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Genetsko testiranje omoguéuje otkrivanje nasliednih
bolesti, odnosno rizi¢nih faktora za pojavu nekoga
patoloskog procesa. Njegova primjena, koja ¢e ubuduée
vierojatno biti dio osnovne zdravstvene skrbi, otvara niz
psihologkih, filozofskih, eti¢kih, pravnih i drugih pitanja

o dobiti i rizicima genetske dijagnostike. U &lanku su
prikazane tri vrste genetskoga testiranja: dijagnosti¢ko,
prediktivno i testiranje "nositelja" gena. Opisana je njihova
svrha, nadin provedbe te su nabrojene neke od bolesti
koje se s pomoéu njih otkrivaju. Osim toga, prikazani su
rezultati velikoga broja najnovijih istraZivanja u kojima su
prou¢avani prediktori dono$enja odluke "za" i "protiv"
testiranja. Konaéno, prikazani su rezultati dobiveni
prouavanjem emocionalnih, pona3aijnih i socijalnih ishoda
genetskoga testiranja, odnosno psiholoske posljedice
dobivanja nalaza toga medicinskog postupka. Rezultati
istrazivanja ne upucuju na dugotrajan negativni uéinak
informacija povezanih s genetskim testiranjem te sugeriraju
da su emocionalne reakcije blaze i kratkotrajnije od
olekivanih, bez obzira na to o kojoj se vrsti testiranja

radi. Osim toga, ponasajni ishodi &esto nisu u skladu s
namjerom iskazanom prije testiranja. Pri kraju ¢lanka
raspravlja se o metodologkim potesko¢ama na ovom
podrudju, predlaZzu se smjernice za buduéa istraZivanija i
iznose prakti¢ne preporuke uz pozivanje na oprez u
klinickom radu, tj. u kontaktu s pojedincem koji dolazi na
genetsko testiranje.
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Zadnjih smo desetljeca, a poglavito nakon otkrivanja ljudsko-
ga genoma 2001. godine, svjedoci vrtoglava razvoja biomedi-
cinskih znanstvenih istraZivanja usmjerenih prema otkriva-
nju genskih mutacija koje uzrokuju pojedine bolesti. Dobiveni
rezultati gotovo se istodobno stavljaju u funkciju klinicke pri-
mjene, pa su prediktivna testiranja, genetska dijagnostika, cak
i genetska terapija danas cesti medicinski postupci.

Strelovit napredak genetike doveo je do razvoja i primje-
ne genetskih testova. Oni omogucuju otkrivanje nasljednih
bolesti, odnosno rizi¢nih faktora za pojavu nekoga patolo-
Skog procesa. Njihova primjena, koja ¢e ubuduce vjerojatno
biti dio osnovne zdravstvene skrbi (Lerman i sur., 2002.), o-
tvara niz psiholoskih, filozofskih, etickih, pravnih i drugih pi-
tanja o dobiti i rizicima genetske dijagnostike: kako se ljudi
suocavaju s informacijama o vlastitoj buduc¢nosti, pogotovo u
slucaju predvidanja bolesti, koje su prednosti, a koje opasno-
sti genetskoga testiranja za tjelesno, psihicko i socijalno funkcio-
niranje, koliko spoznaja o genetskom opterecenju moze stig-
matizirati pojedinca i brojna druga.

Da bi genetsko testiranje pridonijelo poboljsanju kvali-
tete zivota, a ne da je narusi, potrebno je posvetiti paznju i
psihosocijalnim izazovima koje ono predstavlja za pojedinca
(Patenaude i sur., 2002.). Zdravstvena psihologija, potaknuta
razvojem molekularne medicine, vec je postigla niz spoznaja o
znacajnim kognitivnim, emocionalnim, ponasajnim i socijal-
nim aspektima procesa genetskoga testiranja.

U ovom ¢e radu biti prikazana istrazivanja psiholoskih
¢imbenika uklju¢enih u proces genetskoga testiranja. Uvodno
¢emo ukratko prikazati vrste genetskoga testiranja i objasniti
im svrhu. Nakon toga dat ¢emo pregled istrazivanja koja su
pokusala odgovoriti na sljedeca pitanja: (i) Koji psiholoski ¢im-
benici sudjeluju u donosenju odluke o provodenju genetskog
testiranja? (ii) Koji su ishodi testiranja na emocionalnom, soci-
jalnom i ponasajnom planu?

STO JE GENETSKO TESTIRANJE | ZASTO SE PROVODI?
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Genetsko je testiranje postupak otkrivanja neke genetske oso-
bitosti koja moze izazvati nastanak bolesti potpune ili djelo-
micne genetske etiologije (Canki-Klain, 1998.). Bolesti koje su
potpuno genetske etiologije jesu tzv. "monogenetske" bolesti
koje su odredene jednim mutiranim genom. Ove bolesti poka-
zuju nasljedne karakteristike po kojima se svrstavaju u auto-
somno dominantne, autosomno recesivne ili vezane uz kro-
mosom X.

U autosomno dominantnom tipu bolesti obolijevaju he-
terozigoti, tj. dovoljna je mutacija u samo jednom alelu da bi
se bolest ocitovala. Osoba ¢e prenijeti bolest na potomstvo u
50% slucajeva, bez obzira na spol. Otkrije li se testiranjem
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prisutnost defektnoga gena, takva ¢e osoba sigurno oboljeti
od bolesti. Huntingtonova bolest je primjer bolesti koja se na-
sljeduje na taj nacin.

U autosomno recesivnom tipu bolest se ocituje u pravilu
samo onda kad je osoba homozigotna za mutirani gen (aa), tj.
kada se mutacija nalazi na oba genska alela. Oba su roditelja
zdravi nositelji mutacije (Aa) u jednom od genskih alela. Ta-
kvi zdravi nositelji mutiranoga gena imaju 25%-tni rizik da im
dijete bude bolesni homozigot (aa), 25%-tnu vjerojatnost da
im dijete bude zdravi homozigot (AA) te 50%-tnu vjerojatnost
da dijete bude kao i oni — zdrav nosilac mutacije u jednom od
alela (Aa). Primjer takve bolesti jest cisticna fibroza.

Bolesti vezane uz kromosom X jesu spolno vezane — pre-
nose ih majke, a obolijevaju sinovi. Ako je majka prenositelj
spolno vezanoga recesivnog gena (Xx), muski embriji imaju
vjerojatnost od 50% da budu bolesni, ovisno o tome koji ¢e od
kromosoma X, "bolesni" ili "zdravi", dobiti od majke. Kceri
nisu bolesne, ali mogu biti nositeljice "bolesnog" kromosoma.
Primjer takve bolesti jest hemofilija.

Genetsko testiranje u slucaju monogenetskih bolesti daje
pouzdane rezultate, na osnovi kojih se moze pouzdano reci
hoce 1i osoba oboljeti tijekom svoga Zivota. Pozitivan nalaz
testiranja znaci da ce se bolest sigurno pojaviti (iako se ne zna
u kojem obliku i intenzitetu), dok negativan nalaz znaci da se
bolest nece pojaviti.

