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1. UVOD

Od prvih mapiranja gena do sekvenciranja cjelokupnih genoma velikih skupina
ispitanika, medicinska genetika koristi sve sofisticiranije i specifi¢nije pristupe i metode za
utvrdivanje genetickih ¢imbenika koji su u podlozi osobina i bolesti. Medutim, napredak u
utvrdivanju utjecaja genetickih varijanti na bolest, kao i sustavnog ispitivanja njihovih

funkcionalnih u¢inaka na molekularne, stani¢ne i fizioloske procese, bio je daleko sporiji (1).

Medicinska je genetika jedna od najbrze razvijaju¢ih medicinskih specijalizacija, a
napretci u razvoju novih, sveobuhvatnih metoda genetickog testiranja postaju sve vise
integrirani u razli¢ite dijelove medicine, ukljucujuéi prenatalnu dijagnostiku, dijagnostiku
dismorfnih sindroma, personaliziranu medicinu i farmakogenomiku. Nazalost, navedeni
napredak nije praden odgovarajuéom razinom geneticke pismenosti u studenata, lije¢nika i
opc¢e populacije, kao niti etiCkom 1 zakonodavnom regulacijom pa zahtjevi za adekvatnom

edukacijom postaju sve veci.

Nedostatna zdravstvena pismenost 1 geneticko znanje mogu predstavljati znacajne
izazove za ukljucivanje Sire javnosti u osobnu genomiku, posebno u pogledu promicanja
razumijevanja rizika i zdravog ponasanja (2). Posebice je vazna $to kvalitetnija edukacija
buducdih lije¢nika s ciljem unaprjedenja kvalitete skrbi o pacijentu s (moguc¢im) genetickim
poremecajem. PoboljSanjem geneticke pismenosti obrazovanjem premoscuje se vazna

prepreka Siroj uporabi genetike u personaliziranoj medicini.



1.1 Definicija genetike

Genetika je proucavanje nasljeda i mehanizama pomocu kojih se geneticki ¢imbenici
prenose s jedne generacije na drugu (3). Disfunkcionalni geni ili mutacije gena mogu
uzrokovati bolest i mogu se prenijeti s roditelja na djecu. Pored toga, neki ljudi imaju
geneticku ili naslijedenu predispoziciju za odredene bolesti, poput raka, dijabetesa,

kardiovaskularnih bolesti i mentalnih poremecaja.

1.1.1 Medicinska genetika

Termin "medicinska genetika" obuhvacéa proucavanje etiologije, patogeneze i tijeka
bolesti i poremecaja koji su barem djelomi¢no genetickog podrijetla, kao 1 primjenu genetike
u medicini ili medicinskoj praksi (4). Nadalje, medicinske geneticke usluge definirane su kao
nintegrirana klini¢ka 1 laboratorijska usluga koja se pruza onima koji imaju ili su zabrinuti
zbog poremecaja sa znaCajnom geneticCkom komponentom i njihovih obitelji (to ukljucuje
naslijedene 1 sporadi¢ne genetiCke poremecaje). Prema definiciji Americkog drustva za
humanu genetiku, medicinska genetika oznacava svaku primjenu genetickih principa u
medicinskoj praksi. To ukljucuje studije nasljedivanja, mapiranje gena za bolesti, dijagnostiku
1 lijeCenje te genetiCko savjetovanje (5). Ove definicije utjelovljuju napetost izmedu
medicinske genetike kao znanosti 1 klinickog podruc¢ja ili specijalnosti medicine, ali, jasno,

medicinska genetika zaista je oboje.



1.2 Razvitak obrazovanja iz medicinske genetike na visokim

uciliStima u Republici Hrvatskoj

Formalno obrazovanje o humanoj genetici pokrenuto je kao predmet ,,Osnove ljudske
genetike* na Edukacijsko-rehabilitacijskom fakultetu Sveucilista u Zagrebu, poc¢etkom 1969.,
nude¢i mladim znanstvenicima priliku da steknu doktorat iz ovog podruc¢ja. Ovaj oblik

obrazovanja nastavljen je do danas, voden prof. dr. sc. Ingeborg Barisic.

