumuz yapilan ¢alismalarla uyumlu olup, hemsirelerin
genetik alaninda almis olduklari mesleki egitimin yani sira bilgiye ulasmada kitle
iletisim araglarinin da 6nemli oldugunu gostermektedir. Gelisen teknoloji ve bilgiye
kolay wulagsma imkani olmasi acisindan kitle iletisim araglarinin ¢ogunlukla
kullanilmas: beklenen bir sonugtur. Bilgi kaynagi olarak kitle iletisim araglarinin
kullaniminin yanisira hemsirelerin mesleki yayinlart takip etmeleri, kongre,
sempozyum gibi etkinliklerde rol almalari, mesleki dernek ve orgiitlere {iye olmalar

bireysel gelismelerine katki saglayacak onemli etkinlikler arasinda yer almaktadir.

Arastirmamizda hemsirelerin  biliyiik  ¢ogunlugunun  (%81.6)  genetik
bilimindeki gelismeleri nemsedigini belirtmesi sevindirici bir bulgudur (Bkz. Tablo
4.2). Carroll ve arkadaslarmin yaptigi ¢alismada genetik alaninda primer bakim
veren saglik personelinin %95 gibi 6nemli bir boliimiiniin genetik ile ilgili
gelismeleri Onemsedigi tespit edilmistir (20). Bu sonu¢ c¢alisma bulgumuzu
desteklemekle birlikte hemsirelerin genetik alanindaki gelismelere yonelik

farkindaliklarinin yiiksek oldugunu gostermektedir.

Calismamizda hemsirelerin hemen hemen tamamina yakini (%99.1) mesleki
yasamlarinda GDH vermediklerini belirtirken, %72.8’1 genetik danismanlik yapmay1
istemedigini ifade etmistir (Bkz. Tablo 4.3). Kim’in c¢alismasinda klinik
hemsirelerinin sadece %14.9’unun aktif olarak genetik danismanlik yaptigi,

%34’intiin  genetik damismanlik yapmayr istemedigi belirlenmistir  (13).
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Calismamizda hemsirelerin biiyiikk ¢ogunlugunun GDH vermemeleri ve genetik

danismanlik yapmay1 istememeleri dikkat ¢eken bir bulgudur.

Arastirmamizda “GDH kimler tarafindan verilmelidir” sorusuna hemsirelerin
%37.9’ u GDH’1n tibbi genetik uzman tarafindan verilmesi gerektigini belirtirken,
sadece %31.3” ii GDH’1n hemsireler tarafindan verilmesi gerektigi konusunda goriis
bildirmistir (Bkz. Tablo 4.3). Literatirde, GDH klinik deneyimi olan doktor,
hemsire, sosyal hizmet uzmani, pediatri uzmani, genetik uzmani ve psikolog’dan
olusan bir ekip tarafindan yapilmasi1 gerektigi vurgulanmaktadir (22). Japonya’da
GDH noéroloji, endokrinoloji, pediatri, onkoloji, tibb1 genetik uzmanlari, laborant ve
genetik hemsiresi ile olusturulan bir ekip tarafindan verilmektedir (6). Ulkemizde ise
genetik alaninda verilen saglik hizmetlerinde ve GDH’ta 6zellikle hekimlerin aktif
olduklar1 goriilmektedir. Genellikle hasta ve hastaliklarla ilk karsilasanlar birinci
basamakta gorevli hekimler ve pediatristler oldugundan genetik hastaliklarin tespiti
ve hastalarin ilgili birimlere yonlendirmeleri bu asamada yapilmaktadir. Ancak halen
tilkemizde genetik hastaliklarin erken donemde tespit edilmesi ve uygun GDH’in

verilmesi istenen diizeyde bulunmamaktadir (2).

Tip enstitiisiiniin (Institute of Medicine/ IOM) verilerine gore gelecekte genetik
testleri yapabilecek ve toplum egitiminde gerekli GDH’1 saglayabilecek yeterlilikte
egitimli, uzmanlagsmis profesyonellere olan ihtiyacin artacagi belirtilmektedir. Bu
Raporda hemsire, psikolog, sosyal hizmet uzmani ve genetik uzmanlarin; veri
toplama, danismanlik, yonlendirme ve diger uzmanlarla isbirligini saglayacak giice
sahip olduklarna vurgu yapilmaktadir (76). Bu bakimdan iilkemizde de 6zellikle

genetik alaninda uzmanlagmis ve yetkin hemsirelere ihtiyag oldugu diistiniilmektedir.

Arastirmamizda “Genetik damismanlik hizmeti kimlere verilmeli” sorusuna
hemsirelerin %13.7’si akraba evliligi yapanlara, %13l ailede kalitsal hastalig1
bulunanlara, %11.7’si evlilik 6ncesi tiim ciftlere seklinde ve %10.7’si radyasyona ve
kimyasal ajanlara maruz kalanlara verilmesi yoniinde goriis bildirmislerdir (Bkz.
Tablo 4.3). Giiniimiizde akraba evliliginin genetik hastaliklarin epidemiyolojisini
etkiledigi kabul gérmektedir (81). Ulkemizde 2008 yili Tiirkiye Niifus ve Saglk
Arastirmast (TNSA) verilerine gore akraba evliligi oran1 %29.2°dir (84). Aile ve
Sosyal Politikalar Bakanligimin 12 bin aile iizerinde yiiriittiigli “Tirkiye'de Aile
Yapis1 Arastirmasi’na gore Tiirkiye'de akraba evliliklerinin oranm1 2006-2010
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doneminde %17.3 iken, bu oranin yaklasik %55’inin birinci derece akrabalar
arasinda yapildig1 belirlenmistir. Akraba evliliklerinin 1996-2000 yillar1 arasinda
%19, 2001-2005 yillar1 arasinda %20 oldugu, akraba evliligini uygun bulanlarin
orant 2006'da %13.5 iken 2011'e gelindiginde ise bu oranin %14.4 oldugu tespit
edilmistir (85). Ulkemizde akraba evliligi oraninin yiiksek oldugu goz oOniinde
bulunduruldugunda 6zellikle evlilik oncesi, prekonsepsiyonel ve gebelik donemini
kapsayan siirecte GDH’1n verilmesi ve bu bireylerin izlenmesi énem tasimaktadir.
Ulkemizde “Evlilik Oncesi Danismanlik Genelgesi” kapsaminda iiniversiteler, egitim
aragtirma hastaneleri, meslek kuruluslart ve Tiirkiye Halk Saglhigi Kurumu
temsilcileri tarafindan 2014 yilinda “Evlilik Oncesi Damismanlik Rehberi”
hazirlanmistir. Rehberin evlilik oncesi ¢iftlere verilecek hizmetlerin daha nitelikli
sunulmasinda ve ¢iftlerin evlilige saglikli bir baslangic yapmalarinda katkida
bulunulacagi diisiiniilmektedir. Ayni rehberde evlilik Oncesi danigsmanlik
hizmetlerinde akraba evliliklerine bagli genetik gegisli hastaliklara ydnelik

danigmanlik konularina da yer verilmistir (86).

Calismamizda hemsirelerin GDH’a iligkin goriisleri incelendiginde; %19.1°1
bir genetik danigsmanin, genetik hastaliga dair her seyi bilmesi gerektigini, %18.2’si
etik kurallar1 bilmesi gerektigini, %17.3’li uygun merkezlere sevk etmesi, %12.3’l
iletisim becerilerini dogru kullanmasi gerektigini belirtmistir (Bkz. Tablo 4.4).
Eijjzenga ve arkadaslar1 yaptiklar1 caligmada, genetik danigmanlik yapan kisinin
iletisiminin tekniklerini 1yi kullanmasmi ve GDH verirken nelere dikkat etmesi
konusunda bir farkindaliginin olmasi gerektigini vurgulamislardir (41). Bu bakimdan
genetik damismanlik yapacak profesyonellerin iletisim becerilerini dogru kullanmasi

ve genetik alanina 6zgii glincel bilgileri takip etmesi onem tagimaktadir.

Aragtirma kapsaminda yer alan hemsirelerin %32.6’sinin lilkemizde verilen
GDH’1 yeterli bulmadigi, %65.1°inin ise bu konuda fikri olmadigi saptanmistir.
GDH’m yeterli bulunmama sebeplerine bakildiginda, hemsirelerin %20.8’1 hizmet
alinacak yerlerin bilinmedigi, %16.4’li toplumun bu konuda ilgisiz oldugu, %12’si
politikalarin yetersizligi olarak ifade etmistir (Bkz. Tablo 4.4). Tomatir’in Denizli
bolgesinde calisan hemsirelerle yaptig1 ¢alismasinda hemsirelerin, lilkemizde GDH
veren merkezleri bilmedigi, GDH 1n yetersiz oldugunu ifade ettikleri belirlenmistir.

Hemsirelerin GDH’1 yetersiz bulma sebeplerine bakildiginda ekonomik nedenlerin,
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genetik servisine kars1 ailenin ilgisizliginin, randevularin farkli yerde ve ¢ok sayida
olmasinin, bu hastalarda tedavi olanaklarinin ve segeneklerinin istenilen diizeyde
olmamas1 ve umutsuzlugun rol oynadig1 belirlenmistir (6). Bir baska calismada ise
GDH’1in yetersiz bulunmasinin sebepleri arasinda halkin saglik algis1t ve sosyal
destek arayisi, hastalikla ilgili belirsizlik, bilginin nereden alinacaginin bilinmemesi
gibi faktorlerin rol oynadigi goriilmiistiir (77). Yapilan ¢alisma sonuglar1 arastirma
bulgumuzu desteklemekle beraber, hemsirelerin GDH’in nereden alinacagi
konusunda bilgi eksikliginin oldugunu gdstermektedir. Bu kapsamda hemsirelerin
GDH’taki roliinii, sorumlulugunu ve farkindaligini arttirmak igin, mezuniyet dncesi
lisans egitim miifredatinda genetik dersinin se¢meli olarak yer almasi, mezuniyet
sonrasinda ise lisaniistii ve sertifika programlariyla uzmanlagmaya gidilmesi ve

hizmet i¢i egitimlerle bilgi siirekliliginin saglanmasi gerektigi diistiniilmektedir.