Bolesti koje su djelomi¢no genetske etiologije nazivaju se
"visefaktorskim bolestima" jer u njihovu nastanku sudjeluje
viSe gena i vise ¢imbenika iz okoline. Genetska predispozicija
za neki poremedaj ili osjetljivost na visefaktorsku bolest po-
stoji kad netko ima gen ili kombinaciju gena koji ga ¢ine sklo-
nim bolesti. Tada ¢imbenici iz okoline, zajedno s genetskim
faktorima, pridonose razvoju bolesti (Canki-Klain, 2007.), a ge-
netsko testiranje ne daje pouzdane podatke o riziku obolije-
vanja. Pozitivan nalaz samo je znak sklonosti k razvoju odre-
dene bolesti, a u slucaju negativnoga nalaza, rizik obolijeva-
nja i dalje je jednak riziku u opc¢oj populaciji. Ve¢ina bolesti je
visefaktorska, a danas su razvijeni genetski testovi koji su
namijenjeni otkrivanju rizika za razvoj raznih oblika karcino-
ma, Alzheimerove bolesti i nekih kardioloskih bolesti. Svako-
dnevno se otkrivaju nove genske mutacije koje su povezane
s nekim bolestima, pri ¢emu se ne zna njihova etioloska uloga
u nastanku bolesti, pa stoga nema ni pouzdane predikcije.

Postoji nekoliko vrsta genetskoga testiranja koje su danas
u uporabi, a razlikuju se prije svega prema svojoj svrsi:

— Dijagnosticko testiranje jest testiranje osobe s odredenim
klinickim simptomima radi utvrdivanja tocne dijagnoze (He-
shka i sur., 2008.). Na ovaj se nacin rjesavaju dijagnosticke
dvojbe u slucaju nejasnih klinickih slika. Dijagnosticko testi-
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ranje moze se provoditi kroz cijeli zivotni vijek, od zaceca do
duboke starosti, a korisno je u dijagnostici monogenetskih
bolesti.

— Prediktivno testiranje odgovara na pitanje postoji li kod
zdrave osobe genska mutacija koja ¢e dovesti do razvoja mo-
nogenetske bolesti (Huntingtonove bolesti, cisticne fibroze),
odnosno postoji li genetska sklonost razvoju viSefaktorskih
bolesti koje se pojavljuju u obitelji (karcinom debeloga crije-
va, jajnika, dojke, Alzheimerova bolest) (Lerman i sur., 2002.).
Testiranje se provodi ako se bolest ve¢ javljala u obitelji. U lite-
raturi nalazimo razmimoilazenja u terminologiji, pa neki au-
tori smatraju da je za monogenetske bolesti bolje rabiti naziv
"presimptomatsko” testiranje, a za visefaktorske "prediktivno
testiranje" (EuroGentest Network of Excellence, 2008.). Vrlo je
vazno znati o kojem se tipu testiranja radi, jer pouzdanost
nalaza, daljnje aktivnosti i kona¢ni ishodi ovise o tome testira
li se osoba na monogenetsku ili na visefaktorsku bolest.

— Testiranje "nositelja" gena obavlja se da bi se utvrdilo je li
netko nositelj recesivnih genskih mutacija odgovornih za po-
javu bolesti, pri ¢emu nalaz testiranja ne utjece na zdravlje te-
stiranoga (Lerman i sur,, 2002.). Ova vrsta testiranja posebna
je po tome Sto se njome predvida rizik obolijevanja potom-
stva, a provodi se kada u obitelji postoji nasljedna bolest.

Osim opisanih, postoje i druge vrste genetskoga testira-
nja, primjerice farmakogenetsko testiranje (kojim se utvrduje
genetska osjetljivost na djelovanje nekoga lijeka), prenatalno
testiranje (utvrdivanje genetskog rizika kod fetusa), predim-
plantacijska genetska dijagnostika (testiranje embrionalnih sta-
nica kad postoje monogenetske bolesti, a prije usadivanja plo-
da u maternicu), genetski probir (testiranje opée populacije a-
ko se u njoj cesto javlja bolest, primjerice talesmija u nekim
mediteranskim zemljama). U ovom ¢emo radu paznju posve-
titi psiholoskim aspektima dijagnosti¢koga, prediktivnoga i "no-
siteljskoga" genetskog testiranja.

DONOSENJE ODLUKE O PROVODPENJU GENETSKOGA TESTIRANJA
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Odluka o pristupanju genetskom testiranju uobicajeno se do-
nosi posto se kod pojedinca ili njegova potomstva utvrdi rizik
za razvoj nasljedne bolesti koji je veéi od populacijskog rizika
za pojavu te bolesti. Prije provedbe testiranja osoba ima pravo
genetskim savjetovanjem dobiti objasnjenje prirode i ciljeva
postupka, svrhe dobivenih informacija, znacenja pozitivnih
rezultata, mogucih bolesti ili stanja te mogucih rizika poveza-
nih s testiranjem ili aktivnostima koje slijede nakon dobiva-
nja pozitivnih rezultata (EuroGentest Network of Excellence,
2008.). Lijecnicka etika snazno podupire individualno pravo
na informirani pristanak prije genetskoga testiranja, odnosno
samostalno donosenje odluke o prihvacanju ili odbijanju te-
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stiranja na osnovi lije¢nickih informacija. Istrazivanja, medu-
tim, pokazuju da se odluka donosi u skladu s vlastitim pro-
cjenama rizika, stavovima, emocionalnim stanjima i vrijedno-
stima, a manje na lije¢nickim informacijama i objektivno utvr-
denom riziku (Croyle i Lerman, 1999.; Lerman i sur., 2002,
Katapodi i sur., 2004.).

Dijagnosticko testiranje

Dijagnosticko testiranje sluzi diferencijalno-dijagnostickoj pro-
cjeni nakon pojave znakova bolesti. Odluka o testiranju ovisi
o dobi oboljeloga i tezini simptoma, ali u usporedbi s ostalim
testiranjima izaziva najmanje nedoumica jer je jedan u nizu di-
jagnostickih postupaka kojem je oboljeli podvrgnut. Ako je ri-
je¢ o bolesti koja se pojavljuje u djetinjstvu (npr. cisti¢na fibro-
za), tada odluku donose roditelji. Odluka o pristupanju testi-
ranju povezana je s veéim znanjem o bolesti, prijasnjim isku-
stvom s njom, mogucnoscu terapijskoga djelovanja na bolest
te intenzivnijim osjecajem straha, krivnje i nepodnosenjem
neizvjesnosti (Umans-Eckenhausen i sur., 2002.). Majke su za-
brinutije i sklonije genetskom testiranju od oceva (Dinc i Ter-
zioglu, 2006.).

