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OZET

Genetik, genlerin yapi ve islevlerini inceleyen, genetik dzelliklerin kalitimini aragtiran bilim dalidir. Genomik, tiim genlerin birlikte
caligmasini, birbirleriyle etkilesimlerini ve ¢evresel etkilerini tanimlayan yeni bir disiplindir. Genomik bilim, insan genom projesinin
tamamlanmasiyla, tiim saglik profesyonelleri i¢in son derece dnemli bir bilim olarak ortaya ¢ikmigtir. Son yillarda hastaliklarin
onlenmesi, tarama, tani, tedavi ve tedavi etkinliginin degerlendirilmesi agamasinda genomik bilgi ve teknolojilerin daha sik
kullanildig1 ve genomik biliminin saglik hizmetlerine daha fazla entegre oldugu goriilmektedir. Bu durum bazi hastaliklarda daha
erken tani ve risk degerlendirmesinin saglanmasi, tedavi secenekleri sunmak gibi i¢in genomik bilgi ve teknolojiler temelinde
gelistirilmis bir bakim olarak belirtilen genomik saglik bakim kavrami ortaya c¢ikarmistir. Pediatri hemsireleri, siklikla
hastanede yatmay1 gerektirebilecek genetik hastaliklart olan g¢ocuklara bakim veren saglik ekibinin kilit iiyesidir. Genetik
hastalik ve riskleri hakkinda giderek daha fazla bilgi arayan asemptomatik ¢ocuklara ve ailelere yardim etmeye hazirlikli
olmalidirlar. Bu kapsamda etkin bakim sunabilmeleri igin yeterli genetik ve genomik okuryazarlik diizeyine sahip olmalidirlar.
Ciinki onlar ¢gocugun koruyucu, savunucu ve danismanlik rollerini {istlenmektedirler. Genomik saglik bakimi kapsaminda bu
rolleri ancak genetik/genomik bilgilerinin, yeterliliklerinin farkinda olarak ve saglk bakimina entegre ederek yerine
getirebilirler. Bu kapsamda, bu makalede pediatri hemsireliginde genetik/genomik kavramlarinin gérev ve sorumluluklar,
egitim, klinik uygulama ve yenidogan taramalar1 konulari tartigilmigtir

Anahtar Kelimeler: Pediatri, hemsirelik, genetik/genomik

ABSTRACT

Genetics is a branch of science that studies the structure and functions of genes and investigates the inheritance of genetic traits.
Genomics is a new discipline that describes how all genes work together, interact with each other, and their environmental impact.
Genomic science has emerged as an extremely important science for all healthcare professionals, with the completion of the human
genome project. In recent years, it has been observed that genomic information and technologies are used more frequently in the
stages of disease prevention, screening, diagnosis, treatment and evaluation of treatment efficiency, and that genomics science is more
integrated into health services. This situation is explained by the concept of genomic health care, which is defined as a care developed
to use genomic information and technologies to provide early intervention, rapid and accurate diagnosis and risk assessment for
genetic diseases. Pediatric nurses are key members of the healthcare team that often caring for children with genetic diseases that may
require hospitalization. They must be prepared to assist asymptomatic children and families who are increasingly seeking information
about genetic disease and its risks. In this context, it is expected that they should gain genetic and genomic literacy in order to provide
effective care. Because they take on the child's protective, advocacy and counseling roles. They can fulfill these roles within the
context of genomic healthcare only by being aware of their genetic / genomic knowledge, competencies and integrating them into
health care. In this context, it will be useful to evaluate the genetics / genomic concepts in pediatric nursing by considering the duties
and responsibilities, education, clinical practice and neonatal screening.
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1.GIRiS

Insan Genom Projesinin 2003 yilinda
tamamlanmastyla saglik hizmetlerinde genetik odakli
bir donem baglamis ve bir dizi degisimi zorunlu
kilmistir. Degisimin temel noktasi, tiim saghk
profesyonellerinin genomik bilgi ve beceriye sahip
olmalart ve bunu klinik uygulamalarina aktarma
gerekliligi olmustur. Gereklilik temelinde saghk ve
hastalig1 genomik temele dayandirmay1 icermektedir.
Bu kapsamda tiim saglik profesyonelleri i¢in saglik ve
hastalig1 genomik agidan gérme dénemi baslamistir. -
Genel saglik bakimi ve hemsirelik klinik uygulamalar
adna diinya ¢apinda yeni bir bakis agis1 saglanmugtir.
Halk saghigmin gelistirilip korunmasi ve klinik
bakimda  genomik  bilginin  kullanilmasmin
kolaylastirilmas1 adma temel genetik ve genomik
yetkinliklere  sahip hemsgirelerin  yetistirilmesi
giindeme gelmistir.* Pediatri hemsireleri, genetik
hastaliklt ¢ocugun bakiminda koruyucu, savunucu ve
danmigsmanlik rollerini yiiriiten ve belirli yetkinliklere
sahip olmast gereken bir gruptur. Bu yetkinlikler,
genetik varyasyonlarin sagligi nasil etkiledigini bilerek
sagligin korunmast ve gelistirilmesi, hastaliklarm
onlenmesi kapsaminda saglik egitimi sunulmast ve
genetik ozellikleri olan hastaliklarin erken tespit
edilmesi agisindan 6nemlidir. Pediatri hemsiresi, kendi
bilgi ve uzmanlik smirlarinin farkinda olarak ¢ocuklara
ve ailelere kapsamli bakim saglamaktan sorumludur.’

Pediatri ve
Genetik/G
enomik

Sekil 1: Derleme Akis Semasi
Genetik/Genomik

Genetik, yasayan tiim organizmalardaki kalitim ve
cesitliligi inceleyen bilim dalidir. Genom, bir
organizmaya ait DNA dizisinin tamamini ifade eder.
Genomik, 2003 yilinda Insan Genom Projesiyle hiz
kazanan bir disiplin olup, genomun organizasyonu
ve fonksiyonuna odaklanan bir bilimsel alandir. Tiim
genlerin birlikte caligmasini, birbirleriyle
etkilesimlerini ve psikososyal, kiiltiirel faktorler de
dahil olmak iizere ¢evresel etkilerini tanimlar. !