Calismamizda hemsirelerin genetik danmismanligin iyilestirilmesine yonelik
onerileri incelendiginde, %18.4°li evlilik 6ncesi danigmanlik yapilmasi, %17.6’s1
lisans egitiminde genetik hastaliklar ve genetik danismanlik konularinin daha
kapsamli yer almasi, %17.1°i hemgsirelikte branslasmanin olmasi gerektigini
belirtmistir (Bkz. Tablo 4.4). ABD ve Kanada’da genetik danigmanlik konusunda
sertifika ve Ozel egitim programlari diizenlenmekte, yiiksek lisans ve doktora
egitimleri bulunmaktadir. Hatta ABD’de doktora sonrasi egitimlerin devam ettigi

bilinmektedir (71,78).

Yurt disinda genetik egitiminin igeriinin tanimlanmasinda rehber olan,
profesyonel hemsirelik kuruluslar1 tarafindan klinikte c¢alisan hemsirelere yol
gosterici olabilmesi i¢in 2001 yilinda Uluslararas1 Genetik Hemsireleri Dernegi
(ISONG)  kurulmustur. Bu dernege iiye bircok {ilke bulunmasina ragmen,
Tirkiye’nin bu lyeler arasinda yer almamasi {iziicii bir durumdur (67,79). Birlesik
Krallikta 2004 yilinda Ulusal Genetik Egitim ve Gelistirme Merkezi kurulmustur. Bu
merkezin amaclart; genomik egitime liderlik saglamak, saglik bakiminda farkindalig
yaratmak, genomik bilgiyi tanimlamak, hemsirelerin klinikteki bilgi ve tutumlarin
yararli hale getirmek, miifredatlar1 zenginlestirmek, egitim i¢in kaynaklarin
arttirtlmasin1  saglamak ve literatiir caligmalarinin  arttirlmasim1  saglamaktir
(17,68,71). Ulkemizde ise Tibbi Biyoloji ve Genetik Dernegi 1996 yilinda kurulmus,
fakat hem tliye sayis1 az hem de iiyeleri arasinda hemsire yer almamaktadir. Bu

durum iilkemizdeki saglik profesyonellerinin, genetik alaninda gorev ve
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sorumluluklarin belirlenmesinin, hemsirelerin bu alanda aktif olarak yer almasinin

onemli oldugunu gostermektedir (12).

Aragtirmamizda hemsirelerin ¢ogunlugu calistiklart birimde kullandiklari
hasta veri toplama formunda genetik hastalik 6ykiiye iliskin sorularin bulunmadigini
belirtmistir. Bunun yaninda hemsirelerin yaklasik dortte biri aile Oykiisii alinirken
anne ve baba, kardesler ve cocuklar hakkinda bilgi alinmasi gerektigini ifade
etmiglerdir. Hemsirelerin %11.9’u  bireyi degerlendirirken, esiyle akrabalik
durumunun, %10’u kadinin reprodiiktif donem hikayesinin ve ayni oranla ailede
kalitsal hastalik Oykiisiintin (%10), %5.2’s1 dini ve kiiltiirel inan¢larinin sorulmasi
gerektigini belirtmistir (Bkz. Tablo 4.5). Bhogal ve arkadasi yaptiklar1 ¢alismada
kiiltiirel inanglarin, bulunulan cografik bdlgenin genetik danigmanlikta 6dnemli bir
roliiniin oldugunu, genetik hastaliklara halkin bakis acisin1 ve cografik bolgelere gore
goriilebilen bazi genetik hastaliklarin tanilanmasini1 biiylik 6lciide etkiledigini
belirtmektedir (64). Amerikan Obstetri ve Jinekoloji Dernegine gore aile dykiisiini
etkili bir sekilde almak, tek gen bozukluklari ve kalitsal hastaliklar1 degerlendirmede
kritik bir role sahiptir (33). Aile dykiisii alinirken; bireyin sosyodemografik ve saglik
Oykiisii, aligkanliklari, esiyle akrabalik durumu, obstetrik ve jinekolojik Oykiisii
aragtirtlmalidir (62,74). Bu kapsamda hasta veri toplama formlarinda genetik hastalik
Oykiisiine yer verilmesi ve bu formlarin ulusal diizeyde standart hale getirilmesi,
saglik alaninda verilen hizmetin kalitesini yiikseltmede ve genetik hastaliklara
yonelik yapilan girisimlerin basarili sonuglar vermesi acisindan onemlilik arz

etmektedir.

Calismamizda genetik hastaliklarin erken teshis ve tedavisi i¢in genetik tarama
programlarinin kimlere diizenlenmesi gerektigi sorusuna, hemsirelerin %35.7’si
evlilik Oncesi ciftlere, %16.4’1i akraba evliligi yapanlara, %16’s1 genetik hastalik

tastyicilarina diizenlenmesi gerektigini belirtmislerdir (Bkz. Tablo 4.5).

Ulkemizde énemli bir halk saghig sorunu olan, kalitsal kan hastaliklarindan
hemoglobinopatilerin koruyucu saglik hizmetleri kapsaminda 6énlenmesi ve miicadele
edilmesi i¢in 30.12.1993 tarihinde 3960 say1 ile yayimlanan Kalitsal Kan Hastaliklar
ile Miicadele Kanununa dayanilarak hazirlanan “Kalitsal Kan Hastaliklarindan
Hemoglobinopati Kontrol Programi ile Tan1 ve Tedavi Merkezleri Yonetmeligi” 24

Ekim 2002 tarihli ve 24916 sayili Resmi Gazete’de yayimlanmis ve hastaligin
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illerdeki goriilme sikliklar1 dikkate alinarak riskli 33 ilde program baslatilmigtir. Bu
program; evlilik oncesi hemoglobinopati tarama programinda anormalliklerin
saptanarak, prenatal tan1 amaciyla genetik tan1 merkezlerine sevk edilen ciftlerin,
etkin prenatal danigmanlik siirecine 6rnek olusturmasi agisindan 6nem tasimaktadir.
Talasemi ve Orak Hiicreli Anemi gibi otozomal resesif gecis gosteren kalitsal
hastaliklarin  kontroliinde en etkili yontem; hastalik hakkinda toplumun
bilgilendirilmesi, toplum taramalar ile tagiyicilarin saptanmasi, genetik danismanlik
verilmesi ve prenatal tani metodlar1 kullanilarak hastalikli bebek dogumunun
onlenmesidir. Bu yontemle hemoglobinopatiler birgok iilkede kontrol altina
alimmustir (81,86).

Aragtirmamizda hemsirelerin  %92.4’lniin  “llkemizde 0&zellikle Akdeniz
Bolgesinde ¢ok sik goriilen bir anemi tiiriidiir” ifadesi ile Akdeniz Anemisi terimini
dogru eslestirdikleri bunun yaninda hemsirelerin %90.9’unun “viicut sivisinda
fenilalanin birikmesi sonucu zeka geriligi ve erken yasta 6liime neden olur” ifadesi
ile fenilketoniiri terimini, %89.8’inin “Down Sendromu olarak bilinir, genelde ti¢li
tarama testi ile tan1 konulur” ifadesi ile trizomi 21 terimini, %89.1’inin “Hamileligin
ilk aylarinda, beyin ve omuriligin gelisimi sirasinda ortaya ¢ikan bir bozukluktur”
ifadesi ile noral tip defekti terimini, %88.6’smin “Genetik ozelliklerin akrabalar
arasindaki dagilisin1 gosterir” ifadesi ile soyagaci terimini, %86.9’unun “Edward
Sendromu olarak ta bilinir ve bu bebeklerde kafa kiigiik, gozler asag1 yerlesimli,
kiigiik ¢gene goriiniimii vardir” ifadesi ile trizomi 18 terimini, %80.9’unun “Bireyin
kromozom sayisi, sekli ve bilylikliglinii ifade eder” ifadesi ile karyotip terimini
dogru eslestirdikleri gorlilmiistiir. Aymi1  zamanda hemsirelerin  %84.7’sinin
“Kalitimin temel fiziksel ve islevsel birimidir” ifadesi ile gen terimini, %81.4 liniin
“Hiicre c¢ekirdegi icindeki kalitsal maddedir” ifadesi ile kromozom terimini,
%62.5’inin “genlerin yapis1 ve sayisindaki degisiklikler i¢in kullanilir” ifadesi ile
mutasyon terimini, %62.3’liniin “Kendini eslemis kromozomun her bir pargasidir”
ifadesi ile kromatid terimini, %52.6’sinin “Bir organizmanin gozlenen yapisidir”
ifadesi ile fenotip terimini, %50.6’sinin “Bir organizmanin genetik yapisidir” ifadesi
ile genotip terimini yanlig eslestirdikleri saptanmistir. Calismamizda hemsirelerin
GBTPO’s1 8.25+2.65 olarak belirlenmistir. Diger bir ifadeyle hemsirelerin, 13
sorudan yaklasik 8’ine dogru yanit verdikleri goriilmiistiir. Bu bulgu hemsirelerin

temel genetik alaninda yetkinliklerinin yeterli oldugunu, ancak gelistirilmesi
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gerektigini ortaya koymaktadir Ayrica hemsirelerin 6zellikle toplumumuzda siklikla
goriilen fenilketoniiri ve down sendromu gibi genetik gegisli hastaliklar hakkinda

daha fazla bilgi sahibi olduklarin1 gostermektedir (Bkz. Tablo 4.6).