U odrasloj dobi, odluka o genetskom testiranju motivira-
na je medicinskim razlozima (npr. diferencijalna dijagnostika,
odabir terapije), planiranjem buducnosti (npr. potomstvo, finan-
cije, karijera) i odgovornoscu prema ostalim ¢lanovima obite-
lji (Smith i sur,, 2004.). Nema sustavno istrazenih razloga od-
bijanja dijagnostickoga testiranja, ali u studijama koje su se
koristile kvalitativnim metodama, spominju se sljedeci razlo-
zi: "nemogucnost nosenja s informacijom o genetskoj bolesti"
(Etchegary, 2006.), "izbjegavanje osjecaja krivnje prema djeci"
i "u istom se trenutku dobije informacija o dijagnoziio genet-
skom opterecenju — to je previse" (Ardern-Jones i sur., 2005.).

Prediktivno testiranje
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Prediktivno testiranje preporucuje se osobama kod kojih se u
obitelji javlja nasljedna bolest. Kod nekih bolesti rezultati te-
sta dat ¢e potpuno pouzdanu predikciju (npr. Huntingtonova
bolest), dok ¢e kod nekih bolesti dati samo vjerojatnost (npr.
rak dojke, jajnika, debeloga crijeva).

Nadalje, za neke bolesti nema terapije, dok se kod veéine
bolesti, a u slucaju otkri¢a genetskog rizika, mogu predvidjeti
preventivne aktivnosti (Ces¢e kontrole u slucaju predikcije za
karcinom, preventivno kirursko odstranjivanje organa za koji
postoji rizik od obolijevanja, farmakoloske intervencije i slic-
no). Prediktivno genetsko testiranje nije rutinski postupak,
iako se u slucaju monogenetskih bolesti (npr. neurofibroma-
toza, Huntingtonova bolest i sl.) preporucuje svim ¢lanovima
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obitelji. Zanimljivo je da se stavovi prema testiranju, iskazani
interes te odluka da se zaista pristupi testiranju ne razlikuju s
obzirom na vrstu bolesti i mogucénosti lijecenja (Gooding i sur.,
2006.).

Brojna su istrazivanja stavova prema prediktivhom ge-
netskom testiranju, od kojih su neka provedena i prije pojave
mogucnosti testiranja. Rezultati s kraja 1980-ih godina, kada
nije bilo rutinskoga testa za Huntingtonovu bolest, pokazali
su da je 56-81% osoba ¢iji su roditelji bili bolesni Zeljelo testi-
ranje zbog ublazavanja osjecaja neizvjesnosti i Zelje za boljim
planiranjem buduénosti (Lerman i sur., 2002.). IstraZivanja pro-
vedena nakon razvoja testa pokazala su da je u SAD-u samo
10-20% rizi¢nih osoba zaista pristupilo testiranju (Babul i sur.,
1993.), a u veéini europskih zemalja testirano je manje od 10%
rizi¢nih (Tibben, 2007.). Sli¢ni se nalazi dobivaju i za viSefak-
torske bolesti, primjerice karcinom: 70-95% Zzena izrazava po-
zitivan stav i namjeru da pristupi testiranju genske mutacije
za rak dojke i jajnika (tzv. BRCA1/2 testiranje), ali se samo 35-45%
zaista odludi testirati (Lerman i sur., 2002.).

Interes prema testiranju u pozitivnoj je korelaciji s per-
cipiranim rizikom od razvoja bolesti (Culver i sur., 2001.), po-
javom bolesti u obitelji (Van Asperen i sur., 2002.), vierovanjem
da je osoba nositelj genske mutacije (Helmes, 2002.) i vjero-
vanjem da testiranje ima vise koristi nego Stete (Roberts, 2000.).
Emocionalni ¢imbenici koji su prediktori veleg interesa za
testiranje jesu: visa razina tjeskobe glede bolesti (Shiloh i sur,
1998.; Roberts, 2000.), nemoguénost podnosenja nesigurnosti
(Braithwaite i sur., 2002.), potreba za kontrolom (Wenzel i sur.,
2002.) i potreba za informacijama (Shiloh i sur., 1998.). U eks-
perimentalnoj studiji Shiloha i sur. (1999.) ispitivan je odnos
potreba za informacijama i kontrolom te interesa prema testi-
ranju za razne bolesti. Sudionicima su ponudena hipotetska
genetska testiranja koja su se razlikovala s obzirom na pouz-
danost predvidanja bolesti i moguénost njezina lijecenja u slu-
¢aju pozitivnih rezultata. Podijeljeni su u dvije skupine pre-
ma potrebi za informacijama: skupinu koja u stresnim situaci-
jama ima potrebu dobiti §to vise informacija o stresoru i sku-
pinu koja u stresnim situacijama izbjegava razmisljanje o stre-
soru. Obje skupine pokazale su interes prema testiranju na
bolesti koje se mogu lijeciti (npr. karcinom), bez obzira na to
$to nalazi testiranja nisu potpuno pouzdani. Obje skupine
odbile su nepouzdano testiranje na bolesti koje se ne mogu li-
jeciti (npr. Alzheimerova bolest). Razlika medu skupinama do-
bivena je u slucaju pouzdanoga testa za bolest koja se ne moze
lijeciti (Huntingtonova bolest): ovo e testiranje ¢esce izabrati
osobe koje imaju vecu potrebu za informacijama. Autori su
zakljucili kako pri genetskom savjetovanju treba voditi racu-
na o individualnim razlikama — nekim je ljudima suocavanje
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s fatalnim nalazom manje stresno nego zivot u iS¢ekivanju i
nesigurnosti.

Razlika izmedu iskazanog interesa i razmjerno slabog
odaziva na genetsko testiranje otvorila je novo istrazivacko
pitanje: "Zasto se kod veéine ljudi interes ne aktualizira u po-
nasanju?" U istrazivanjima je nadeno da osobe koje se odazo-
vu testiranju na Huntingtonovu bolest imaju vise rezultate na
ljestvici ego-snage MMPI-2 testa (Decruyenaere i sur., 2003.).
Osobe koje odbiju testiranje iskazuju vise rezultate na Becko-
voj ljestvici bespomocnosti (Tibben i sur., 1994.), zabrinutije su
u vezi sa svojim emocionalnim reakcijama na rezultate testa i
Cesce su se sa znanjima o bolesti susreli tijekom adolescencije
(Tibben, 2007.).

Odluka o testiranju na nasljedne oblike karcinoma pove-
zana je s viSim obrazovnim statusom, boljim poznavanjem u-
loge gena, intenzivnijom tjeskobom i vis$im percipiranim rizi-
kom za obolijevanje (Lerman i sur., 2002.). Odustajanje od te-
stiranja povezano je sa strahom od emocionalnih reakcija na
rezultate (Godard i sur., 2007.), religioznim svjetonazorom
(Schwartz i sur., 2000.) i upotrebom izbjegavanja kao strategi-
je suocavanja sa stresom (Case i sur., 2005.).