Genomik kosullar, ¢oklu genlerin katkilariyla gelisir
ve cevresel etkiler tarafindan  degistirilip
diizenlenebilir. Bu nedenle genomik, neredeyse tim
hastaliklar ve saglik kosullar1 i¢in kullanilabilir bir
ifadedir. Genomik, prenatal donemde bazi genetik
hastaliklarin teshisini, belirli bir hastalik igin
mutasyon tagmip taginmadigini veya yasamin
ilerleyen donemlerinde belirli hastaliklara yatkin
olup olunmadigini belirlemeyi miimkiin kilmaktadir.
Bu hali ile saglik hizmetlerinde devrim yaratmaktadir.
Genomik uygulamalar, risk degerlendirme, hastalik
taramasi, Onleme, tani, prognostik ve terapotik karar
vermeyi kapsamaktir.®’

Saghk Bakiminda Genetik/Genomik

Insan Genom Projesinin tamamlanmasi sonucu
saglik bakimmda genomik donem ilan edilmistir.!
Saglik  bakiminda, hastaliklarin ~ 6nlenmesi,
taramalar, tani, tedavi ve sag kalim agisindan genom
tabanli  yaklagimlar  giderek  Gnemli  rol
oynamaktadir.® Genetik ve genomik gelismeler,
bunlarla smirli olmamak {izere, hemsirelik klinik
uygulamasinin tim uzmanlik alanlarini
etkilemektedir. Bu kapsamda klinik ortamda galisan
hemsireler, hastalarmin ve ailelerinin  egitim
ihtiyaglarmmi karsilayabilecek yeterlilikte olmalidir.
Hemgireler;
e kalitim paternlerini anlayabilmeli ve
iletebilmeli,
o genetik saglik tehlikesi altinda olanlar1
belirleyebilmeli,
o genetik testlerin, tedavilerin yararlarini ve
sinirlamalarini tanimali,
o hastalarin ve ailelerin tam olarak
bilgilendirilmesi i¢in bilgi saglayabilmeli,
e hastanin ve ailenin ihtiyaglarina gore
hazirlanmus bilgileri iletmelidir.’

Genomik Saghk Bakim

Genomik saglik bakimi1 genetik bilgi ve teknolojileri
kullanarak hastaligin  6ngoriilmesi, O6nlenmesi,
teshisi ve tedavisi ig¢in kigisellestirilmis saglik
bakimi, olarak ifade edilebilir.!® Genomik saglik
bakimi, genomik bilgiyi, saglik taramalarini, giincel,
etkin teshis ve tedavileri ayrica farmakogenomik
prensipleri kullanmay1 igermektedir. Genomik bilgi,
genetik bilginin yani1 sira gevresel faktorlerle
birlikte, hastalik riskinin belirlenmesini saglar.
Genomik saglik hizmeti igin ii¢ temel unsur;
e genomik saglik hizmeti saglamak igin
gerekli altyap,
e saglik profesyonellerinin genomik bilgiyi
ve beceriyi klinik uygulamalarina entegre
etmeleri ve

896

Aykan ve Fidanci, TJTFMPC www.tjfmpc.gen.tr 2021; 15 (4)


http://www.tjfmpc.gen.tr/

e saglik sistemlerinde genomik hizmetlerin
esit sekilde dagitilmasi seklinde ifade
edilmektedir.!!

Saglik calisanlarina yonelik genomik egitimin,
disiplinlerarast olmasi durumunda ideal oldugu,
¢Oziime ulagmay1 bekleyen klinik problemin, tek bir
profesyonel bakis acist ile sinirli olmamasi gerektigi
ifade edilmektedir.'> Bu acidan, hemsirelik meslegi,
genomik aragtirmalarin  etkin  sekilde klinik
uygulamaya yansitilmasinda, genomik saglik
hizmeti  sunumu  agisindan  kritik  gorev
iistlenmektedir.”!® Bu kritik gorev,

e  risk degerlendirmesini,

e  hastalik biyolojisini,

e tedavi etkinligi, ila¢ giivenligi ve 6zyonetim
hakkinda yeni bilgiler elde etmeyi,

e hasta ve yakinlar1 icin genomik saglik
kaynaklarina esit erisimi saglamay1,

e  arastirma ve egitim c¢alismalarini,

e genomik bilgileri diger saglik verileriyle
birlestiren kaynaklari, sistemleri gelistirmeyi
ve savunmay1 kapsar.

Bu siiregte tim hemsirelerden genetik ve genomik

bilgi ve tutumu igeren asagida yer alan temel

yetkinliklere sahip olmasi beklenmektedir;

(a) genetik, cevresel ve genomik etkileri iceren hasta

Oykiisii almak,

(b) ii¢ nesil bir soyagaci olusturmak,

(c) kalitsal sendromlar agisindan risk altindaki

hastalar1 belirlemek,

(d) genomik ile ilgili etik, yasal ve sosyal sorunlari

belirlemek,

(e) uygun yonlendirmeleri kolaylagtirmak,

(f) hastalar1 genetik ve genomik konusunda egitmek,

(g) giivenilir bilgileri tanimlamak (6rnegin, yardimet

Web siteleri, kanita dayali genetik testler),

(h) tanimlanan riskin sonuglarini anlamak,

(i) hastalar1 uygun tarama konusunda egitmek,

(j) hastalar i¢in bir kaynak olmak ve

(k) hastalar1 savunmak.'3

Ancak hemsirelik alaninda, genom bilimi agisindan

tam olarak istenen degisim saglanamamistir.'*

Hemsirelerin genomik saglik bakimu ile ilgili becerileri

gergeklestirmede genomik okuryazarliklarnin ve 6z

yeterliliklerinin st olugu  belirtilmektedir.

Hemgirelerin soyagaci olugturma, risk belirleme ve

genomik hizmet igin sevk etme sorumlulugu alma

konusunda 6zgiiven eksikligi oldugu belirtilmektedir.