Tomatir ve arkadaglarinin yaptig1 bir ¢alismada hemsirelerin en ¢ok mitoz ve
mayoz boliinme konularinda bilgi sahibi olduklari; genetik danigsmanlik, insan
genetiginin etik yonii, mitokondriyal kalitim konularinda az bilgiye sahip olduklari
goriilmustiir. Kalitsal hastaliklardan en ¢ok bilinenin Fenilketoniiri ve Akdeniz
anemisi olmakla beraber Edward Sendromu ve Patau Sendromunun az bilindigi

saptanmistir (6). Bu sonug calisma bulgumuzu desteklemektedir.

Tiirkiye fenilketoniiri hastaliginin en sik goriildigi iilkelerden biridir. Her yil
iilkemizde 350- 400 ¢ocuk bu hastalikla dogmaktadir. Ulkemizde akraba
evliliklerinin yiiksek oranda yapilmasi hastaligin sik goériilmesine neden olmaktadir.
Bu bakimdan ebeveynlere gerekli danismanligin verilmemesi hatali gen yayginligini
arttirmaktadir (87). Yine iilkemizde Down Sendromu genetik hastaliklar igerisinde
yaygin olarak goriilenlerindendir. Down Sendromu viicut hiicresinde fazladan bir
kromozom bulunmasi sebebiyle genetik bir durumdur. Down Sendromu, biitiin
yaslardaki, irklardaki, dinlerdeki ve ekonomik sartlardaki insanlar1 etkilemektedir.
Tirkiye’de yasayan 100 000 civarinda Down Sendromlunun oldugu tahmin

edilmektedir (10).

Beta talasemi, Tiirkiye’nin de iginde oldugu Akdeniz iilkelerinde 6nemli bir
halk saglig1 sorunudur. Tasiyicilarin saptanmasi, genetik danisma ve dogum oOncesi
tan1 konabilmesiyle engellenebilir bir hastalik olmasina ragmen, diinyada her yil en
az 365 000 talasemi hastas1 dogmakta ve tedavi gérmektedir. Tiirkiye’de yaklasik 1
300 000 talasemi tasiyicist ve 4 500 kadar talasemi hastast vardir. Bu nedenle,
hastalikli bireylerin dogmasin1 engellemek cok onemlidir ve gerekli koruyucu

onlemlerin alinmasi ulusal politikalarla da desteklenmektedir (58,88 ).

Calismamizda hemsirelerin akdeniz anemisi, down sendromu ve fenilketoniiri
gibi genetik geg¢isli hastaliklarin yiiksek oranda biliyor olmas1 6nemli bir bulgudur.
Nitekim tilkemizde yaygin goriilen bu hastaliklarin 6nlenmesi ve erken tespitinde
GDH &zellikle ©nem tasimaktadir. Ozellikle GDH’m evlilik  &ncesi,

prekonsepsiyonel, gebelik ve dogum sonu donemlerde verilmesi 6nem tasimaktadir.
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Aragtirmamizda hemsirelerin genetik hastaliklara iliskin bilgi testine
verdikleri cevaplar incelendiginde, %96.6’sinin “Gen haritasinin ¢ikarilmasiyla bazi
kanserlerin erken tanist miimkiin olabilmektedir” ifadesi ile %94.5’inin “Kromozom
anomalileri, kromozomlarin eksik, fazla veya anormal diizenlenmesi sonucu olusur”
ifadesine dogru yanit verdikleri; %79.2°sinin “ X kromozomuna baglh kalitim
hastalig1 tasiyict anneden ogla gecer” ifadesi ile %64.5’inin “Kromozom analizi
normal olan ¢iftlerin embriyolarinda genetik hastalik goriilmez” ifadesine yanlis
yanit verdikleri tespit edilmistir. Calismamizda hemsirelerin GHBTPO 6.25+1.83
oldugu belirlenmistir. Bu bulgu, bilgi testinde yer alan genetik hastaliklara yonelik
10 sorudan ortalama 6’sina dogru yanit verildigini gostermektedir (Bkz. Tablo 4.7).
Bu bulguya gore hemsirelerin genetik hastaliklar bilgi testinde yer alan sorularin
yarisindan fazlasina dogru yanit vermeleri, bu alandaki yetkinliklerinin yeterli

oldugunu ancak desteklenmesi gerektigini gostermektedir.

Vural ve arkadaslarinin yaptigi ¢alismada hemsirelik 6grencilerinin genetik
bilgisine bakildiginda, en ¢ok bilgi sahibi olunan konularin gen haritalamasi,
kromozomlarin temel bilgisi ve genetik hastaliklarin prenatal teshisinin oldugu
goriiliirken, en az bilgi sahibi olunan konularin kalitsal diizen, biyokimyasal genetik
konulart oldugu goriilmiistiir (12). Carroll ve arkadaslarinin yaptigi bir ¢aligmada da
hemsirelerin kalitsal hastalik riskinin degerlendirilmesi, genetik test sonuglariyla
hastalarin bas etmesinde psikososyal destek, hastalarla prenatal test cesitleri
konularinda bilgi seviyelerinin yiiksek oldugu goriilmiistiir (20). Turaglar ve
arkadaglarinin yaptig1 ¢aligmada ise ebelik ve hemsirelik Ogrencilerinin genetik
hastaliklara dair farkindalik diizeyleri incelendiginde; %98.3 ile Rh faktorii en
yiikksek bilme durumunu olustururken, %352.4 ile albinizmin az bilme durumunu
olusturdugu tespit edilmistir. Ogrencilerin %98.6’sinm amniyosentez konusunda
bilgi sahibi oldugu, %69.6’s1nin kromozom analiz testi hakkinda bilgisinin az oldugu

belirlenmistir (3).

Terzioglu ve Ding’in hemsirelerin genetikteki rolleri ile ilgili goriislerini
incelendikleri calisma sonuglarinda da hemsirelerin temel genetik bilgilerinin
yetersiz oldugu, genetik bilginin bireysel acidan olasi risk ve zararlari, etik boyutu
konusunda farkindaliklarinin olmadig: goriilmiistiir (89). Gharaibeh ve arkadaglarinin
hemsire ve ebelerin genetik egitimlerindeki rol ve bilgilerini inceledikleri ¢calismada

ise aile Oykiisii alma, soyagacmin ¢izilmesi ve riskli ailelerin belirlenmesi
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konularinda bilgi eksikliklerinin oldugu ve hemsire egitimcilere bu konuda 6nemli

gorevler diistiigii belirlenmistir (90).

Amerikan Hemsireler Dernegi (American Nurses Association/ ANA)’nin
hemsirelerin genetik ile ilgili bilgi gereksinimlerinin tartisildig: bir toplantisinda, tiim
hemsirelerin genetik ile ilgili bilgi sahibi olmasi1 gerektigi konusunda goriis birligine
vartlmistir (42). ISONG genetik bilginin yOnetiminde hemsirelerin kendilerini
bilimsel, kisisel, profesyonel olarak gelistirmeleri gerektigini vurgulamaktadir (5).
Lea ve arkadaslarina gore, tiim hemsireler genetik ve genetigin temeli hakkinda bilgi
sahibi olmalidir; ¢iinkii hemsirelerin klinik bakim uygulamalarinda Kkaliteli,
populasyona ve cografik yerlesime uygun bakim verebilmek icin bu bilgilere ihtiyag

duyacaklarini belirtmektedir (37).

5.2. Hemsirelerin Tamimlayici Ozellileri ve Genetik Danmismanhk Rolleri ile

Yetkinliklerine Gére GBTPO’na iliskin Bulgularin Tartisiimasi

Arastirmamizda hemsirelerin yas dagilimina gére GBTPO’lar1 incelendiginde,
20- 25 yas grubunda bulunan hemsirelerin GBTPO’s1 8.74+3.05, 36 yas ve lizeri olan
hemsirelerin ise 7.92+2.75 oldugu belirlenmistir. Hemsirelerin medeni durumlarina
gore GBTPO’nin ise evli olanlarda 8.5+2.8, bekar olanlarda ise 8.1+2.5 oldugu
goriilmistiir. (Bkz. Tablo 4.8, Bkz. Tablo 4.9) (p>0.05).

Kim’in ¢alismasinda 21- 25 yas grubu ile 41 yas ve lizeri grupta yer alan
hemsirelerin bilgi puan ortalamalarinin ayni ve dier yas gruplarma gore daha
yiiksek oldugu (2.23+£39) tespit edilmistir. Godino ve arkadaslarmin Italyan
hemsirelerle yaptig1 ¢calismada da genetik bilgi puanlari ile yas arasinda istatistiksel
olarak anlamli bir iligki olmadig1 goriilmiistiir (1,13). Terzioglu ve Ding’in yaptigi
calismada hemsirelerin yas ve medeni durumlar ile genetik bilgi seviyeleri arasinda
istatistiksel olarak anlamlik bir iliskinin olmadigi belirtilmistir (89). Bu sonuglar
aragtirma bulgumuzla uyum gostermekle birlikte, genc yas grubundaki hemsirelerin
bilgi puan ortalamasmnin daha yliksek olmasinin; mesleki bilgiyi hatirlama ve

kullanma becerilerinin daha yiiksek olmasindan ve bilisim teknolojileri daha etkin
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kullanmalarina bagli bilgiye erisimlerinin daha kolay olmasindan kaynakli oldugu

distiniilmektedir.