Jaca specifi¢na tjeskoba glede obolijevanja od karcinoma
povecava vjerojatnost testiranja (Lerman i sur., 1997.), dok tje-
skoba vezana uz nasljedivanje Huntingtonove bolesti sma-
njuje tu vjerojatnost (Van der Steenstraten i sur., 1994.).

Testiranje "nositelja" gena
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Testiranje "nositelja" gena provodi se radi planiranja potomstva
i podrazumijeva testiranje obaju partnera. Na ovaj se nacin
moze provjeriti rizik od radanja djece s cisticnom fibrozom,
nasljednom mentalnom retardacijom koju uzrokuje sindrom
fragilnoga X-a, Duchenneovom misi¢nom distrofijom, anemi-
jom srpastih stanica te bolestima koje se javljaju samo kod ne-
kih rasnih ili nacionalnih skupina. Odluka o provodenju testi-
ranja prije svega ovisi o ozbiljnosti bolesti i percipiranom
riziku obolijevanja potomstva (Hartley i sur., 1997. ), alii o po-
zitivnom stavu prema medicinskim tehnikama ("svi su medi-
cinski testovi korisni"), percepciji da se test ne moze odbiti
(Hartley i sur,, 1997.) te osjecaju pritiska upotrebe testiranja jer
se na taj nacin "izrazava odgovornost za buduée potomstvo"
(Decruyenaere i sur., 2007.). Tezina emocionalnog iskustva o-
sobe s bolesti u obitelji bitan je prediktor donosenja odluke o
testiranju — iskustvo prozeto neugodnim emocijama i sjeca-
njima na bliskoga ¢lana obitelji koji je patio od bolesti povecat
¢e spremnost za testiranje (Decruyenaere i sur., 2007.). Nacin
na koji se oboljeli nosio s boles¢u i ishod bolesti utjecat ¢e na
percepciju rizika, a time i na odluku o testiranju (Sivell i sur,,
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2008.). Obiteljska dinamika, stavovi rodbine i moguénosti tre-
tiranja bolesti (Decruyenaere i sur., 2007.) takoder pridonose
donosenju odluke o pristupanju testiranju. Rodenje zdrava
djeteta u obitelji u kojoj bi roditelji mogli biti nositelji gena
povecava spremnost za testiranje (Evers-Kiebooms i sur., 1990.).
Rodenje bolesna djeteta u obitelji takoder mijenja stavove
prema genetskom testiranju, a u tom slucaju roditelji izraza-
vaju vecu spremnost za prenatalno testiranje u buduéim trud-
no¢ama (Evers-Kiebooms i sur., 1990.).

Patenaude i sur. (1996.) proucavali su stavove prema ge-
netskom testiranju kod majki djece oboljele od karcinoma.
Sudionice u istrazivanju trebale su odgovoriti bi li osobno
pristupile testu za utvrdivanje genetskog rizika od karcinoma
ibi li svoju zdravu djecu podvrgle testiranju. Gotovo sve Zene
testirale bi i sebe i svoju zdravu djecu ako bi to omogucilo bo-
lju zdravstvenu skrb, a nesto manje od polovice prihvatilo bi
testiranje, cak i ako to ne bi imalo ucinka na skrb.

Razlozi za odbijanje testiranja leze u religioznim stavovi-
ma (Henneman i sur, 2001.) i negativhom stavu prema poba-
¢aju (Lerman i sur, 2002.) te u kulturnom okruzju koje podrza-
va "fatalisticki" stav prema buducnosti (Decruyenaere i sur.,
2007.).

Kvalitativne studije pokazuju da ljudi "znaju" Zele li se te-
stirati mnogo ranije nego $to dodu u situaciju testiranja (Ler-
man i sur, 2002.). Cesto su odluke motivirane brigom za o-
stale ¢lanove obitelji (Vernon i sur., 1999.) ili obiteljskim ozrac-
jem koje potice testiranje (Patenaude i sur., 1996.). Genetsko
testiranje moglo bi biti oblik strategije suocavanja, posebice
kada dobivena informacija pruza osjecaj kontrole nad bolesti
i njezinim ishodom, no nuzna su daljnja istrazivanja kako bi
se razjasnili odnosi izmedu emocionalnih stanja, kognitivnih
procesa i ponasanja u situaciji genetske dijagnostike.

ISHODI TESTIRANJA NA EMOCIONALNOM,
SOCIJALNOM | PONASAJNOM PLANU

Istrazivanja sugeriraju da su emocionalne reakcije mnogo bla-
ze i kratkotrajnije od ocekivanih (Broadstock i sur., 2000.; Hesh-
ka i sur., 2008.; Gooding i sur., 2006.), bez obzira na to o kojoj
je vrsti testiranja rije¢. Osim toga, ponasajni ishodi ¢esto nisu
u skladu s namjerom iskazanom prije testiranja (Evers-Kie-
booms i sur., 2002.; Sawyer i sur., 2006.).

Dijagnosticko testiranje
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Reakcije na dijagnosticko testiranje istraZzuju se u dvjema sku-
pinama: kod roditelja dijagnosticirane djece i kod oboljelih
odraslih osoba.

Emocionalne reakcije roditelja intenzivne su i obuhvaca-
ju zabrinutost, beznade i osjeéaj krivnje (Grosfeld i sur., 2000.;
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Dinc i Terzioglu, 2006.). Majke su depresivnije i anksioznije
od oceva (McConkie-Rosell i sur., 1999.). Roditelji iskazuju za-
brinutost za djetetovo zdravlje, psihicki razvoj i prihvacenost
u drustvu (McConkie-Rosell i sur.,, 1999.). Roditelji procjenju-
ju psiholosku dobrobit djece nizom nego $to to cine sama
djeca, koja se pri tome nisu razlikovala od usporedne skupine
zdrave djece (Smets i sur., 2008.).

Na ponasajnom planu roditelji iskazuju smetnje u sva-
kodnevnom funkcioniranju koje prate dobivanje rezultata (Gros-
feld i sur., 2000.). Dugorocne posljedice ocituju se promjenom
odgojnog obrasca u smjeru pretjerane zastite i kontrole, sto
onemogucuje osamostaljivanje djeteta (Dinc i Terzioglu, 2006.).

Oboljele odrasle osobe kod kojih je proveden genetski di-
jagnosticki postupak uglavnom se prilagoduju dobivenim in-
formacijama bez negativnih emocionalnih posljedica (Smith i
sur., 2004.). Povisena anksioznost rijetko se nalazi, uglavnom
se javlja u razdoblju neposredno nakon postupka i neovisna
je o rezultatima testiranja. Kao najveca dobit testiranja istice
se rjeSavanje dijagnostickih dvojbi i objasnjenje simptoma.
Oni kod kojih nije potvrdena genetska podloga bolesti isticu
osjecaj olaksanja i mogucnost planiranja buduénosti (Smith i
sur., 2004.; Claes i sur., 2004.).