Genomik okuryazar olan hemsirelerin mesleki

rollerinin bir pargasi olarak aile dykiisii almaya istekli

olduklar1 ifade edilmektedir.!” Hemsireler, genetik
bilgiyi ve genomik arag¢lar1 uygulamaya dahil ederek
genomik saglik bakimini gercgeklestirebilir.® Ug
kusak aile oOykiisliniin sorgulanmasi en temel
genomik arag olup aile 6ykiisii hemsirelik bakiminda
vazgecilmez bir bilesendir.'® Hemsireler i¢in bir
paradigma kaymasi baglatan genomik saglik bakimi,
yatak basinda mevcut genomik bilgiyi kullanarak,
kaliim ve g¢evre farkindaligi dogrultusunda
hastalarin genomik bakis acisiyla

degerlendirilmesini talep etmektedir. Bireysel
ozellikler (hastalanma riski, tedaviye yanit vb.), irk
ve etnik koken genlerden ve gevresel faktorlerden
etkilenir.>? Genomik bilgi, tedavilerin segimi,
semptomlarin nasil yonetilecegi ve ailede risk
yaratan durumlari genomik agisindan aile iiyelerini
nasil etkileyebilecegi hususunda klinik kararlarda
kullanilabilir.”> Bu nedenle hemsirelik alaninda
aragtirma, egitim ve klinik uygulamalar siirekli,
sistematik ve giincel bir sekilde genomik bilgi ile
biitiinlestirilmelidir.'” Ozetle, genomik:

e prekonsepsiyonel ve prenatal testleri (dogum
oncesi test),
yenidogan taramalarini,
hastaliga yatkinligi,
tarama ve teshisi,
prognoz ve tedavi kararlarini,
hastalik yikii ve niksinii izlemeyi
kapsamaktadir.*

Pediatri ve Genetik/Genomik

Genetik hastalik (kistik fibrozis, orak hiicreli anemi,
fenilketoniiri vb.) tanisi, cocuk ve aile lizerinde derin
etkilere neden olur. Aile {yeleri risk altinda
olduklarin1 6grenmeye hazir olmayabilir, bu nedenle
cogu zaman zorlayict kararlar nedeniyle duygu
yogunlugu yasarlar.>'® Giiniimiiz saglik hizmeti
sunumunda aile odakli bir bakim yaklasimi &nem
kazanmustir. Ciinkii ciddi bir saglik sorunu, sadece o
soruna sahip bireyin bakimini degil, ayn1 zamanda
ailede bu sorun agisindan risk altinda olan grubun
bakimini da kapsar. Bakim siirecinde aile iiyeleri,
sikintt, stres, yorgunluk, sucluluk, depresyon,
endise, kizginlik, vb. sikintilar yasarlar. Bu ailelerde,
sagliklt ¢ocuga sahip ailelerden daha fazla stres
yasandig1 goriilmektedir. Stresin boyutu, genetik
bozuklugun nadir goriilmesi ve ¢ocugun kiigiik
olmasi ile dogru orantili olarak artmaktadir.!® Bu
nedenle genetik ve genomik bilgi, saglik ve hastaliga
dair bilimsel anlayis ve yaklasim g¢ergevesinde
dogum Oncesi donemden baslanarak ailelere
sunulmaktadir. Cocuklar ise bu kavramlar
genisleyen medya kiiltiirine maruz kalarak
o0grenmektedirler. Bu siire¢ erken yaslarda
baglamakta olup 9-12 yas arasi  zirve
durumundadir.?® Literatiirde, ebevenylerin ¢cocuklari
ile Dbirlikte temel genetik kavramlara nasil
yaklasacaklar1  konusunda  destek  eksikligi
yagadiklari bildirilmektedir.?!-23