Hemsirelerin egitim durumlarima gére GBTPO’lar1 incelendiginde, egitim
diizeyi On lisans ve altinda egitimi olanlarda 8.442.3, egitim diizeyi lisans ve iizeri
egitimi olanlarda ise 8.2+2.7 oldugu saptanmigtir (Bkz. Tablo 4.10). Bu bulgulara
gore arastirma kapsamindaki hemgirelerin egitim diizeylerine gore temel genetik
GBTPO’lan arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iliskinin olmadig1 tespit

edilmistir (p>0.05).

Kim’in g¢aligmasinda lisans mezunu olan hemsirelerin bilgi puan
ortalamalarinin en yliksek oldugu (2.264+41), 3 yillik kolej mezunu olanlarin daha
diisiik oldugu (2.17439) tespit edilmistir (13). Calzone ve arkadaslarinin hemsireler
lizerinde yaptig1 bir calismada, egitim seviyesinin artmasiyla sorulara dogru yanit
verme oraninin arttig1 gérilmiistiir. Doktora egitimi alan hemsgirelerin sorulara dogru
cevap verme orani %67.3 iken, yliksek lisans mezunu olanlarda bu oranin %54.7 ve
lisans mezunu olanlarda %28.5 oldugu belirlenmistir (40). Arastirma sonuglari
calisma bulgumuzla uyum gostermemektedir. Calismamizda egitim diizeyi arttikga
GBTPO’nin  diismesinin nedeni c¢alisma grubumuzu olusturan hemsirelerin
cogunlugunun (%94.4) lisans ve lizerinde egitim almasina bagli homojen bir

dagilimin bulunmamasindan kaynakli oldugu diistiniilmektedir (Bkz. Tablo 4.1).

Arastirmamizda hemsirelerin  ¢alistiklart  birimlere gére GBTPO’lan
incelendiginde, yonetimde calisan hemsirelerin bilgi puan ortalamasi 10.25+2.17
iken bu orta:glama serviste ¢alisan hemsirelerde 7.96+2.43, poliklinikte ¢alisanlarda
8.00+2.01, yogun bakim iinitelerinde ¢alisanlarda 8.7743.27 oldugu tespit edilmistir.
Bu bulgulara goére hemsirelerin ¢alistiklara birimler ile GBTPO’lar1 arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir fark oldugu goriilmiistiir. Hemsirelerin g¢alisma
statiileri ile GBTPO’lar1 karsilastirildiginda, yonetici hemsirelerde bu ortalama
8.97+2.64 iken, servis hemsirelerinde 8.14+2.65 oldugu goriilmiistiir. Bu sonuglara
gore hemsirelerin calisma statiileri ile GBTPO’lar1 arasinda istatistiksel olarak

anlamli bir fark oldugu belirlenmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.11, Bkz. Tablo 4.12).

Kim’in ¢aligmasinda, sorumlu hemsirelerin digerlerine gore bilgi seviyelerinin

daha yiiksek oldugu (2.28+39), klinik hemsirelerin bilgi seviyelerinin ise daha diisiik
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oldugu (2.16+42) belirlenmistir. Obstetri ve jinekoloji bdliimiinde ¢alisan
hemsirelerin bilgi seviyesi daha yliksek iken (2.334£33), yogun bakimda calisan
hemsirelerin daha diisiik oldugu (2.21+44) gorilmistir (13). Bu bulgu bizim
calismamizla uyum gostermekte birlikte, yonetici ya da sorumlu hemsirelerin bilgi
seviyelerinin diger hemsirelerden daha yiiksek olmasi beklenen durumdur. Genellikle
yonetimde yer alan hemsirelerin egitim seviyelerinin en az lisans mezunu olmasi,
mevzuat ve yonetmelikler hakkinda daha fazla bilgi sahibi olmalar1 sebebiyle

farklilik gostermektedirler.

Calismamizda mesleki olarak 5 yildan az ¢alisan hemsirelerin GBTPO’nin 15
yil iizeri calisanlara daha yiliksek oldugu belirlenmistir. Bu kapsamda mesleki
caligma yili arttikca genetik alandaki bilgi diizeyinin azaldig1 goriilmiistiir (p<0.05)
(Bkz. Tablo 4.13). Kim’in ¢alismasinda, hemsirelerin meslekte ¢alisma siiresi
arttitkga genetik alaninda bilgi diizeylerinin distiigii belirlenmistir (13). Arastirma
sonucu c¢alisma bulgumuzla benzerlik gostermekle birlikte, bu farkin ¢alisma siiresi
azaldik¢a mesleki egitimde alinan bilgileri daha kolay hatirlamadan kaynakli oldugu
disiiniilmektedir. Terzioglu ve Ding’in yaptigi ¢alismada ise hemsirelerin meslekte
calisma yillar1 ile bilgi diizeyleri arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark

olmadigi belirtilmektedir (89). Bu sonug ¢alisma bulgumuzu desteklememektedir.

Arastirmamizda hemsirelerin genetik ile ilgili egitim alma durumlarina goére
temel genetik puan ortalamalari incelendiginde, daha 6nceden egitim alanlarin bilgi
puan ortalamalarinin 8.2+2.4, egitim almayan hemsirelerin puan ortalamalarinin
8.5+3.1 oldugu ve istatistiksel olarak anlamli bir farkin olmadig: tespit edilmistir
(p>0.05) (Bkz. Tablo 4.14). Godino ve arkadaslarmin Italyan hemsirelerle yaptig
calismada, hemsirelerin daha dnceden genetik konusunda egitim alma durumlar ile
bilgi puanlar1 arasinda pozitif bir iligki oldugu goriilmiis olup bu bulgu c¢aligsma

bulgumuzla uyum gostermemektedir (91).

Calismamizda hemsirelerin  genetik  bilimindeki gelismeleri Onemseme
durumuna gore temel genetik bilgi puan ortalamalarina bakildiginda, genetik
bilimindeki gelismeleri dnemseyenlerin bilgi puan ortalamalarinin 8.4+2.6 oldugu,
onemsemeyenlerin bilgi puan ortalamalarinin ise 7.0+£3.0 oldugu gorilmiistiir.
Arastirmamizin bu bulgularina gére hemsirelerin genetik bilimindeki gelismeleri

onemsemeleri ile temel genetik bilgi puan ortalamalar1 arasinda anlamli bir farkin

62



oldugu belirlenmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.15). Calismamizda genetik bilimindeki
gelismeleri dnemseyen hemsgirelerin bilgi puan ortalamalarinin yiiksek olmasi, bu

konuda farkindalik olusturmalar1 agisindan 6nem tasimaktadir.

Aragtirmamizda mesleki yasamlarinda GDH veren hemsirelerin bilgi puan
ortalamalar1 6.5+£3.7 iken, GDH vermeyen hemsirelerin bilgi puan ortalamalarmin
8.3+2.6 oldugu goriilmiistiir. Bu sonuglara gére hemsirelerin mesleki yasamlarinda
GDH verme durumu ile temel genetik testi arasinda anlamli bir iligkinin olmadig:
tespit edilmistir (p>0.05) (Bkz. Tablo 4.16). Kim’in yaptig1 ¢calismada GDH veren
hemsirelerin bilgi puanlar1 2.25+43 iken, GDH vermeyenlerin bilgi puanlarinin
2.08+41 oldugu, dolayisiyla GDH verenlerin bilgi seviyesinin yapmayanlara goére
daha yiikksek oldugu belirlenmistir (13). Bu sonug¢ caligma bulgumuzla uyum
gostermemekle beraber, bu durumun GDH verdigini belirten hemsire sayisinin az

olmasindan kaynaklandig diisiiniilmektedir.

Arastirmamizda GDH vermeyi istemeyen hemsirelerin bilgi puan ortalamalari
7.8£2.6 iken, bu konuda fikri olmadigini belirten hemsirelerin bilgi puan
ortalamalarinin  8.6+2.6 oldugu goriilmiistiir. Arastirma bulgularimiza gore
hemsirelerin GDH vermeyi isteme durumlar1 ile temel genetik bilgi puan
ortalamalar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir farkin oldugu saptanmigtir
(p<0.05) (Bkz. Tablo 4.17). Kim’in ¢alismasinda GDH vermeyi isteyen hemsirelerin
bilgi puanlar1 2.24+42 iken, GDH vermeyi istemeyen hemsirelerin bilgi puanlarinin
2.16+40 oldugu ve GDH vermeyi isteyenlerin bilgi seviyesinin istemeyenlere gore
daha yiiksek oldugu belirlenmistir (13). Calismamizda GDH ilgili fikir beyan
etmeyen hemsirelerin bilgi puan ortalamasmin yliksek olmasi dikkat c¢eken bir

bulgudur.