Prediktivno testiranje
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Pregled istrazivanja psihickih reakcija na prediktivno testira-
nje i njegove rezultate takoder ne upucuje na dugotrajan ne-
gativni ucinak takvih informacija (Broadstock i sur., 2000.; Smets
isur., 2008.).

Na emocionalnom planu prediktivno testiranje dovodi
do kratkotrajnoga porasta tjeskobe, koja se krece ispod razine
Klinicke znacajnosti (Lerman i sur., 2002.). Emocionalno sta-
nje prije testiranja, oc¢ekivanja i motivi za provodenje testira-
nja bolji su prediktori emocionalnoga stanja nakon saznavanja
rezultata nego sto su to sami rezultati (Lerman i sur., 2002.).
Istrazivanja ishoda testiranja Huntingtonove bolesti pokazala
su da su osobe koje su prije testiranja imale znakove psihicke
nestabilnosti, one kojima je osnovni motiv za testiranje bio
smanjiti neizvjesnost te osobe koje su podcijenile emocional-
ni znacaj samoga testiranja bile sklonije razvoju psihickih
smetnji nakon testiranja (Dorval i sur., 2000.). Longitudinalna
istrazivanja provedena na osobama testiranim na Hunting-
tonovu bolest govore kako ni pet godina nakon testiranja ne-
ma razlike izmedu ljudi s pozitivnim nalazom (osoba nosi
genetsku mutaciju i sigurno ¢e oboljeti) i onih s negativnim
nalazom, i to u jacini anksioznosti, depresivnosti i dozivljaja
stresa (Decruyenaere i sur., 2003.).

Tibben (2007.), medutim, istice da ¢e se kod obje skupine
javiti poteskoce u prilagodbi, ali u razlic¢itim razdobljima.
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Neposredno nakon dobivanja rezultata, kod onih s pozitiv-
nim nalazom uocavaju se znaci stresne reakcije koji se smiru-
ju u roku od godinu dana. Emocionalne poteskoée mogu se
ponovno javiti u prijelaznim Zivotnim razdobljima (npr. ula-
zak u brak, odluka o potomstvu, rodenje djeteta), kada osoba
postaje potpuno svjesna znacenja genske mutacije. "Nenosi-
telji" gena nakon testiranja iskazuju olaksanje koje se gubi u
sljedecih godinu dana. Njihov pogled na buduénost nije opti-
misti¢niji nego $to je to bio prije testiranja. Tibben (2007.) su-
gerira da je stupanj uznemirenosti prije testiranja bolji predik-
tor emocionalnog ishoda nego rezultat testiranja, iako upozo-
rava na nedostatnu duzinu pracenja. Emocionalne poteskoce
u prihvadanju rezultata pojavljuju se kod osoba ¢ija obitelj
umanjuje znacenje nalaza ili ga negira (Tibben, 2007.).

Iskustva iz djetinjstva s oboljelim ¢lanom obitelji vazan
su ¢imbenik u psiholoskom funkcioniranju — osobe koje su i-
male krajnje negativna rana iskustva s roditeljem koji je obo-
lio od Huntingtonove bolesti ¢es¢e pokazuju suicidalne ide-
acije i namjere (Lerman i sur., 2002.). Stopa psihijatrijskih po-
remecaja, suicidalnih ideja i namjera nakon prediktivnoga
testiranja niska je i krece se ispod 1% (Almqvist i sur., 1999.).

Butow i sur. (2003.) nalaze psiholoske koristi od genet-
skoga testiranja zena na karcinom dojke. One koje nisu bile
nositeljice gena osjetile su olaksanje, a kod nositeljica nije bilo
pogorsanja psihickoga statusa nakon dobivanja rezultata.
Geirdal i sur. (2005.) pratili su dvije skupine Zena s visokim
rizikom obolijevanja od karcinoma dojke. Zene koje nisu oba-
vile prediktivno testiranje bile su tijekom pracenja anksiozni-
je od onih koje su imale nalaz da su nositeljice genske mutaci-
je. Istrazivanja koja su se usmjerila na testiranja za genske mu-
tacije odgovorne za karcinom takoder pokazuju da je emocio-
nalna nestabilnost prije testiranja bolji prediktor emocionalne
reakcije nego rezultati testiranja (Lerman i sur., 1998.; Bennett
isur., 2008.).

Kvalitativne studije (Ardern-Jones i sur., 2005.; Decruye-
naere i sur., 2007.; Duncan i sur., 2008.) emocionalnih reakcija
na testiranja govore da prednosti koje je testiranje postiglo
proizlaze iz smanjenja neizvjesnosti, mogucnosti planiranja
buduénosti, planiranja terapije te vracanja osjecaja kontrole.
Lose strane testiranja jesu pogorsanje obiteljskih odnosa i osje-
¢aj krivnje. Krivnja se moze javiti kod nositelja kao osjecaj od-
govornosti za potomstvo, odnosno kod adolescenata kao osje-
¢aj da su "razocarali roditelje" (Duncan i sur., 2008.). Zanim-
ljivo je da se krivnja moZe javiti i kod nenositelja gena, i to
kao osjecaj da se "izdaje" obitelj, odnosno da se odustaje od
usvojenog identiteta osobe koja je "obiljezena genima" (Tib-
ben, 2007.).
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Istrazivanja su se bavila i promjenama u ponasanju na-
kon dobivanja rezultata genetskoga testiranja. Smanjenje ri-
zinoga ponasanja i ucestalije kontrole cilj su genetskoga testi-
ranja, no istraZivanja pokazuju da se taj cilj obicno ne postize
(Botkin i sur., 2003.). Zene ne odlaze ces¢e na preglede nakon
spoznaje o genetskom opterecenju za rak dojke (Lerman i sur,
2002.). Informacija o genotipu koji bi mogao biti rizican za
pojavu raka pluca nije dovela do ¢escega prestanka pusenja
(Lerman i sur., 1997.). Dob ima vazan moderatorski utjecaj —
zene mlade od 40 kojima je utvrdena genska mutacija ipak
¢esée odlaze na mamografiju od usporedne skupine zena iste
dobi. Ovaj ucinak nije prisutan kod Zena starijih od 40 godi-
na (Lerman i sur., 2002.).

Odstranjivanje jajnika ¥/ili dojki preventivna je mjera ko-
ja se nudi u nekim svjetskim centrima. Zene imaju pozitivan
stav prema operativnom zahvatu (Lodder i sur., 2002.), ali vr-
lo malo njih u konacnici se podvrgne profilaktickoj operaciji
(Botkin i sur., 2003.).

Testiranje "nositelja" gena
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Osobe koje su nositelji gena-uzro¢nika bolesti, neposredno
nakon saznavanja rezultata, imaju poviSen stupanj stresa u
usporedbi s nenositeljima, ali ve¢ nakon nekoliko mjeseci do-
lazi do normaliziranja njihova stanja (Watson i sur, 1992,
Broadstock i sur., 2000.).