Godine 1972. prof. dr. sc. Ljiljana Zergollern uvodi ¢etverosemestralni poslijediplomski
studij medicinske genetike na Medicinskom fakultetu u Zagrebu, kao prvi u regiji. Tijekom
dvadesetgodisnjeg razdoblja (1973—-1993.) devet generacija studenata pohadalo je studij koji
pokriva teorijsku, medicinsku, etiCku i pravnu genetiku s predava¢ima iz Hrvatske i
inozemstva (6). Ove aktivnosti okrunilo je oko 40 magistarskih teza i desetak doktorskih

disertacija iz podrucja ljudske genetike, obranjene na SveuciliStu u Zagrebu.

Predmet ,,Orofacijalna genetika* uveden je ve¢ 1981. godine zahvaljujuci prof. dr. sc.
Niji Skrinjari¢, prvo u poslijediplomskom obrazovanju, a od 1983. u dodiplomskom
obrazovanju na StomatoloSkom fakultetu u Zagrebu, kasnije i u Rijeci (6). To je uvelike
poboljsalo obrazovanje i poznavanje uloge ljudske genetike u modernoj dentalnoj medicini.
Treba napomenuti i organizaciju studija forenzike na SveuciliStu u Splitu kao prvog u regiji.
Predavanja iz predmeta Osnove ljudske i1 populacijske genetike, vodena prof. dr. sc. Ingeborg

Baris$i¢ na Farmaceutsko-biokemijskom fakultetu u Zagrebu zapocela su 2007.

Obavezni kolegij ,,Medicinska genetika uveden je u akademskoj godini 2010./2011. na

sva Cetiri medicinska fakulteta u Republici Hrvatskoj.



1.3 Vaznost medicinske genetike u lije¢ni¢koj praksi

Ubrzanim razvojem humane genetike posljednjih godina, postala je izrazenija potreba
implementacije saznanja u klini¢ku praksu i edukacije zdravstvenog osoblja kako bi se
postavila pravovremena indikacija i omogucilo efikasnije lijeCenje pacijenata s (mogucim)
genetickim poremecajima. Pazljivo, usmjereno uzimanje obiteljske i osobne anamneze mocan
je alat u dijagnostici genetiCkih poremecaja koji je, Cesto zbog neprimjerene edukacije

lije¢nika, podcijenjen.

Dio pacijenata s genetickim poremecajima zasigurno ¢e dospjeti do primarne
zdravstvene zaStite te ¢e se pojaviti potreba za indiciranjem pretraga od strane lijecnika
obiteljske medicine; doista, ve¢ postoji niz genetickih testova koje lijecnici obiteljske
medicine mogu zatraziti. Zatrazeni geneticki testovi zahtijevaju detaljno objaSnjenje
pacijentima i njihovim obiteljima kako bi im pomogli u tumacenju onoga $to oni znace 1
donoSenju utemeljenih odluka. Specifi¢ni geneticki testovi takoder se primjenjuju u Sirokom
rasponu klini¢kih indikacija: savjetovanje prije trudnoce i tijekom trudnoce u kontekstu
probira roditelja ili ploda, probira novorodencadi, probir raka, kardiovaskularnih probira,

problema zgruSavanja 1 krvarenja, neuroloskih i razvojnih problema (7).