Caligmamizda, lilkemizde GDH’1 yeterli bulmayan hemsirelerin bilgi puan
ortalamalar1 9.0+2.9 iken, bu konuda fikir belirtmeyen hemsirelerin bilgi puan
ortalamalarinin  7.9+2.5 oldugu tespit edilmistir. Dolayisiyla iilkemizde GDH’1
yeterli bulma durumu ile temel genetik bilgi testi puan ortalamalari arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir fark oldugu tespit edilmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo
4.18). GDH’1in tip fakiiltelerinde, resmi hastanelerde, 6zel hastane ve kliniklerde,
bazi 6zel kurumlarda, yalnmizca tip doktorlar1 tarafindan degil, tibbi genetikgilerin,

genetik danismanlik sertifikast bulunan psikolog, sosyal hizmet uzmani ve
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hemsirelerin verebilecegi bir hizmet olmasi ve ailelerin ¢ocuk sahibi olma konusunda
daha bilingli davranmalari, gelismis llkelerde bu tiir hizmetlerden yararlanma
oraninin yiiksek olmasinda baslica etmen olarak gosterilmektedir. Ulkemizde de
cesitli tip fakiiltelerinin tibbi biyoloji anabilim dallarinda, 6zel hastanelerde ve
kuruluglarda prenatal ve postnatal analizleri de kapsayan GDH verilmektedir (78).
Genetik danigmanin verdigi GDH, hem danigmanlik yaptig1 aileyi, hem de toplumda
genetik hastaliklarin spektrumunu etkilemektedir. Bu hizmetlerin yetersiz olmasi ya
da saglik profesyonellerinin bu konudaki farkindaliklarinin az olmast genetik
bilimindeki gelismelerden daha az yararlanmamiza, halkin bilinglendirilememesine

neden olmaktadir.

Aragtirmamizda calistiklar1 birimde kullandiklar1 hasta veri toplama formunda
genetik hastaliklar ile ilgili sorulara yer verildigini belirten hemsirelerin bilgi puan
ortalamalar1 9.342.3 iken, yer verilmedigini belirten hemsirelerin bilgi puan
ortalamalarinin 8.0+2.7 oldugu goriilmiistiir. Bu sonuglara gore hasta veri toplama
formunda genetik hastaliklar ile ilgili sorulara yer verilme durumu ile temel genetik
bilgi testi puan ortalamalar1 arasinda anlamli bir fark oldugu belirlenmistir (p<0.05)
(Bkz. Tablo 4.19). Calismamizin bu bulgusu, veri toplama formlarinin standart hale
gelmesinin ve iceriginde genetik hastaliklar ile 1ilgili sorulara yer verilmesinin,
hemsirelerin genetik alaninda bilgi seviyelerinin ve farkindaliklarinin daha fazla

oldugunu gostermektedir.

5.3. Hemsirelerin Tanmimlayic1 Ozellikleri ve Genetik Damismanhk Rolleri

ile Yetkinliklerine Gore GHBTPO’na iliskin Bulgularin Tartismasi

Arastirmamizda hemsirelerin  e8itim durumlarma gore GHBTPO’lar
incelendiginde, egitim diizeyi On lisans ve altinda egitimi olanlarda 5.24+0.40, egitim
diizeyi lisans ve lizeri egitimi olanlarda ise 6.55+0.19 oldugu saptanmistir (Bkz.
Tablo 4.20) (p<0.05). Bu kapsamda c¢alismamizda egitim diizeyi arttikca
GHBTPO’nin yliikseldigi belirlenmistir. Kim’in Seul’deki klinik hemsireleriyle
yaptig1 calismasinda lisans mezunu olan hemsirelerin bilgi puan ortalamalarinin en
yiiksek seviyede oldugu (2.26+41), 3 yillik kolej mezunu olanlarin daha diisiik
oldugu (2.17+39) tespit edilmistir (13). Calzone ve arkadaslarinin hemsireler

tizerinde yaptig1 bir ¢alismada, e8itim seviyesinin artmasiyla sorulara dogru yanit
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verme oraninin arttigi goriilmistiir. Doktora egitimi alan hemsirelerin sorulara dogru
cevap verme orani %67.3 iken, yiiksek lisans mezunu olanlarda bu oranin %54.7 ve
lisans mezunu olanlarda %28.5 oldugu belirtilmistir (40). Terzioglu ve Ding’in
yaptig1 ¢alismada da lisans mezunun hemsirelerin genetik bilgisinin, meslek yiiksek
okulu mezunlarina goére daha yiiksek oldugu tespit edilmistir (89). Arastirma
sonuglar1 ¢alisma bulgumuzu desteklemekle birlikte, egitim diizeyi arttikga bilgi
seviyesinin artmasi hemsgirelik lisans ve lisansiistii egitiminin Onemini ortaya

koymaktadir.

Arastirmamizda  hemsirelerin  calisma  statiileri ile  GHBTPO’lar
karsilastirildiginda, yonetici hemsirelerin  GHBTPO’s1  7.16+£0.22 iken, servis
hemsirelerinin ise 6.43+0.09 oldugu gorilmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.21).
Kim’in ¢alismasinda, sorumlu hemsirelerin digerlerine gore bilgi seviyelerinin daha
yiiksek oldugu (2.28439), klinik hemsirelerin bilgi seviyelerinin ise daha diisiik
oldugu (2.16+42) belirlenmistir. Bu bulgu c¢alisma sonuglarimizi desteklemekle
birlikte yonetici hemsirelerin GHBTPO’larmin yiiksek olmasi beklenen bir

durumdur.

Arastirmamizda hemsirelerin genetik ile ilgili egitim alma durumlarina gore
GHBTPO’lar1 incelendiginde, daha 6nceden egitim alanlarin GHBTPO’s1 6.89+0.10
iken, egitim almayan hemsirelerin GHBTPO’sinin  ise 5.97+0.18 oldugu
belirlenmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.22). Godino ve arkadaslarinin Italyan
hemsirelerle yaptig1 calismada, hemsirelerin daha dnceden genetik konusunda egitim
alma durumlari ile bilgi puanlar1 arasinda pozitif bir iligki oldugu goriilmiistiir (91).
Calisma sonucu, arastirma bulgumuzu desteklemekte olup, egitimin Onemini

vurgulamaktadir.

Calismamizda hemsirelerin genetik bilimindeki gelismeleri Onemseme
durumuna goére GHBTPO’larina bakildiginda, genetik bilimindeki gelismeleri
onemseyenlerin GHBTPO’larinin  6.71+0.09 oldugu, Onemsemeyenlerin ise
5.7240.33 oldugu saptanmistir. Arastirmamizin bu bulgularina gore hemsirelerin
genetik bilimindeki gelismeleri dnemsemeleri ile GHBTPO’lar1 arasinda anlamli bir
farkin oldugu belirlenmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.23). Calismamizda genetik
bilimindeki gelismeleri 6nemseyen hemsirelerin GHBTPO’larinin yiiksek olmasi, bu

konuda farkindalik olusturmalar1 agisindan 6nem tasimaktadir.
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Arastirmamizda hemsirelerin GDH vermeyi isteme durumlari ile GHBTPO’lar1
karsilagtirildiginda, GDH vermeyi isteyen hemsirelerin GHBTPO’simin 6.89+0.14
oldugu, istemeyenlerin ise 6.27+£0.15 oldugu gorilmiistir. Bu bulgulara gore
hemsirelerin GDH vermeyi isteme durumlar1 ile GHBTPO’lar1 arasinda istatistiksel
olarak anlamli bir fark oldugu goriilmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.24). Kim’in
caligmasinda danismanlik yapmayi isteyen hemsirelerin bilgi puanlar1 2.24+42 iken,
danmismanlik yapmay1 istemeyen hemsirelerin bilgi puanlarinin 2.16+40 oldugu ve
danmismanlik yapmay1 isteyenlerin bilgi seviyesinin danigmanlik yapmay1
istemeyenlere gore daha yiiksek oldugu belirlenmistir (13). Arastirma sonucu

calisma bulgumuzu desteklemektedir.

Calismamizda, lilkemizde GDH’1 yeterli bulmayan hemsirelerin GHBTPO’s1
7.06+0.14 iken, bu konuda fikir belirtmeyen hemsirelerin GHBTPO’sinin 6.29+0.11
oldugu goriilmiistiir. Dolayisiyla iilkemizde GDH’1 yeterli bulma durumu ile
GHBTPO’lar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark oldugu gorilmiistiir
(p<0.05) (Bkz. Tablo 4.25). Genetik danigmanin, verdigi GDH, hem danismanlik
yaptigi aileyi, hem de toplumda genetik hastaliklarin spektrumunu etkilemektedir. Bu
hizmetlerin yetersiz olmasi ya da saglik profesyonellerinin bu konudaki
farkindaliklarinin  az  olmasi1 genetik  bilimindeki gelismelerden daha az
yararlanmamiza, halkin bilinglendirilememesine ve saglikli nesillerin meydana

gelmemesine neden olmaktadir.

Arastirmamizda g¢alistiklart birimde kullandiklar1 hasta veri toplama formunda
genetik hastaliklar ile ilgili sorulara yer verildigini belirten hemsirelerin GHBTPO’s1
6.92+0.15 iken, yer verilmedigini belirten hemsirelerin ise 6.41+0.10 oldugu
belirlenmistir. Bu sonuglara gore hasta veri toplama formunda genetik hastaliklar ile
ilgili sorulara yer verilme durumu ile GHBTPO’lar1 arasinda istatistiksel olarak
anlamli bir fark oldugu goriilmiistiir (p<0.05) (bkz. Tablo 4.26). Calismamizin bu
bulgusu, veri toplama formlarinin standart hale gelmesinin ve iceriginde genetik
hastaliklar ile ilgili sorulara yer verilmesinin, hemsirelerin genetik alaninda bilgi

seviyelerinin ve farkindaliklarinin daha fazla oldugunu gostermektedir.
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6. SONUC ve ONERILER

Aragtirma hemsirelerin genetik danigmanlik rolleri ve yetkinliklerine iligkin

farkindaliklarin1 belirlemek amaciyla planlanmis ve ylriitiilmustir.