Piaget’in biligsel gelisim teorisine goére ¢ocuklarin
diinya goriisiinii yas donemleri etkilemektedir. Bu
kapsamda her yas donemi, g¢ocuklar i¢in belirli
olgunluklar1 beraberinde getirmekte, cocugun
digiinme yetenegi olgunlasmaktadir. 3-6 yas (okul
oncesi donem) doneminde ¢ocuk giderek daha fazla
sozel iletisime gecmeye baglar ancak diisiince
sireclerinde bazi simirlamalar vardir. Bu yas
doneminde nedensellik genellikle karistirilir, bu
nedenle ¢ocuk bir hastaliga neden olmaktan kendini
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sorumlu hissedebilir. Genetik hastaliklar acisindan,
bu hastaliklara neden olacak bir sey yaptiklarini veya
sOylediklerini diisiinerek kendilerini suglayabilir. Bu
anlamda pediatri hemsireleri i¢in bakim sunumu
agisindan Piaget’in bu teorisi onem kazanmaktadir.’
Piaget’in bilissel gelisim teorisinin, g¢ocuklarin
saglikla ilgili bilgileri anlama ¢er¢evesini
olusturdugu disiiniilmiis ancak Eiser bu diisiinceyi
desteklemeyerek bilgi edinmede kullanilan siirecin
cocuklarin anlayismi etkiledigini belirtmistir.??
Biligsel gelisimin alana 06zgii oldugu ifade
edilmektedir. Bu nedenle ¢ocuklarin  daha
yasamlarinin basinda hayatta kalabilmeleri ig¢in
fiziksel, biyolojik ve psikolojik olmak iizere ti¢ kritik
alanda teoriler gelistirdikleri, bu sayede yasadiklar
her yerde diinyalarinin 6nemli yonlerini tahmin edip
agiklayabildikleri belirtiliyor.?* Cocuklarda ekolojik
baglam, anlatilan ve giiclendirilen bilgi 7-10 yaslar1
arasinda Ogrenilebilmektedir. Bu yas donemleri
biyolojik bilgilerin temelini olusturur. Biyolojik
bilgi acgisindan daha erken yaslarda yanlig
anlasilmalar ortaya c¢ikabilir. Bu durum 6grenme
giicliigii yasanmasi ve sagliga iliskin yeni bilgilerin
ogrenilmesinin reddi ile sonuglanabilir. Lise ve
iniversite  Ogrencileri  dahil  biyolojik  bilgi
kapsaminda yer alan genetik kavramina yonelik
ciddi yanlis anlagilmalarin bu yas doneminde bile
hala devam ettigi belirtilmektedir.>** Bu nedenle
¢ocugun yarart gozetilerek elde edilen kanitlar
gergevesinde testlere/taramalara iligkin politikalar
gelistirilmektedir. Gelistirilen politikalar araciligiyla
gocuga yonelik genetik test/tarama
desteklenmektedir. Bu kapsamda c¢ocugun tibbi
yonetimi ag¢isindan da etik yaklasim olduk¢a agik
olup yararhlik ilkesini kapsamaktadir.?® Cocuga
yarar saglamasi ve etkin saglik hizmeti maliyet
yonetimi agisindan yenidogan taramalar1 bu duruma
ornektir.?’ Yenidogan taramalar1 disinda gocuklara
genetik testlerin daha az siklikta yapildigi, yapilan
bu testlerin ise teshis amagli genetik test ya da
farmokogenetik test oldugu soylenebilir. Bu testlere
ek olarak asemptomatik olan ancak aile Oykiisii
pozitif olan ve erken tedavinin mortalite veya
morbiditeyi etkileyebildigi durumlarda da genetik
test yapilabilir.?6 Birgok insan genetik testler hakkinda
yanlis fikirlere sahiptir. Hemsireler, ebeveynlerin ve
¢ocuklarin bilingli kararlar vermelerini saglamak icin
genetik testlerin etkileri ve smirlamalari hakkinda bilgi
vermede Onemli bir rol oynar. Hemsireler ig¢in bu
stirecte iletigim, 6zerklik ve mahremiyet 6nem teskil
etmektedir. Genetik testin sadece bireyleri degil aileleri
de etkiledigi gercegi mevcuttur. Bu nedenle tiim aile
degerlendirmeye alinmalidir. Tiim aile tiyeleri genetik
riskleri bilmek istemeyebilir. Siire¢ ailedeki tim
seslerin duyulmasint ve her aile iiyesinin kararina,
ozerkligine sayg1 gostermeyi gerektirir. Ozerkligi
saglamak i¢in yonlendirici olmayan bir yaklagim énem
tagimaktadir. Genetik testin potansiyel faydalari gocuga
yonelik potansiyel zararlardan agir basmadikga,
genetik test hakli gosterilmez. Bu nedenle genetik test,

¢ocuk bilingli bir karar verene kadar ertelenmelidir.
Ancak cocuklarm genetik testi iceren bir karar verme
stirecine katilabilecekleri yas konusunda ¢ok az fikir
birligi vardir. Bu nedenle hemsirenin ¢ocugun
savunucusu olmast zorunludur.’ Ebeveynlere testin
riskleri ve yararlar1 hakkinda bilgilendirilme yapilmali
ve onamlar1 almmalidir. Cocuk ideal yasa geldiginde,
gocugun rizast ahnmalidir.?®

Pediatri Hemsireliginde Genetik/Genomik

Giiniimiizde, 2000° 1li yillarda baglayan genetik
arastirma, diinya ¢apinda saglik hizmetlerinin yapisini
degistirerek; hemgireler  i¢in  yeni  roller
gelistirilmesinde katalizér olmustur.?® Genetigin saglhik
hizmetleri i¢indeki rolii heniliz baslangic asamasinda
olsa da insan genomunun haritalanmastyla saglanan
bilgiler, tibbi bakimda ¢ok biiyiik degisikliklere ve tiim
hemsirelerin genomik saglik hizmetleri konusunda
bilgili olmalar1 i¢in yeni bir sorumluluga neden
olmustur. Saglik personelinin biiyiik ¢ogunlugunu
olusturan hemsgirelerin, genetik ve genomik bilgisine
sahip olma ve degisiklikleri hemsirelik uygulamalarina
dahil etme sorumlulugu vardir. Hemsirelerin pek ¢ok
roliinden biri hasta savunuculugu roliidiir. Hemsire,
genomik bir saglik bozukluguyla karsi karsiya olan
hastalar ve ailelerinde savunuculugu kolaylastirmak
icin, hastalik ve bunun sonucuyla ilgili olan fiziksel ve
psikososyal konular hakkinda bilgi sahibi olmalidir.’
Bilgi, hemgirelik uygulamalarinda genom yeterliliginin
6nemli bir yoniidiir. Hemsirenin "hastalik 6ykiisiinde
rutin olarak elde edilen biyopsikososyal, kiiltiirel ve
cevresel degerlendirmelerine, genetik ve genomik
saglik degerlendirme verilerini dahil etmesini"
gerektiren en iyi klinik performans gostergesi olarak
tammlanir.'

Pediatri hemsireleri i¢in genetik, belirli uzmanlik
alanlarindaki (anne-¢ocuk sagligt ve
hemoglobinopatilerde bakim vb.) rolleri agisindan
yillardir 5nemli olmustur.?® Hemsirelik ders kitaplar
incelendiginde, genetik igerigin cocuk sagligi ve
hastaliklar1 ve ana ¢ocuk sagligi kitaplarinda daha
yogun ve farkli igerikte olduklari saptanmigtir.>
Igeriklerde dogumsal defektler ve tek gen
hastaliklarina yonelik genetik odak yansitilmigtir. Bu
acidan genetik, saglik bakimi sunumunda pediatri
hemsireleri tarafindan hassasiyetle ele alinmalidir.
Pediatri hemsireleri, cocuk ve aileleri i¢in savunucu
gorevlerini yerine getirerek ve onlarin 6zerkliginin
korunmasmi saglayarak onemli sorumluluklarini
yerine getirmis olurlar. Bu duruma ek olarak genetik
hastalik varliginda aile tepkilerini, basa ¢ikma
gliclerini ve ihtiyaglarmni degerlendirirler. Toplum
temelli kaynaklara ve destek gruplarina erisimi
kolaylagtirirlar.  Cocugun bakimi, gelisimi ile ilgili
danismanlik saglarlar.’!
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Sekil 2: Pediatri Hemsireliginde Genetik/Genomik Akis
Semasi