Kod skupine "nositelja" gena koji imaju Zelju za roditelj-
stvom (Watson i sur., 1992.) ili su ve¢ roditelji (Tibben, 2007.)
anksioznost je blago povisena, iako je jos u granicama nor-
male i takvom ostaje u ¢itavom razdoblju pracenja. Skupina
"nositelja" koja ima djecu iskazuje osjecaj krivnje koji se ne
nalazi kod onih koji jos nisu roditelji (Tibben, 2007.).

Od ponasajnih ishoda najcesce se prati reproduktivno
ponasanje. "Nositelji" gena danas imaju brojne moguénosti u
planiranju potomstva (npr. izvantjelesna oplodnja koja
omogucuje probir zdravih embrija, prenatalna dijagnostika),
$to im povecava osjecaj kontrole, ali ¢ini se da ipak najcesce
odabiru suzdrzavanje od trudnoce (Evers-Kiebooms i sur,
2002.). Pracenje osoba koje su testirane na Huntingtonovu bo-
lest u sedam europskih centara utvrdilo je da je rezultat testi-
ranja bitno utjecao na odluku o trudno¢i. "Nositelji" gena rje-
de se odlucuju na trudnocu nego "nenositelji" (Evers-Kiebooms
isur, 2002.). Longitudinalno pracenje majki koje su nositeljice
mutacije za cisti¢nu fibrozu pokazalo je da stavovi o buduéim
trudno¢ama u jednoj vremenskoj tocki nisu pouzdani predik-
tori ponasanja u buduénosti (Sawyer i sur., 2006.).

Spoznaja o nasljednoj genskoj mutaciji kod jednoga part-
nera moze izazvati poteskoce u partnerskim odnosima. Tek se
nedavno istrazivacka paznja okrenula i prema emocionalnim
posljedicama koje iskazuju partneri "nositelja" gena, a koje



nalikuju onima u procesu tugovanja (Decruyenaere i sur., 2005.).
U prvih Sest mjeseci nakon dobivanja rezultata testiranja kod
"nositelja" je razvod braka ¢esc¢i u usporedbi s "nenositeljima"

(Tibben, 2007.).

ZAVRSNA RASPRAVA

U Tablici 1 sazeto su prikazane vrste genetskoga testiranja, nji-

hova svrha te spoznaje o psiholoskim aspektima toga speci-
ficnog medicinskog postupka.

Vrsta testiranja
Dijagnosticko Prediktivno "Nositelja gena"
Cemu sluzi Diferencijalnoj dijagnostici Utvrdivanju rizika Testiranju partnera kako bi se

Kako se provodi

Neke od bolesti
koje se otkrivaju

Prediktori odluke
"ZA" testiranje

Prediktori odluke
"PROTIV" testiranja

Emocionalni ishodi

Ponasajni ishodi

Socijalni ishodi

(razumijevanju etiologije
poremecaja)
DNK iz krvi

Neurofibromatoza, polici-
sti¢na bolest bubrega,
Huntingtonova bolest

Bolje znanje i iskustvo s bolesti,

mogucnost terapijskoga djelovanja,

intenzivniji osjecaj straha, krivnje,
nepodnosenje neizvjesnosti,
planiranje buduénosti, odgovor-
nost prema obitelji

Strah od emocionalnih reakcija
nakon saznavanja rezultata,
osjecaj preplavljenosti infor-
macijama

Roditelji djece s otkrivenom
nasljednom bolesti — intenzivno
neugodna emocionalna reakcija
Odrasle osobe — pozitivna
emocionalna reakcija

Roditelji djece s otkrivenom
nasljednom bolesti — ometene
svakodnevne aktivnosti

Roditelji djece s otkrivenom na-

sljednom bolesti — odgojni obrazac

koji ne dopusta osamostaljivanje
djeteta

za bududi razvoj bolesti

DNK iz krvi

Nasljedni oblik raka dojke
ijajnika, raka debeloga
crijeva, Huntingtonova
bolest, Alzheimerova bolest

Bolje poznavanje uloge gena,
iskustvo s bolesti, visi obra-
zovni status, intenzivnija
tjeskoba i jaci dozivljaj

rizika za obolijevanje

Strah od emocionalnih reak-
cija, religiozni svjetonazor i
koristenje izbjegavanja kao
strategije suocavanja

sa stresom

Osobine li¢nosti su bolji
prediktor nego rezultati
testiranja; kod vedine ljudi
pojavljuje se blago povisena
tjeskoba koja se smiruje

u okviru godinu dana;
moguc osjeca krivnje

Nema znacajnih promjena

u ponasanju; kod mladih
osoba s pozitivnim nalazima
¢esdi su dijagnosticki pregledi;
kod maloga broja ljudi
preventivne operacije

Moguc utjecaj na partnerske
odnose

procijenio rizik za potomstvo

DNK iz krvi

Cisti¢na fibroza, Duchenneova
misi¢na distrofija

Percipirani rizik obolijevanja,
ozbiljnost bolesti,

traumatska iskustva s bolesti
kod rodaka, ako partneri
vec imaju djecu

Religioznost, negativan stav
prema pobacaju, kulturno
ozracje "fatalizma"

Vise ovise 0 osobinama li¢nosti
nego o rezultatima testiranja;
kod vecine ljudi pojavljuje se
blago povisena tjeskoba, koja
se s vremenom smiruje; nesto
intenzivnija emocionalna reak-
cija ako su "nositelji" gena ve¢
roditelji ili imaju snaznu Zelju
za roditeljstvom

Znacajan postotak "nositelja"
gena odlucuje se na suzdrza-
vanje od trudnoce, manji broj
na prenatalnu dijagnostiku ili
izvantjelesnu oplodnju

Nesto cesdi razvodi kod
"nositelja" gena; partneri poka-
zuju znake tugovanja

O TABLICA 1

Vrste genetskoga testi-
ranja i njihovi psiho-
socijalni korelati (zbro-
jeni rezultati empirij-

skih istraZivania)

Iz dosadasnjeg teksta i iz Tablice 1 vidi se da genetsko te-

stiranje ima razne psiholoske korelate, i to na emocionalnom,
ponasajnom i socijalnom planu, te da su oni uglavnom krat-
ka vijeka. Drugim rije¢ima, nakon prvotne uznemirenosti

zbog nepovoljnih nalaza genetskoga testiranja, ljudi se po-
stupno vracaju na svoju uobicajenu razinu psihickoga funk-
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cioniranja. Za to su ponajvise zasluzni podrska iz okoline, o-
brambeni mehanizmi licnosti, nacini suo¢avanja sa stresom i
tome sli¢no. Spomenute strategije pomazu ljudima tako sto ih
odmicu od nerjesivih poteskoca, a istodobno ostavljaju pro-
stor i energiju za poteskoce s kojima se mogu izboriti. Time je
ocuvana kvaliteta Zivota i opée mentalno zdravlje.