Arastirma sonucunda

Hemsirelerin yas ortalamasmin 30.8+5.5 oldugu, %56.6’simnin medeni
durumunun bekar oldugu, %94.4’iniin en az lisans mezunu oldugu,
%81.7’sinin servis hemsiresi olarak gorev yaptigi, %29’unun meslekte
toplam 5-9 y1l ¢alistig1 tespit edilmistir (Bkz. Tablo 4.1).

Hemsirelerin %57.7’sinin genetik konusunda mesleki yasaminin herhangi
bir doneminde bilgiye ulastigi, %88.5’inin mesleki egitiminde bilgiye
ulastigi, %74.7’sinin internetten bilgiye ulastigi, %81.6’smin genetik
bilimindeki gelismeleri nemsedigi saptanmistir (Bkz. Tablo 4.2).
Hemsirelerin  %99.1’inin  gegmiste genetik danmismanlik yapmadigi ve
%72.8’inin danmismanlik yapmay1 istemedigi, %37.9’unun danismanligin
tibbi genetik uzmani tarafindan verilmesi gerektigini, %31.3’{iniin
hemsireler tarafindan verilmesi gerektigini, %1.9’unun psikologlar
tarafindan verilmesi gerektigini, %13.7’sinin akraba evliligi yapanlara
genetik danigsmanlik verilmesi gerektigini, %13 liniin ailede kalitsal
hastalig1 olanlara genetik danigmanlik verilmesi gerektigini belirttigi tespit
edilmistir (Bkz. Tablo 4.3).

Hemsirelerin %19.1°inin bir damigmanin hastalia dair her seyi bilmesi
gerektigini, %18.2°sinin etik kurallar1 bilmesi gerektigini, %32.6’sinin
ilkemizde GDH’1 yeterli bulmadigin1 ve %65.1°’inin bu konuda fikri
olmadigini, GDH’1 yeterli bulmama nedenlerine bakildiginda ilk sirada
%20,8’inin hizmet alinacak yerlerin bilinmedigini, ikinci sirada %16.4’linlin
toplumun ilgisizligini, ti¢lincii olarak %12’sinin politikalarin yetersizligini,
GDH’m 1yilestirilmesine yonelik, %18.4’linlin evlilik oncesi danismanlik

yapilmasi gerektigini, %17.6’sinin lisans egitiminde yer almasi1 gerektigini
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ve %17.1’inin hemsirelikte branslasmanin olmasi gerektigini belirttigi
saptanmustir (Bkz. Tablo 4.4).

Hemsirelerin  %78.4’linlin  kullandiklart veri toplama formunda genetik
hastaliklarla ilgili bir soru olmadigy; aile dykiisii alinirken %22.1°inin anne
ve baba, %21.6’sinin kardesler, %20.2’sinin ¢ocuklar seklinde yanit verdigi,
bireyi degerlendirirken %11.9’unun esiyle akrabalik durumunun, %10 unun
ailede kalitsal hastalik Oykiisiiniin sorulmasi gerektigini, %35,’inin evlilik
oncesi ciftlere tarama programi diizenlenmesi gerektigini belirttigi
saptanmustir (Bkz. Tablo 4.5).

Hemgirelerin temel genetik ile ilgili bilgi sorularina verdikleri cevaplarin
ortalamalarinin 8.25+2.65 oldugu, %84.7’sinin “kalittimin temel fiziksel ve
islevsel birimidir” ifadesi ile gen terimini, %81.4’linlin “hiicre ¢ekirdegi
icindeki kalitsal maddedir” ifadesi ile kromozom terimi eslestirmelerini
yanlig yaptiklari, %92.4’{inlin “lilkemizde 6zellikle Akdeniz Bolgesinde ¢ok
stk goriilen bir anemi tiiriidlir” ifadesi ile Akdeniz anemisi terimini,
%90.9’unun*“viicut sivisinda fenilalanin birikmesi sonucu zeka geriligi ve
erken yasta 6liime neden olur” ifadesi ile fenilketoniiri eslestirmesini dogru
yaptiklart saptanmistir (Bkz. Tablo 4.6).

Hemsirelerin  genetik hastaliklara iliskin  bilgi sorularma verdikleri
cevaplarin ortalamalarinin 6.52+1.83 oldugu, %96.6’simin “Gen haritasinin
cikarilmasiyla bazi kanserlerin erken tanis1 miimkiin olabilmektedir” ifadesi
ile %94.5’inin “Kromozom anomalileri, kromozomlarin eksik, fazla veya
anormal dilizenlenmesi sonucu olusur” ifadesine dogru yanit verdigi,
%79.2°sinin “ X kromozomuna bagli kalitim hastalig1 tasiyict anneden ogla
gecer” ifadesi ile %64.5’inin “Kromozom analizi normal olan ciftlerin
embriyolarinda genetik hastalik goriilmez” ifadesine yanlis yanit verdigi
tespit edilmistir (Bkz. Tablo 4.7).

Hemsirelerin yas dagilimi ile temel genetik bilgi puan ortalamalar1 arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir iligki olmadig1 saptanmistir (p>0.05) (Bkz.
Tablo 4.8).

Hemsirelerin medeni durumlari ile temel genetik bilgi puan ortalamalar
acisindan istatistiksel olarak anlamli bir fark olmadig1 saptanmistir (p>0.05)

(Bkz. Tablo 4.9).
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Hemsirelerin egitim durumlar ile temel genetik bilgi puan ortalamalar
arasinda istatistiksel olarak anlamli bir farkin olmadigi tespit edilmistir
(p>0.05) (Bkz. Tablo 4.10).

Hemsirelerin ¢alistiklar1 birim ile temel genetik bilgi puan ortalamalar
arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark bulundugu belirlenmistir
(p<0.05) (Bkz. Tablo 4.11).

Yonetici hemsirelerin, servis hemsirelerine gore temel genetik bilgi puan
ortalamalar1 daha yiiksek bulunmustur (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.12).
Hemsirelerin meslekte toplam calisma yillar1 ile temel genetik bilgi puan
ortalamalar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark olmadigi tespit
edilmistir (p>0.05) (Bkz. Tablo 4.13).

Hemsirelerin genetik hastalik ve genetik danigsmanlikla ilgili egitim alma
durumu ile temel genetik bilgi puan ortalamalar1 arasinda istatistiksel olarak
anlamli bir iligkinin bulunmadig1 belirlenmistir (p>0.05) (Bkz. Tablo 4.14).
Genetik bilimindeki gelismeleri 6nemseyen hemsirelerin temel genetik bilgi
puan ortalamalarinin 6nemsemeyenlere gore daha yiiksek oldugu tespit
edilmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.15).

Hemsirelerin GDH verme durumu ile temel genetik bilgi puan ortalamalari
arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark olmadigi saptanmistir (p>0.05)
(Bkz. Tablo 4.16).

GDH vermeyi isteme konusunda bir fikri olmadigini belirten hemsgirelerin,
temel genetik bilgi puan ortalamalarmin genetik danigmanlik yapmak
istemeyen hemsirelerden daha yiiksek oldugu tespit edilmistir (p<0.05)
(Bkz. Tablo 4.17).

Ulkemizde GDH’1n yeterli bulunma durumu ile hemsirelerin temel genetik
bilgi puan ortalamalar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iliski oldugu
belirlenmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.18).

Veri toplama formunda genetik hastaliklar ile ilgili sorulara yer verildigini
belirten hemsirelerin temel genetik bilgi puan ortalamalarinin, yer
verilmedigini belirten hemsirelerden daha yiiksek oldugu bulunmustur
(p<0.05) (Bkz. Tablo 4.19).

Hemgsirelerin egitim durumlar1 ile GHBTPO arasinda istatistiksel olarak

anlaml1 bir fark oldugu goriilmistiir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.20).
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Hemsirelerin ¢aligsma statiilerine géore GHBTPO arasinda istatistiksel olarak
anlamli bir fark oldugu belirlenmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.21).
Hemsirelerin genetik alaninda, mezuniyet 6ncesi ve sonrasi donemde egitim
alma durumlar1 ile GHBTPO arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark
oldugu goriilmiistiir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.22).

Genetik bilimindeki gelismeleri 6nemseyen hemsirelerin GHBTPO’nin
onemsmeyenlere gore daha yiiksek oldugu tespit edilmistir (p<0.05) (Bkz.
Tablo 4.23).

GDH vermeyi isteyen hemsirelerin GHBTPO’nin istemeyenlere gore daha
yliksek oldugu belirlenmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo 4.24).

Hemgsirelerin GDH’1 yeterli bulma durumu ile GHBTPO arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir fark oldugu gorilmiistiir (p<0.05) (Bkz.
Tablo 4.25).