Gorev ve sorumluluklar

Pediatri Hemsiresi, “Evrensel ¢ocuk haklar1 ve
profesyonel hemsirelik rolleri dogrultusunda 0-18
yas arasindaki g¢ocuklarin aile ve toplum iginde
fiziksel, biligsel, duygusal ve sosyal yonden saglikli
biliylime ve gelismesi, hastaliklardan korunmasi ve
sagligmin  en  dst  diizeyine  ¢ikarilmasi;
hastalandiginda hasta ¢ocugun tedavisi, bakimi ve
rehabilitasyonundan sorumlu hemgiredir”.
Hemsirelik yonetmeliginde, pediatri hemsiresinin
egitim ve danismanlik rolii kapsaminda “Cocugun
sagligimi koruma ve gelistirme i¢in bakimin her
diizeyinde aileye rehberlik eder, saglik egitimini
planlar, uygular. Cocuk ve ailenin, taburcu olduktan
sonra verilen bakimin devamliligini
saglayabilmeleri ig¢in onlara gerekli bakim
becerilerini dgretir, rehberlik ve danigmanlik yapar”
ifadesi yer almaktadir.

Yenidogan hemsiresi, ‘Profesyonel hemsirelik
rolleri dogrultusunda yenidogan ve yenidogan yogun
bakim {initesinde yatan bebeklerin; dig ortama
uyumunun saglanmasi, saglhkli biliyiime ve
gelismesi, anne siitli ile beslenmesi, hastaliklardan
korunmast ve saghginin en st diizeyine
¢ikarilmasinda 6nemli rolleri olan; hastalandiginda
bakimindan sorumlu oldugu bebegi kapsamli olarak
degerlendirip  klinik  belirti  ve  bulgulan
yorumlayabilen, ailesi ile birlikte degerlendiren,
yenidoganin bakim gereksinimlerini tespit ederek
kanita dayali bilgiler dogrultusunda uygun bakimi
planlayabilen, {initedeki arag-gerecleri kullanabilen,
araglardaki verileri degerlendirip yorumlayabilen,
bebekler ve yakinlari ile iletisimi ve onlara uygun
terapdtik yaklagim kurabilen, egitim ve danigmanlik
yapabilen ve ekip anlayis1 i¢inde, ekip tyeleri ile iyi
iletisim ve isbirligi kurma Dbecerisine sahip
hemsiredir”. Hemsirelik yonetmeliginde, “Bebegin
saghigin1 koruma ve gelistirme i¢in bakimin her
diizeyinde aileye rehberlik eder, saglik egitimini
planlar, uygular (anne siiti ve Onemi, emzirme
teknigi, meme bakimi, yenidogan tarama testleri,

biiyime ve gelisme, kazalar1 6nleme, asilama, izlem
ve kontroller. vb).” ve “Yenidogan tarama testlerinin
O6nemi ve yapilmasi konusunda aileyi bilgilendirir.
Konu ile ilgili toplum egitimlerine 6nem verir.”
ifadeleri yer almaktadir.>

Genel olarak pediatri hemsirelerinin  genetik
konusunda islevleri dort ana bashik altinda
verilmektedir. Bunlar;