Neizostavni dio pacijenata u kardiologiji, gastroenterologiji, neurologiji, hematologiji,
bolestima metabolizma, psihijatriji, ginekologiji 1 pedijatriji Cine pacijenti s (mogucim)
genetickim poremecajem te se javlja potreba za suradnjom izmedu specijalista medusobno te
izmedu specijalista medicinske genetike 1 drugih lijecnika. Kao 1 kod mnogo slozenih
klinickih slucajeva u primarnoj zdravstvenoj zastiti, uvijek postoje ogranicenja izmedu onih
koje moze voditi lijjecnik obiteljske medicine 1 onih kojima je potrebno vodstvo
specijaliziranog lijecnika. S vremenom se razvila specijalizacija medicinske genetike koja

razgraniava tu potrebu. Otezano komuniciranje 1 suradnja posljedica je napretka u razvoju
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metoda genetickog testiranja, slozenih nalaza, te posljedica bolesti koje ne prati odgovarajuca
razina znanja lijecnika, $to ukazuje na potrebu za edukacijom na svim razinama zdravstvene
zaStite koja bi pruzila temelje komunikacije s pacijentima i specijalistima medicinske
genetike, postavljanje ispravne indikacije za testiranja te pravodobno prepoznavanje i

lije¢enje genetickog poremecaja.

14 Medicinska genetika kao specijalizacija

Medicinski geneti¢ari su lijecnici specijalisti koji pruzaju sveobuhvatne usluge
dijagnostike, lijeCenja 1 genetickog savjetovanja za pacijente s genetickim ili moguéim

genetickim poremecajima te planiraju i koordiniraju programe probira velikih razmjera.

Programi edukacije moraju osigurati obrazovanje iz osnovnih znanosti i klini¢kih
podrucja relevantnih za medicinsku genetiku, ukljucuju¢i mendelsku genetiku, citogenetiku,
dijagnostiku 1 lijeCenje urodenih pogreSaka metabolizma, molekularnu dijagnostiku,
identifikaciju sindroma 1 dismorfologiju, teratologiju, reproduktivnu genetiku, urodene
malformacije , multifaktorski poremecaji, mentalna zaostalost i razvojni nedostaci, geneticki
screening, socijalna 1 eticka pitanja u medicinskoj genetici, genetiCkom savjetovanju i

kvantitativnoj ljudskoj genetici (4).

VjesStine medicinskog genetiCara prema Europskom druStvu za humanu genetiku
obuhvacaju identifikaciju pojedinaca i obitelji ¢iji je poremecaj ili stanje odreden genetickom
komponentom, utvrdivanje tocnosti klinicke dijagnoze, upoznavanje sa izvedivoséu i
dostupnoscéu genetickih usluga, davanje preciznog uvida u prirodu genetickog poremecaja,
utvrdivanje potrebe i korisnosti genetickih testova, tumacenje rezultata genetickih testova i

prevodenje tih rezultata u prakti¢ne informacije za pacijente i za druge stru¢njake, pomaganje
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pojedincima 1 obiteljima da razumiju informacije koje se daju tijekom genetickih
savjetovanja, olakSavanje razumijevanja izmedu pojedinaca, obitelji, njihovih obiteljskih
lijecnika i specijalista o genetickim poremecajima, rezultatima ispitivanja i obrascima
nasljedivanja, utvrdivanje rizika od pojave ili ponovne pojave bolesti ili stanja, razumijevanje
geneticke 1 okoliSne sastavnice uobiCajenih bolesti, davanje genetickih informacija koje
pomazu pojedincima ili parovima da donesu reproduktivne odluke i rad unutar granica eticke

prakse (8).

Trenutno su sve, osim dvije europske zemlje (Grcke i Cipra) prepoznale medicinsku
genetiku kao specijalizaciju; Belgija 1 Hrvatska tek ove godine (2020). Sedamnaest zemalja
prepoznalo je medicinsku genetiku kao subspecijalizaciju prije 2000., a njih devet je kasnije
status promijenilo u samostalnu specijalizaciju (9). Ovo je prepoznavanje iSlo polako do
prijelaza tisucljeca, kada je znanstveni napredak u humanoj genetici ucinio disciplinu vaznim
partnerom u razvoju zdravstvene zaStite 1 nadalje se razvijao s konceptom personalizirane
medicine. Potpuno priznanje usvojeno je u 21 zemlji, odnosno otprilike u polovice drzava

¢lanica Vijeca Europe, nakon 2000 (9).