Hasta veri toplama formunda genetik ile ilgili sorulara yer verildigini
belirten  hemsirelerin  GHBTPO’nin, yer verilmedigini  belirten
hemsirelerden daha yiiksek oldugu tespit edilmistir (p<0.05) (Bkz. Tablo
4.26).
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Arastirmadan elde edilen sonuclar dogrultusunda:

e Hemsirelerin genetik alaninda mesleki yayinlari takip etmeleri, arastirma ile
ilgili kurslara katilmalari, kongre, sempozyum gibi bilimsel etkinliklerde rol
almalari, mesleki dernek ve Orgiitlere iiye olmalari, bireysel gelismelerine
katki saglamasi agisindan Onerilir.

e Hemygirelik lisans egitimi programi kapsaminda genetik konularina detayl
olarak yer verilmesi, bunun yani sira genetik hemsirelik dersinin se¢gmeli
ders kapsaminda yer almas1 Onerilir.

e Hemsgirelere mezuniyet sonrasi yiiksek lisans ve sertifikali egitimlerle
genetik hemsirelik alaninda uzmanlagma imkanin saglanmasi 6nerilir. Ayni
zamanda genetik hemsireligin uzmanlik alan1 olarak mevzuatta yer almasi,
gorev, yetki ve sorumluluk tanimlarinin yasal diizenlemelerle belirlenmesi
Onerilir.

o Genetik ile ilgili derneklerin sayisinin artmasi ve bu derneklerde
hemsirelerin aktif rol almalar1 6nerilir.

e Hasta veri toplama formlarinda genetik oykiiye yonelik sorularin yer almasi
ve bu formlarin standart hale getirilmesi 6nerilir.

e Tarama programlarinin halki bilinglendirmesi ve daha saglikli toplumlarin
olusmasina katkida bulunmasi agisindan devamliliginin saglanmasi ve bu
programlarin yasalarla desteklenmesi ve bu cer¢evede hemsirelerin aktif rol
uistlenmeleri onerilir.

e Hemsgirelerin genetik damigmanlik rollerini ve farkindaliklarimi kapsayan,
iilke genelini ve farkli bolgeleri temsil edebilen bilimsel ¢alismalarin

arttirllmasi ve aragtirma sonuclarinin hizmete yansitilmasi onerilir.
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EK C.
GONULLULERI BILGILENDIRME VE OLUR (RIZA) FORMU

SEVGILI KATILIMCILAR; bu calisma GATA’da calisan hemsirelerin
genetik danismanlik rolleri ve farkindaliklarina iliskin yetkinliklerinin belirlenmesi

amactyla yapilmaktadir.

Arastirmada soru formunu dolduranin kimligi degil, verilen cevaplar dnemlidir.
Dolayisiyla kisisel bilgilerinizi yazmak zorunda degilsiniz. Bilgileriniz ¢alismay1
yiriiten arastirmacilarca muhafaza edilecek ve kesinlikle gizli tutulacaktir.
Arastirmanin  her asamasinda c¢alismaya katilmayr reddetme veya arastirma
basladiktan sonra ¢alismadan ¢ikarilma veya devam etmeme hakkina sahipsiniz. Bu
calismada kullanilacak olan anket formu arastirmaci tarafindan ¢ogaltilarak goniillii
hemsirelere yapilacagi i¢cin hastanemize ve sizlere hicbir ek maliyet

gerektirmemektedir.

Arastirma sirasinda olusabilecek zarar durumunda her tirli islemler
aragtirmaci tarafindan imkanlar Olgiisiinde eksiksiz olarak yerine getirilecektir.
Yeterli anlasilmayan ya da anket hakkinda sorunuz olursa arastirmaciya

sorabilirsiniz. Degerli katkilariniz simdiden tesekkiir ederim.

Aciklamay1 yapan ve muhtemel zararda katilimcinin bilgi i¢in iliski kuracagi

kisinin adi, agik adresi, telefon numarasi, imzasi:
Hem. Yesim ARSLANTURK
GATA Anesteziyoloji ve Reanimasyon Anabilim Dali
Tel:

IMZASI:

Riza alma islemine basindan sonuna kadar taniklik eden kurulus gorevlisinin

adi, soyadi, imzasi1 ve gorevi:

86



Anket formu ile ilgili bilgileri gosteren metni okudum. Anket hakkinda
sordugum sorulara sozlIii aciklamalar yapildi. Bu kosullarda s6z konusu ankete kendi

rizamla, hi¢cbir baski ve zorlama olmaksizin katilmay1 kabul ediyorum / etmiyorum.

ADI SOYADI:
IMZASI:
ADRESI:

TELEFONU:
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EK D.
GATA’DA CALISAN HEMSIRELERIN GENETIiK DANISMANLIK
ROLLERINE ILiSKiN FARKINDALIK ve YETKINLIKLERININ BELIRLENMESI
ANKET FORMU

Sayin Katilimeilar, bu calisma GATA’da ¢alisan hemsirelerin genetik danigsmanlik rollerine
iligkin farkindalik ve yetkinliklerinin belirlenmesi amaciyla planlanmistir. Vereceginiz yanitlar,
genetik alaninda hemsirelik hizmetlerinin planlanmasi ve yriitiilmesinde kaynak olusturacaktir.
Anket formuna litfen isminizi yazmayimniz. Ankette bulunan tim bilgiler sakli tutulacaktir.
Ictenlikle vereceginiz yanitlar icin tesekkiir ederim.

Yesim ARSLANTURK
Yildirim Beyazit Universitesi Saglik bilimleri Enstitiisii
Yiiksek Lisans Ogrencisi

A. Tammlayic1 Ozellikler
1. Yasimz belirtiniz............
2. Medeni durumunuzu belirtiniz.
1) Evli 2) Bekar 3) Dul/ bosanmus
3. Egitim durumunuzu belirtiniz.
1) Lise 2) Onlisans  3) Lisans 4) Lisans {istii
4. Cahstigimz birimi belirtiniz.

1) Servis (agiklaymiz...........

2) Poliklinik (agiklayiniz...........

3) Acil servis

4) Yogun bakim (agiklaymiz...........
5) Diger (agiklaymiz..........

5. Cahisma statiiniizii belirtiniz.
1) Baghemsire/ baghemsire yardimeist  2) Servis sorumlu hemsiresi

3) Servis hemgiresi 4) Egitim hemsiresi

6. Meslekte calisma yilimizi belirtiniz.

1) 5 yildan az 2)5-9 y1l 3)10- 15y1l  4) 15 yil st
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7. Gorev yaptigimiz birimde ¢alisma siirenizi belirtiniz.

1) 5 yildan az 2)5-9 y1l 3)10- 15y1l  4) 15 yil distt

B. Hemsirelerin Genetik Damismanlik Rolleri ve Yetkinliklerine iliskin Ozellikler

8. Genetik hastaliklar ve genetik damsmanlikla ilgili daha dnce bir egitim aldimiz

mi1?
1) Evet 2) Hayir (10.soruya geciniz)  3) Hatirlamiyorum

9. 8. Soruya yanitiniz evet ise genetik hastaliklar ve damismanlk ile ilgili bilgi

kaynaklarimiz nelerdir? (Birden fazla isaretleyebilirsiniz).

1) Okul 5) Internet

2) Hizmet igi egitim 6) Medya/ tv

3) Kitap- dergi 7) Arkadas/ akraba

4) Seminer/ kurs/ konferans | 8) Diger (......oovvevivinininnnn..

10. Genetik bilimindeki gelismeleri 6nemsiyor musunuz?
1) Evet 2) Hayir 3) Fikrim yok

11. Meslek hayatimz boyunca genetik damismanhk yaptimz m?
1) Evet 2) Hayir 3) Hatirlamiyorum

12. Genetik damismanhk yapmak ister misiniz?

1) Evet 2) Hayir 3) Fikrim yok
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13. Sizce genetik damismanhik hizmeti kim/kimler tarafindan verilmelidir? (Birden

fazla isaretleyebilirsiniz).

1) Tibbi genetik uzmani 2) Uzman doktor 3) Hemsire
4) Ebe 5) Herhangi bir saglik personeli
6)Diger («.....eunn.... 7) Fikrim yok

14. Size gore genetik damismanhik kimlere yapilmahdir? (Birden fazla

isaretleyebilirsiniz).

Akraba evliligi yapanlara

35 yas istii anne adaylarma

45 yas iistii baba adaylarina

Ailesinde kalitsal hastaligi olanlara

Talasemi gibi kalitsal hastaliklarin sik goriildiigii yerlerde yasayanlara

Evlilik oncesi tiim ¢iftlere

Tiim gebelere

Infertil ¢iftlere

© © N o g & W N

Ultraviyole veya iyonize 1sinlara ve kimyasal ajanlara maruz kalan
kisilere

10. D) <5 o (P
11. Fikrim yok

15. Sizce saghk calisanlarinin genetik damismanlik verebilmesi icin sahip olmasi

gereken en onemli ii¢ 6zellik nedir? (Birden fazla isaretleyebilirsiniz).

1. Test sonuglarini yorumlayabilmeli

2. Hastaligin tedavisi, dogasi ve yineleme riskleri ile tagtyiciligin 6nemini

anlatabilmeli

Yerel uzmanlik hizmetleri hakkinda bilgi sahibi olmali

Risk tasiyan ciftleri uygun merkezlere sevk edebilmeli

Akraba evliliklerinin risklerini ve 6nemini anlatabilmeli

Genetik danigmanin temel etik kurallarini ve tekniklerini anlamis olmali

Etkili iletisim becerilerine sahip olmali

©| © N o g &~ »

Fikrim yok
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16. Ulkemizde genetik damismanlik hizmetlerini yeterli buluyor musunuz?
1) Evet (18. Soruya geciniz) 2) Hayir 3) Fikrim yok (18. Soruya ge¢iniz)

17. Genetik danismanlik hizmetlerini yeterli bulmama nedenlerinden en 6nemli ii¢

tanesini isaretleyiniz.

Calisanlarda kendi sorumlulugu olmadig: diisiincesi

Genetik servisine karsi toplumun ilgisizligi

)Ailelerin nereden hizmet alacaklarim bilememesi

Genetik testleri yorumlama hatalar1

Personelin deneyim eksikligi

Politikalarin yetersizligi

Yeterli egitim imkaninin olmamast

Tedavi olanaklarinin ve se¢eneklerinin istenilen diizeyde olmamasi

© © N o g &~ W DN

Kurum olanaklarinin yeterli olmamasi

-
©

Ekonomik giigliikler

H
H
o
il
[1)=C8
[}
-
~~

18. Genetik damismanhk hizmetlerinin iyilestirilmesine yonelik en 6nemli ii¢

oneriniz nedir? (Birden fazla isaretleyebilirsiniz.)