1. Genetik bilgi ve degerlendirmeden
faydalanabilecek ¢ocuk ve ailelerin
belirlenmesi,

2. Genetik saglik hizmeti ve genetik bilgiye
erisim icin hasta savunuculugu,

3. Diger saglik profesyonelleriyle isbirligi
icinde bakimin koordinasyonu,

4. Egitim ve fiziksel, psikososyal, manevi
bakim  yollartyla  siirekli  destek
saglanmasidir.’!

Egitim

Hemysireler, toplumun saglik ihtiyaglarini karsilamak
icin genetik ve genomik igerige sahip egitim
almalidirlar. Bu nedenle bu konular hemsirelik
programi kapsamina alinarak egitime entegre
edilmelidir. Bugiin genetik profillemeye uyarlanmig
bireysellestirilmis ~ saglik  hizmeti  sunumu
hemsirelerin genetik ve genomik {izerine genis
kapsamli orgiin ve siirekli egitim almalarinin
onemini vurgulamaktadir.>* Tip Enstitiisii, Amerikan
Hemsireler Dernegi ve Amerikan Hemsire Okullari
Birligi gibi kuruluslar tarafindan da hemsirelerin
genetik alaninda egitim almalart  gerektigi
belirtilmektedir.>* Ancak giiniimiiz kosullarinda
hemsireler igin genetik ve genomik kavramini
uygulamaya aktarmanin zor bir siire¢ oldugunu
belirtmek gerekir. Siireci zorlastiran en 6nemli
nedenlerden biri hemsirelik okullarinda gorev alan
akademisyen ve egiticilerin genetik/genomik bilgi
sunumu konusunda giiven eksikligi yasamalar
olarak ifade edilmektedir. Bu nedenle bu
kavramlarin Oncelikle hemsirelik fakiiltelerinde
anlagilmas1  gereklidir. ~ Kisaca  dgrencilerin
hemsirelik  fakiiltesinde genetik ve genomik
okuryazarlik seviyesine ulagmasi beklenmektedir.’
Bu anlamda; lisans mezunu hemsire i¢in genetik /
genomik alaninda giiglii bir temele sahip olma, lisans
sonrasi ise genetik / genomik bilgiye sahip olma, bu
bilgileri yorumlama ve degerlendirme becerisine
sahip olma ve etik bilincini gelistirme durumlari
onerilmektedir.> Hemsirelerin  genetik/genomik
bilgiyi uygulamaya aktarmalar1 konusunda kendi
kabullerinin de ¢ok 6nemli oldugu gercegi karsimiza
¢ikan diger bir konudur. Ciinkii genom biliminin
saglik hizmetlerine entegre edilmesi, hemsirelerin
yeni bilgi ve beceriler edinmeleri ve bunlan
uygulamaya aktarmalar ile miimkiindiir.!*® Ancak
hemsireler tarafindan bu kavramlarin algilanmasina
iliskin bulgularin cesitlilik gosterdigi
belirtilmektedir.’”*® Bu kapsamda yurt diginda
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yapilan  caligmalarda, ABD’de  hemgsirelerin
%357'sinin genomik bilgi tabanlarinin orta veya zayif
oldugu, Kanadali hemsirelerin sadece %14 iiniin
miikemmel genetik bilgiye sahip oldugu, italyan
hemsirelerde de bu bakimdan oranin benzer oldugu,
Afrikali  ve Amerikali hemgirelerle yapilan
calismada %56 oraninda hemsirenin kendi genetik
bilgilerini orta veya zayif olarak degerlendirdikleri
belirtiliyor.3>*! Hekimler ve hemgireler arasinda
yapilan bir ¢aligmada hekimlerin % 48'inin ve
hemsirelerin ise % 31'inin genetik konusunda 6rgiin
egitim almadiklart belirtilirken, bagka bir ¢caligmada
ise hemsirelerin  %43’linlin genetik hemsirelik
bilgilerinin iyi oldugunu ancak %60 oraninda
hemsirenin genetik hemsirelik egitim almadiklarini
bildirdikleri ifade ediliyor.*? Diger bir ¢alismada ise
katilimcilarin - ¢ogunun, temel genetik, insan
genetigi, etik ve genetik danismanlik hakkinda
yetersiz bilgi sahibi olduklar1 bildirmektedir.*’
Ulkemizde yapilan bir ¢alismada hemsirelerin %75
ila %90’mnin temel genetik kavramlar bilgisinin
yetersiz oldugu, diger bir caligmada ise %98,6
oraninda hemsirenin hastaligin genetik temeli ve
kalitm  hakkinda bilgi sahibi  olmadiklar
belirtiliyor.*>* Ulkemizde yapilan calismada, lisans
ve lisansiisti mezunu hemsirelerin genetik bilgi
diizeyi digerlerine gore daha iyi olmakla birlikte,
hemsirelerin temel genetik bilgilerinin yetersiz
oldugu ve bu alanda egitime ihtiya¢ duyduklar
belirtilmektedir.** Hemsirelik 6grencileri ile yapilan
baska bir ¢aligmada ise temel hemsirelik egitimi
programi incelendiginde 6grencilere sunulan genetik
bilgi diizeyinin siirli oldugu ifade edilmektedir.*
Hemsirelerin, genetik ve genomik kavramlarimi iyi
diizeyde bilmemeleri ve bu konulari tartisabilme
becerisine olan giiven eksikleri, bu kavramlari
uygulamaya entegre etmenin Oniindeki en biiyiik
engellerdir. Genetik / genomik cagda hemsirelerin
gercekte bildikleri ile bilmeleri gerekenler arasinda
biiyiik bosluk bulunmaktadir.*® Genetik bilgi ve
genetik icerigin hemsirelik miifredatina  dahil
edilmesine iliskin ¢alismalarin Birlesik Krallik'ta,
Yeni Zelanda, Tiirkiye (¢ok az sayida {iniversitede,
genetik veya tibbi biyoloji ve genetik dersleri
olarak), Tayvan ve ABD’de yapildigi, ancak lisans
oncesi ve lisans sonrast hemsirelik Ogrencileri
arasinda algilanan genetik bilginin hala yetersiz
oldugu belirtilmektedir.*>*”  Yavas kat edilen
ilerlemeye ragmen yine de birgok iilkede saglik
profesyonellerinin genetik egitimlerini gelistirmeye
yonelik bireysel isteklerinin mevcut oldugu ifade
edilmektedir.*

Genetikte Saglik Profesyonelleri Egitimi Ulusal
Koalisyonu, saglik profesyonellerinin genetik bilgi,
beceri ve tutumlarini saglik hizmetlerine entegre
edebilmeleri igin “Saglik Profesyonelleri Icin
Genetikte Temel Yetkinlikleri” gelistirmistir.”*® Bu
yetkinlikler, hemsirelik 6grencileri ve hemsirelerin
bu kavramlara yonelik egitime hazir olmalar1 igin
gerekli bilgi ve becerileri agiklar. Lisans dncesinden

lisansiistiine kadar her seviyede hemsireden bu
yetkinlikler — beklenmektedir. Bu  yetkinlikler
arasinda, gizlilik, terapotik karar verme yetenegi,
bilgilendirilmis onam, genetik tarama, genetik test
yorumlama, risk degerlendirmesi, 6nleme, tanilama,
prognoz dahil olmak {izere, herkes i¢in uygun,
Onyargisiz saglik hizmetini i¢eren etik, yasal ve
sosyal konular yer alr.® Bu yetkinliklerin
olugsmasina katki saglayan profesyonel hemsirelik
kuruluglar1  tarafindan  Uluslararasi  Genetik
Hemsireligi Dernegi  (ISONG)  kurulmustur.?*
ISONG, diinya ¢apinda insan saglig1 i¢in genomik
bilgilerin kesfedilmesi, yorumlanmasi, uygulanmasi
ve yonetiminde bilimsel ve mesleki gelisimi tesvik
etmekle gorevli uluslararast profesyonel bir
organizasyondur.!” Klinik uygulamada, genetik
acidan hemsirelerin yol gosterici olmasi anlaminda
bilyiik 6neme sahip bir kurulustur.>* ISONG’un da
katkilar1 ile temel yetkinlikler genisletilerek, ulusal
ve uluslararast hemsirelik kuruluslar1 tarafindan
hemsirelik egitimi ile ilgili temel bir bilgi temeli
olusturulmus ve genetik/genomik bilgi igeren
kilavuzlar olusturulmustur.*® Bu kilavuzlar, hemsire
egitimciler araciligtyla, hemsirelik O6grencileri ve
klinik uygulamada yer alan hemsirelere genetik
alaninda temel hemsirelik yetkinliklerini yaymay1
amaglamistir.*® Ancak bu kapsamda hemsirelik
egitiminde yine de genetik/genomik igerigin
artirtlmas1 konusunda yetersizlik oldugu dikkati
cekmektedir.?*® Bu durum bu alanda yetismemis
olan egitimcilerin olmasi ile agiklanmaktadir. Bu
nedenle birgok hemsirelik fakiiltesi, genetik-
Yeni nesil profesyonel hemsirelerin hasta bakimi
sunabilmeleri igin, iyi bir alt yapiya sahip hemsirelik
fakiiltelerine ihtiyag vardir.*® Genetik ve genomik
icerigin hemsirelik egitimine tam olarak entegre
edilmesinde karsimiza c¢ikan engeller; hemsire
egitimciler arasinda konuya iliskin bilgi ve dnem
acisindan farkindalik eksikligi, genetik ve genomik
icerik saglamak agisindan smirli  kaynaklar,
kurumlarda genetik ve genomik igerigin 6nemi ile
ilgili farkindalik eksikligi, genetik ve genomiklerin
hemsirelik uygulamalari ile olan baglantisina iligkin
anlayis eksikligidir.’