Metodoloske poteskoée na ovom podrudju
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Prikazani rezultati istrazivanja govore da su emocionalne
posljedice genetskoga testiranja mnogo blaze nego sto se to u
pocetku pretpostavljalo. Lerman i sur. (2002.) upozoravaju,
medutim, da su takvi nalazi mozda uvjetovani metodoloskim
karakteristikama istrazivanja, kao $to su:

* Istrazivanja se provode u dobro opremljenim centrima,
¢ije su sastavnice i genetska savjetovalista gdje se pruza psi-
holoska priprema prije testiranja te skrb nakon testiranja i do-
bivanja nalaza. Pitanje je bi li se takvi rezultati dobili i u cen-
trima koji nemaju razvijene protokole genetskoga savjeto-
vanja. U Hrvatskoj, primjerice, nema sustavno razvijene skrbi
za mentalno zdravlje osoba koje su podvrgnute postupcima
genetskoga testiranja.

* U istrazivanjima se rabe klasi¢ni instrumenti za ispiti-
vanje opce razine stresa, anksioznosti, depresivnosti i sli¢no,
koji ne zahvacdaju nuzno specificne poteskoce koje mogu
pratiti spoznaju o genetskom nasljedu. Buducda ¢e istraziva-
nja morati, uz kvantitativnu, rabiti i kvalitativnu metodologiju,
jer je rije¢ o novom i intrigantnom podrudju znanosti na ko-
jem se svakodnevno otvaraju nova istrazivacka pitanja. Osim
toga, kvalitativnim se metodama mogu dobiti bolji uvidi u
funkcioniranje pojedinca (a ne samo skupine) u situaciji genet-
skoga testiranja.

* Vise paznje treba obratiti (pod)skupinama sudionika
istrazivanja. Iz ovoga pregleda istrazivanja moze se zakljuciti
da roditelji djece s nasljednom bolesti imaju intenzivne emo-
cionalne reakcije koje se ne smiruju s viemenom i koje ostavlja-
ju posljedice i na ponasanje. Najjednostavnije objasnjenje ta-
kva nalaza lezi u odgovornosti koju roditelji opéenito osjeca-
ju prema svojoj djeci, a koja osobito dolazi do izrazaja kad su
djeca bolesna.

* Istrazivanja su donedavno bila usmjerena samo na po-
jedince, a emocionalne posljedice mogu se ocitovati u Sirem
krugu bliznjih, sto su i pokazala nedavno provedena kvalita-
tivna istrazivanja. Osim toga, moglo bi se ocekivati da ¢e ne-
povoljni nalazi genetskoga testiranja imati trajnije ucinke na
partnersku/obiteljsku dinamiku, ali na takvim uzorcima nema
dovoljno studija koje bi omogucile pouzdanije zakljucke.
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* Sudionici istrazivanja su samoselekcionirani, odnosno
na sudjelovanje pristaju pojedinci koji su mozda emocional-
no stabilniji i/ili imaju djelotvornije nacine suocavanja sa stre-
som.

* Nuzno ce biti istraZivanja osmisliti u skladu s posto-
jeéim teorijskim okvirima, kao $to su to npr. transakcijski mo-
del stresa i suocavanja (Lazarus i Folkman, 1991.), model zdrav-
stvenih vjerovanja (Janz i sur., 2002.), teorija planiranoga po-
nasanja (Ajzen, 1991.) i model zdravorazumske samoregulacije
(Leventhal i sur., 2001.), jer bi se tako mogli bolje objasniti do-
biveni rezultati te eventualno osmisliti odgovarajuéi progra-
mi podrske. Osim toga, vjerojatno treba razviti i nove speci-
fi¢ne modele za tu situaciju (npr. opéi model stresa i mjerne in-
strumente prilagoditi situaciji povezanoj sa zdravljem/bole-
sti).

Smijernice za buduca istrazivanja

U Hrvatskoj bi trebalo zapoceti s istrazivanjem psiholoskih
implikacija genetskoga testiranja kako bi se utvrdile moguce
kulturne i tradicijske specifi¢nosti tijekom procesa donosenja
odluke te u razdoblju suocavanja s nalazima. U hrvatskoj struc-
noj periodici nalaze se vrijedni, ali malobrojni, ¢lanci koji se
bave ovom problematikom (Canki-Klain, 1998., 1999., 2007,
Barisi¢, 2007.; Tjesi¢-Drinkovic i sur., 2006.).

U ovom nam se kontekstu ¢ini dostatnim nabrojiti samo
neke od smjernica za buduca proucavanja, i to u obliku istra-
zivackih pitanja, u nadi da ¢e se u multidisciplinarnim timo-
vima pokusati naci odgovori na njih:

* Kako odrastanje u obitelji s nasljednom bolesti utjece
na razvoj i obiljezja identiteta i na opce psihi¢ko funkcioni-
ranje osobe?

* Kako osobine licnosti utjecu na prihvacanje informaci-
ja dobivenih genetskim testiranjem i na suocavanje s njima?

* Pridonosi li genetsko testiranje stigmatizaciji, diskrimi-
naciji i gubitku privatnosti i kakve psihicke posljedice to moze
ostaviti na pojedinca i njegovu obitelj te na njihov polozaj u
uzoj i 8iroj drustvenoj zajednici?

» Sto se, zapravo, Zeli posti¢i genetskim testiranjem i po-
stize li se taj cilj? Ako se ne postiZe, treba li mijenjati taj cilj ili ...?

* Koji su sve cinitelji otpornosti na "lose" rezultate genet-
skoga testiranja?