1) Genetik bilgisi ve genetik danismanlik konularinin lisans egitiminde yer almasi
2) Genetik hemsireligine iliskin branglasmanin 6zendirilmesi

3) Hemygire veri toplama formunda genetik ile ilgili sorulara yer verilmesi

4) Evlilik 6ncesi genetik danismanlik hizmetinin saglanmasi

5) Genetik bilimi ile ilgili giincel gelismelerin takip edilmesi

6) Hizmet ici egitim, kurs ve konferanslarin yayginlastirilmasi

7) Diger (coovvneveeiierienenne,

8) Fikrim yok

19. Cahistigimiz birimde veri toplama formunda genetik hastahklarla ile ilgili

sorulara yer veriliyor mu? Cevabimz evet ise ne tiir sorular soruluyor?

1) BV (i
2) Hayir
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20.Bireyin aile oykiisii alinirken, hangi yakmlar1 sorulmah? (Birden

isaretleyebilirsiniz).

1) Anne ve baba 4) Biiyiikanne- baba
2) Kardesler 5) Amca, teyze, day1 ve kuzenler
3) Cocuklar 6) Fikrim yok

21. Genetik risk acisindan bireyi degerlendirirken ne tiir sorular sorulmah?

(Birden fazla isaretleyebilirsiniz).

fazla

1. | Demografik 6zellikleri (yas, medeni durum, ¢alisma durumu, yasadig yer,

giivence durumu vs.)

2. | Evli ise esiyle akrabalik durumu

w

Bayan ise reprodiiktif doneme ait hikayesi (menars yasi, menapoz yasi, ilk

dogum yas1, gebelik sayisi, 6li dogumlar, diisiikler vs.)

Kronik hastaliklari, gecirmis oldugu cerrahi operasyonlar

Mag kullanin

Hormon replasman tedavisi alma durumu

Beslenme ve egzersiz durumu

Sigara, alkol ve madde kullanma durumu

©| ®¥| N o g &

Cevresel faktorlerden etkilenme durumu

10. | Herhangi bir tarama programina katilip katilmadig

durumu

11. | Bireyin dini inang, kiiltiirel deger ve etnik kokenine gore hastaligi algilama

12. | Ailesinde kalitsal hastalik varligi

G B ¥ o (P

14. | Fikrim yok

22. Genetik hastalik riskini belirlemek icin asagidaki gruplardan hangilerine tarama

program diizenlenmelidir? (Birden fazla secenek isaretleyebilirsiniz).

1) Evlilik 6ncesi ¢iftlere

2) Tastyicilara

3) Akraba evliligi yapanlara

4) Hasta ¢ocugu olan ¢ift ve yakin akrabalarina
5) Tiim gebelere

6) Diger (c.oovvvvnnnnnn.

7) Fikrim yok
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C) Genetik Bilgi Testi

Asagidaki genetik ile ilgili verilen kavramlar: tammlariyla eslestiriniz.

Temel Genetik kavramlar Terimler
1. Hiicre ¢ekirdegi i¢indeki kalitsal maddedir. a) Fenotip

2. Kalitimin temel fiziksel ve iglevsel birimidir. b) Kromozom
3. Bir organizmanin gbzlenen yapisidir. c) Genotip

4. Bir organizmanin genetik yapisidir. d) Trizomi 21
5. Bireyin kromozom sayisi, sekli ve bilyiikliigiinii ifade eder. e) Talasemi

6. Genlerin yapisi ve sayisindaki degisiklikler i¢in kullanilir. f) Trizomi 18
7. Kendini eslemis kromozomun her bir pargasidir. g)Fenilketoniiri
8. Genetik 6zelliklerin akrabalar arasindaki dagilisini gosterir. h) Kromatid

9. Viicut stvisinda fenilalanin birikmesi sonucu zeka geriligi ve erken i) Mutasyon
yasta 6liime neden olur.

10. Ulkemizde 6zellikle Akdeniz bdlgesinde ¢ok sik goriilen bir anemi j) Gen

tiiridiir.

11. Edward Sendromu olarak ta bilinir ve bu bebeklerde kafa kiigiik, k) Karyotip
gozler agag1 yerlesimli, kiigiik ¢cene goriiniimii vardir.

12. Hamileligin ilk aylarinda, beyin ve omuriligin gelisimi sirasinda 1) Noral tiip
ortaya ¢ikan bir bozukluktur. defekti

13. Down Sendromu olarak bilinir, genelde ii¢lii tarama testi ile tan1
konulur.

m) Soyagaci

D) Genetik Hastahklar Bilgi Testi

Asagida genetik hastaliklara iliskin bilgiyi size gore “dogru” veya “yanhs” olarak belirtiniz.

Genetik bilgi

Dogru

Yanls

1. Gen haritasinin ¢ikarilmasiyla bazi kanserlerin erken tanisi
miimkiin olabilmektedir.

2. Mendel kanunlarina gore kalitsal faktorler hicbir zaman kendi
ozelliklerini yitirmeyip, bir sonraki kusaga bir degisiklige ugramadan
ortaya ¢ikmaktadir.

3.Kromozom anomalileri, kromozomlarin eksik, fazla veya anormal
diizenlenmesi sonucu olusur.

4.Genetik hastaligin ¢cocuklarda yineleme riski yoktur.

5.Hemofili, X e bagli resesif gecis gdsteren dogumsal bir kanama
bozuklugudur.

6.BRCA1 veya BRCAZ2 gen mutasyonu ile kalitsal meme ve over
kanseri arasinda iligki vardir.

7.0tozomal kromozomlar 44 ¢ift, cinsiyet kromozomlari 2 gifttir.

8.Kromozom analizi normal olan ¢iftlerin embriyolarinda genetik
hastalik goriilmez.

9.X kromozomuna bagli kalitim hastalig1 tasiyici anneden ogula
gecer.

10.0Onkogen , kontroliinii kaybetmis protein kodlayan genlerdir ve
kanser gelisiminin baslangicinda rol oynar.

Anketimiz bitmistir. Katkilariniz icin tesekkiir ederim.
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http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1t%C4%B1m
http://tr.wikipedia.org/wiki/Protein
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EK E.
“GENETIK BIiLGIi TESTIi” VE “GENETIiK HASTALIKLAR BiLGi TESTIi” CEVAP
ANAHTARLARI
Genetik Bilgi Testi Cevap Anahtari

Genetik kavramlar Cevaplar
1.Hiicre cekirdegi i¢indeki kalitsal maddedir. Kromozom

2. Kalitimin temel fiziksel ve islevsel birimidir. Gen

3. Bir organizmanin gozlenen yapisidir. Fenotip

4. Bir organizmanin genetik yapisidir. Genotip

5. Bireyin kromozom sayisi, sekli ve biiyiikliigiinii ifade eder. Karyotip

6. Genlerin yapisi ve sayisindaki degisiklikler i¢in kullanilir. Mutasyon

7. Kendini eslemis kromozomun her bir pargasidir. Kromatid

8. Genetik ozelliklerin akrabalar arasindaki dagilisini gosterir. Soyagaci

9. Viicut stvisinda fenilalanin birikmesi sonucu zeka geriligi ve erken Fenilketoniiri
yasta Oliime neden olur.

10. Ulkemizde &zellikle Akdeniz bolgesinde ¢ok sik goriilen bir anemi Akdeniz anemisi
tiirtidiir.

11. Edward Sendromu olarak ta bilinir ve bu bebeklerde kafa kiigiik, Trizomi 18
gozler agag1 yerlesimli, kiigiik cene goriiniimii vardir.

12. Hamileligin ilk aylarinda, beyin ve omuriligin gelisimi sirasinda Noral tiip defekti
ortaya ¢ikan bir bozukluktur.

13. Down Sendromu olarak bilinir, genelde {iglii tarama testi ile tani Trizomi 21
konulur.

Genetik Hastaliklar Bilgi Testi Cevap Anahtan

Genetik bilgi Cevaplar

1.Gen haritasinin ¢ikarilmasiyla bazi kanserlerin erken tanisi miimkiin | Dogru
olabilmektedir.

2.Mendel kanunlarina gore kalitsal faktorler higbir zaman kendi 6zelliklerini Dogru
yitirmeyip, bir sonraki kusaga bir degisiklige ugramadan ortaya ¢ikmaktadir.

3.Kromozom anomalileri, kromozomlarin eksik, fazla veya anormal Dogru
diizenlenmesi sonucu olusur.

4.Genetik hastaligin ¢ocuklarda yineleme riski yoktur. Yanlig

5.Hemofili, X e bagli resesif gegis gdsteren dogumsal bir kanama bozuklugudur. Dogru

6.BRCA1 veya BRCA2 gen mutasyonu ile kalitsal meme ve over kanseri Dogru
arasinda iligki vardir.

7.0tozomal kromozomlar 44 ¢ift, cinsiyet kromozomlari 2 ¢ifttir. Dogru

8.Kromozom analizi normal olan c¢iftlerin embriyolarinda genetik hastalik | Yanlig
goriilmez.

9.X kromozomuna bagl kalitim hastalig1 tasiyic1 anneden ogula geger. Yanlig

10.0nkogen, kontroliinii kaybetmis protein kodlayan genlerdir ve kanser | Dogru
gelisiminin baslangicinda rol oynar.
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