Klinik Uygulama

Saglik hizmetlerinde genomik gelismelerin siklikla
kullanildig1 hemsirelik dallar1 onkoloji, pediatri ve
kadin sagligidir.!? Bu baglamda pediatri hemsireleri,
temel genetik bilgiyi hemsirelik uygulamalarina
entegre eden ilk hemsire grubunda yer almaktadir.
Pediatri hemsireleri, ¢ocuklara saglik ve hastaligin
her asamasinda, yas donemleri boyunca bakim
saglar. Genetik saglik bakiminda, hastaligin her
asamasinda g¢ocugun ve ailenin gereksinimlerine
yanit verir. Ayrica sahip oldugu temel yetkinlikler
dogrultusunda aile Oykiisii alarak fiziksel ve
gelisimsel degerlendirmeler sonucu genetik bilgi
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saglar ve genetik hastalifi olan c¢ocuklar
degerlendirebilir.?!

Pediatri hemsireleri, c¢ocugun mevcut durumu,
genetik risk, genetik testler ve bunlarin etik, yasal ve
sosyal sonuclart hakkinda giincel bilgi sahibi
olmalidir. Cocuk ve ailesine agiklamalarda
bulunurken diger saglik profesyonelleri ile iletisim
kurmahdir.>*®  Genetik bilginin ~ gizliligini de
stirdiirmelidir. Genetik bilginin kotiiye kullanimi
genetik/genomik ayrimcilik veya damgalanma ile
sonuglanabilir.3! Pediatri hemsireleri, yasami
siirlayan kalitsal metabolik hastalik sahibi ¢ocuk ve
ailenin bakimini multidisipliner etkilesimle etkin bir
sekilde siirdiirebilmelidir. Aileyi, genetik hastalik
etkileri ile bas etmede desteklemeli, genetik test
konusunda avantaj ve dezavantajlarinin ¢ocuk ve
aile tarafindan anlasildigindan emin olmalidir. Tiim
bunlar, pediatri alaninda ¢alisan hemsirelerin
genetigi egitim ve klinik uygulamaya dahil etmeleri
ile miimkiindiir.>* Egitim kapsaminda gocuk ve
aileye sunulacak bilgi ¢ocugun gelisim asamasina ve
ailenin tercihine gore uyarlanmalidir. Yas aldikca
¢ocuklarda ve genclerde anlama yetenekleri ve
iletisim becerileri artar.’® Okul &ncesi ¢ocuklar;
akranlar1  ile kendilerini  karsilastirdiklarinda
semptomlarin, tedavilerin veya fiziksel farkliliklarin
farkinda olabilir. Saglik profesyonellerini  ve
ailelerini akranlarindan farkli olarak neden ilag
almalari, belirli yiyecekleri yemeleri ya da tedavi
gormeleri gerektigi konusunda zorlayabilirler. Okul
¢ag1 cocuklari; aile iligkilerinin bilincindedir. Bu
nedenle ailede goriilen genetik bir durumun etkileri
hakkinda aileyi sorgulayabilirler. Ergenlik donemi,
genetik hakkinda bilgi paylagimi i¢in 6nemli etkileri
olan yeni bir benlik, lireme kapasitesi ve daha genis
bir diinya bilincini beraberinde getirir. Cocuk
genetik kosullar hakkinda bir anlayis gelistirdikge,
ebeveynler gencin spesifik tireme riskini tartigmak
isteyebilir. Ergen evden ayrilmayi veya bir aile
kurmay1 diigiinmeye basladiginda, genetik durumla
ilgili sorular degisebilir veya artarak daha baskin
hale gelebilir. Ornegin, otozomal resesif gecisli
hastaligi olan ergenlerin, durumu tasiyan veya
tagimayan bir ¢ocuga sahip olma sanslari hakkinda
daha spesifik sorular1 olabilir.>

Ebeveynler hasta ¢ocuklarinin yani sira genellikle
saglikli cocuklari i¢in de endige duyarlar. Onlar i¢in
genetik test yaptirmalarinin gerekip gerekmedigini
merak ederler. Bu dogrultuda saglik profesyonelleri,
saglikli  ¢ocuklara genetik testlerin  hemen
yapilmasini dnermez. Teste yonelik artilar ve eksiler
tam olarak 6grenildikten sonra, ¢ocuklarin bu karara
bagimsiz olarak dahil olabilecekleri, testin
sonuglarin1  anlayabilecekleri yaslara gelmeleri
beklenir. Genetik durumlar agisindan test edilmesi
gereken ¢ocuklar, von Hippel-Lindau sendromuna
veya multipl endokrin neoplazi tip 2A ve 2B’ye veya
ailede kalitsal kolon kanseri Oykiisiine sahip olan
cocuklardir.>