Prakti¢cne preporuke

368

U pravilu, kod psihicki zdravih i vise-manje stabilnih ljudi o-
brambeni psiholoski mehanizmi i u uvjetima suocavanja s ne-
gativnim informacijama uspijevaju sac¢uvati psihicku ravno-
tezu. Nakon pocetnoga pogorsanja emocionalnoga stanja do-
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lazi do stabiliziranja i "vracanja na pocetni kolosijek". Emo-
cionalna stabilizacija u svakom je slu¢aju korisna, jer bi nega-
tivne emocije, kad bi bile dugotrajne, ostavile posljedice na
tjelesno i psihicko zdravlje. Na ponasajnoj se razini, medu-
tim, ne dogadaju promjene zbog kojih se testiranje i provodi-
lo, pa o tome treba voditi racuna u zdravstvenoj skrbi (Ler-
man i sur., 2002.; Heshka i sur., 2008.). Takoder treba biti svje-
stan individualnih ¢imbenika koji mogu utjecati na nacin su-
ocavanja s informacijom dobivenom genetskim testiranjem
(Van Asperen i sur., 2002.). Emocionalno stanje prije testiranja
glavni je prediktor psihicke reakcije nakon toga postupka.
Stoga u tim treba biti ukljucen i stru¢njak za mentalno zdra-
vlje, koji ée pazljivo procijeniti psihosocijalne osobitosti poje-
dinca i provoditi postupak genetskoga savjetovanja (EuroGen-
test Network of Excellence, 2008.). Ve¢ prije testiranja osobu
treba razumljivo i ispravno informirati o klinickim i genet-
skim obiljezjima bolesti, o izravnim posljedicama testiranja za
mogucega nositelja te za njegovo postojece i buduce potom-
stvo, o terapijskim dometima i prognostickim ishodima. Tek
dobro informirana osoba, kojoj je dano dovoljno vremena za
odluku, moze sama prosuditi Zeli li genetsko testiranje ili ne.
Prigodom priopéavanja rezultata potrebno je djelomice
ponoviti objasnjenja koja su prethodila uzimanju uzorka. In-
formaciju o rezultatima testiranja treba pruziti na jasan nacin,
vodedi racuna o moguéim emocionalnim reakcijama. Stoga je
korisna nazocnost bliske osobe. Ako je psiholoska procjena
prije testiranja dobro obavljena i ako je rije¢ o psihicki stabil-
noj i zdravoj osobi, moze se oc¢ekivati blaza anksiozno-depre-
sivna reakcija u razdoblju neposredno nakon saznavanja re-
zultata, no ona ¢e se s vremenom ublaziti. Testiranoj osobi i
clanovima njezine obitelji treba svakako omoguciti genetsko
savjetovanje, Sto bi trebao biti zadatak multidisciplinarnoga
tima.

Razvitak molekularne medicine je nezaustavljiv, a svrha mu
je poboljsanje zdravlja i kvalitete Zivota ljudi. No da bi se taj
cilj postigao, treba razumjeti psihologiju dozivljavanja i po-
nasanja ljudi koji su suoceni s mogucnosti predvidanja i mije-
njanja "sudbine". Kao $to smo vidjeli, rezultati dosadasnjih is-
trazivanja pokazuju da je ljudski psiholoski aparat dovoljno
prilagodljiv da i u situaciji suocavanja s neizbjeznom sudbi-
nom aktivira obrambene snage, daje smisao zivotu i tako ga
odrzava. Pritom treba naglasiti da postoje velike interindivi-
dualne razlike, koje su, prije svega, uvjetovane osobinama li¢-
nosti i stoga je nuzan interdisciplinarni pristup osobi prije pri-
stupanja genetskom testiranju. Drugim rije¢ima, iako istrazi-
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vanja pokazuju da su psiholoske posljedice genetskoga testi-
ranja kratka vijeka, to ne znaci da u klinickim uvjetima, tj. u
kontaktu s pojedincem, ne mozemo ocekivati i drukcije situ-
acije. Osobitu paznju valja posvetiti obiteljskim interakcijama
te populaciji sadasnjih i bududéih roditelja, jer su se najvedi u-
¢inci genetskoga testiranja pokazali upravo na tim skupina-
ma. U svakom slucaju, pazljiva procjena psihickih karakteri-
stika pojedinca omogucit ¢e pravilnu primjenu osjetljivih me-
dicinskih postupaka, pa i postupka genetskoga testiranja. A-
ko, medutim, rezultati genetskoga testiranja dovedu do traj-
noga pogorsanja subjektivne kvalitete zivota, onda se s pra-
vom moze postaviti pitanje koja im je svrha.
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Psychological Factors
Related to Genetic Testing

Natada JOKIC-BEGIC, Lidija ARAMBASIC
Faculty of Humanities and Social Sciences, Zagreb

Genetic testing is a medical procedure that enables detection
of inherited disorders and risk factors for certain pathological
processes. lts application, which will likely be part of standard
medical care in the future, opens up many psychological,
philosophical, ethical, legal and other questions concerning
the gains and risks associated with genetic diagnostics. Three
types of genetic testing — diagnostic, predictive and carrier —
are described here together with their purpose, mode of
implementation and a list of some of the diseases which they
might detect. In addition, results of many contemporary studies
exploring predictors in the decision-making process "for" and
"against" genetic testing are presented. Finally, there is a
discussion of results obtained in studies investigating
emotional, behavioral and social outcomes of genetic testing
and the psychological consequences of the results of such a
medical procedure. A review of the literature does not indicate
any long-term effects of information obtained by genetic
testing and suggests that emotional reactions are milder and
more short-term than expected, no matter what kind of genetic
testing is used. In addition, behavioral outcomes are often not
in accordance with the pre-testing intention. The article
concludes with a discussion on methodological difficulties in
this field, suggestions of guidelines for future studies and
practical recommendations for clinical work.

Keywords: genetic testing, psychological implications of
genetic testing

Psychologische Faktoren
in Verbindung mit Gentests

Nataga JOKIC-BEGIC, Lidija ARAMBASIC
Philosophische Fakultét, Zagreb

Gentests ermdglichen das frihzeitige Erkennen von
Vererbungskrankheiten bzw. Risikofaktoren, die einen
pathologischen Prozess auslésen kénnen. lhre regelméfige
Anwendung, die in Zukunft vermutlich zum festen Bestandteil
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der standardméBigen Gesundheitsfirsorge gehdren wird,
erschlieBt eine Reihe psychologischer, philosophischer,
ethischer, juristischer und anderer Fragen, die die Vor- und
Nachteile der Gendiagnostik betreffen. Im Artikel werden
drei Typen von Gentests dargestellt: diagnostische und
pradiktive Tests sowie Tests zur Ermittlung von sog.
Tragergenen. Die Autorinnen beschreiben Zweck und
Durchfihrungsweise dieser Ermittlungsverfahren und fihren
einige Krankheiten an, die auf diesem Wege aufgedeckt
werden kénnen. Des Weiteren présentieren sie die
Ergebnisse zahlreicher Forschungen aus jingster Zeit, in
denen Pradiktoren, die fur und gegen Gentests sprechen,
untersucht wurden. AbschlieBend wird gezeigt, welche
emotionalen, verhaltensmé&Bigen und sozialen Auswirkungen
Gentests haben kénnen bzw. wie sich diese psychologisch
reflektieren. Die Untersuchungsergebnisse lassen nicht auf
dauerhafte negative Folgen von Erkenntnissen, die auf
diesem Wege gewonnen wurden, schlieBen; vielmehr
suggerieren sie, dass die emotionalen Reaktionen milder
ausfallen und von geringerer Dauer sind, als angenommen,
egal um was fur Tests es sich im Einzelfall handelte. Dariber
hinaus sind die Auswirkungen auf das Verhalten der
Testperson oft nicht im Einklang mit den urspringlich
verfolgten Absichten. AbschlieBend erértern die
Verfasserinnen die in diesem Wissenschaftsbereich
bestehenden methodologischen Schwierigkeiten und
schlagen Richtlinien for zukinftige Forschungsvorhaben vor.
Neben praktischen Ratschldgen gemahnen sie zur Vorsicht
im Umgang mit Personen, die sich genetischen
Diagnostikverfahren unterziehen.
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