Genetik test sirasinda, ebeveynler uygun yastaki
¢ocuklarina test sonuglarini bildirmeleri konusunda
desteklenmelidir. Ebeveynler, olgun bir ergenin test
sonuglart  talebinin  karsilanmasi  gerektigini
bilmelidirler. Cocuga yonelik elde edilen genetik test
sonucu ebeveyn kadar diger aile iiyeleri icin de
etkileri olan bir durum olabilir. Bu nedenle, saglik
profesyonelleri ebeveynleri ve gocugu bu potansiyel
¢ikarimlar hakkinda bilgilendirmekle yiikiimliidiir.
Saglik profesyonelleri, ¢ocuk ve aileyi bu bilgiyi
genis aileleri ile paylagsmalar1 yoniinde tesvik
etmelidirler. Cocuk ve aileye genetik danismanlik
almalar1 yoniinde desteklemelidirler.?®

Yenidogan taramalari

Yenidogan taramasinin amaci, dnemli morbidite veya
mortalite ile iliskili durumlarin erken belirlenmesi ve
tedavisidir. ~ Yenidogan  taramasi 1960'larda
metabolizmada dogustan tek bir bozukluk olan
fenilketoniiri igin kurumus kan lekelerinin analizi ile
basladi. 1980'lerde baslayan yeni tarama teknolojisi ve
terapotik ~ miidahalelerin  gelismesi,  yenidogan
taramasmin hizla yayilmasina yol agmistir. Bakim
standardi haline gelen yenidogan taramasi, nadir,
kalitsal kosullar ve konjenital bozukluklari olan
bebeklerde morbidite ve mortaliteyi onemli Slgiide
azaltmus, saghk hizmetlerinde maliyeti etkin kilmgtir.>?
Ulkemizde yenidogan tarama programi kapsaminda
yer alan metabolik hastaliklar fenilketonuri (FKU),
konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikligi ve kistik
fibrozistir (KF).>* Bu metabolik hastaliklara ek
olarak 2017 yilinda Konjenital Adrenal Hiperplazisi
(KAH) pilot taramasi (Konya, Kayseri, Samsun,
Adana) baslatilmig, 2018 yilinda 14 ilde, 2019
yilinda ise 22 ilde yaygimlasmistir. Ulkemizde 2018
yili verilerine gére % 98,5 oraninda yenidoganin
taramasi yapilmstir.>*  Amerika  Birlesik
Devletlerinde de her yil 4 milyon bebegin, erken
tedavinin morbidite veya mortaliteyi Onleyebilecegi
veya azaltabilecegi metabolik, hematolojik ve endokrin
anormallikler i¢in yenidogan taramasina tabi tutuldugu
belirtilmektedir.?® Yenidogan tarama programlarmin
artan bilylimesi ve karmasikligi ve taramada ileri
teknolojilerin ortaya c¢ikist etik, bakim sunumu ve
arastirma ile ilgili kritik sorunlari giindeme getirmistir.
Ornegin, yenidogan taramalari zararli midir? Tarama
testleri hem yanlis negatif hem de yanlis pozitif test
sonuglart verebilecegi igin zararli olabilir ancak
taramanin zararlarmi 6lgmek genellikle zordur.>

Yenidogan tarama siireci, hekimler ve saglik
bakiminda kilit noktada gorev yapan hemsirelerin
ebeveynlere tarama bilgilerini iletmeleri ve onlar
egitmeleri ile baglar. Uygun sekilde zamanlanmuis,
Onleyici yiiksek kaliteli egitim, ortaya cikabilecek
anormal tarama sonuglariyla iliskili rahatsizlig:
azaltabilir ve takibi kolaylastirabilir. Egitimlerin
baslangici prenatal doneme uzanir.
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Perinatal donem

Sekil 3: Yenidogan Taramasi Egitim Siireci

Prenatal Dénem: Bu donemde anne adaylarinin
egitilmesi, kosullarin cok olmas1 ve karmagik olmasi
ve siirenin smirlt olmast nedeniyle zordur. Bu
nedenle ebeveynler, yenidogan taramasi ile ilgili
bilgi ve egitimin kendilerine gebelik siiresince ve
dogumdan 6nce verilmesini tercih ederler. Ebeveyn
egitimi; egitim brogiirleri, tarama sonuglarinin
ailelere nasil geri aktarilacagma ve bebekleri igin
yeniden test veya degerlendirme gerekirse
ebeveynleri nelerin  bekleyebilecegine iligkin
aciklamalar1 icermelidir.

Perinatal Doénem: Yenidogan taramas: ile ilgili
bilgiler genellikle dogumdan sonra ebeveynlere
sunulur, ancak yeni bir bebegin heyecaniyla bu bilgi
kaybolabilir. Bu nedenle yenidogan taramasi i¢in
ebeveynlerden bilgilendirilmis onam alinarak egitim
tamamlanir.>

Uluslararas1  Genetik ~ Hemsireligi ~ Dernegi,
tarafindan 2012 yilinda hemsirelerin yenidogan
taramasinda roliinii belirten Oneriler yayimlanarak
durumun &nemi belirtilmistir. Oneriler;

e Yenidogan taramasi bilgisine sahip olma,
yenidogan ve ailesi i¢in savunucu olarak
rol alma,

e Yenidogan taramasi Oncesinde aileye
egitim saglama,

e Yenidogan taramasi sonrast ailelere
danigmanlik sunma,
e Yenidogan taramast sonuglarini

yorumlama,
e Yenidogan bakimima yenidogan taramasi
ile ilgili bilgileri dahil etmedir.

SONUC

Genomik, hemsirelik uygulamalarini  &nemli
derecede etkileyen bir bilimdir. Hemsirelerin saglik
bakimi sunumunda “hastalifin 6nlenmesi, tarama,
teshis, tedavi se¢imi ve tedavinin etkinliginin
degerlendirilmesi” alanlarinda birey ve ailelerin,
hem genetik, hem de genomigi iceren kararlar
almalarinda onemli rolleri vardir. Bu kapsamda
pediatri hemsireleri ¢ocuk ve aileye egitim ve
danigmanlik verme, aileyi yenidogan taramalar
konusunda bilgilendirme, genetik hastaligi olan
gocuga bakim sunma ve ailesini destekleme
kapsaminda {izerine diisen gorevlerini farkinda
olarak yerine getirmelidirler.
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