1.5 Prethodna istrazivanja o utjecaju edukacije na znanje i stavove o

medicinskoj genetici

Prevencija bolesti se, op¢enito, uvelike oslanja na obrazovanje zdravstvenih djelatnika.
S obzirom na Siroku medicinsku primjenu genetike, lijecnici u zdravstvu morat ¢e se vise
ukljuciti u pruzanje informacija pacijentima o genetickom testiranju, usmjeravanje pacijenata

u klini¢ku geneti¢ku praksu i nositi se s posljedicama izbora pacijenata prilikom testiranja.
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Malo se zna o znanju i stavovima lije¢nika, ali i studenata medicine, prema genetici ili

njihovoj svijesti o dostupnosti testova za geneticke poremecaje (10).

U neka istrazivanja ukljucivana je Sira javnost kako bi se ispitala znanja i/ili stavovi o
medicinskoj genetici ili njezinim sastavnicama (11-16), dok su druga istrazivanja provedena u
skupinama lije¢nika obiteljske medicine (17-20), klini¢kih farmakologa (14, 21-24), studenata
farmacije (25, 26) , zdravstvenih djelatnika (27-31) te specijalista ginekologije i pedijatrije
(18).

Ispitivani su utjecaji geneticke edukacije (19, 20, 24, 28, 29, 32-34) i potrebe za edukacijom
(17, 18, 30, 31, 35, 36), kao i stavovi i prethodno znanje o medicinskoj genetici ili njezinim
sastavnicama (10, 15, 21, 27, 33, 37-39). Kao predmet istrazivanja navode se znanje/stavovi
o farmakogenomici (21-28, 37) , medicinskoj genetici opcéenito (11-13, 15, 17, 29, 30, 34, 40)
genomskim istrazivanjima (12, 41) i genetickom testiranju. (14, 18, 19, 38, 42, 43) Nadalje,
studenti medicine predstavljaju buduce stru¢njake za medicinska pitanja u svojim
zajednicama, pa stoga njihovo znanje i1 stavovi mogu utjecati na to kako Citave zajednice
prihvacaju medicinsku genetiku (10). U prethodnim istrazivanjima u kojima je evaluirana
geneticka pismenost studenata, lijecnika i opée populacije, ispitano je ve¢inom samo znanje

ili samo stavovi o medicinskoj genetici.

Rezultati takvih istrazivanja pokazuju da je znanje u svim skupinama nedostatno.
Utvrdeno je da je razina znanja mnogih lije¢nika koji su sudjelovali u istrazivanjima preniska
da bi garantirala adekvatan odgovor na pitanja koja pacijenti postavljaju o genetici i
genetickim testovima te o novim dostignu¢éima u podru¢ju genetike. Ovaj nedostatak

genetickog znanja je, koliko se zna, globalan problem (18).

13



2. SVRHA RADA

Osnovni cilj ovog istrazivanja bio je ispitati znanja i stavove o medicinskoj genetici u
studenata Medicinskog fakulteta u Rijeci, kao i utjecaj edukacije iz istoimenog obaveznog

kolegija na njihovu promjenu.

Specifi¢ni ciljevi ovog istrazivanja bili su ispitati i utvrditi :
1) znanja o medicinskoj genetici u studenata Medicinskog fakulteta u Rijeci prije i
nakon edukacije iz istoimenog obaveznog kolegija
2) stavove o medicinskoj genetici u studenata Medicinskog fakulteta u Rijeci prije i
nakon edukacije iz istoimenog obaveznog kolegija
3) utjecaj edukacije iz kolegija Medicinska genetika na promjenu znanja

4) utjecaj edukacije iz kolegija Medicinska genetika na promjenu stavova

14



3. ISPITANICI I POSTUPCI

3.1 Ispitanici

U istrazivanje su bile ukljuCene studentice i studenti pete i1 Seste godine Integriranog
preddiplomskog i diplomskog SveuciliSnog studija Medicina na Medicinskom fakultetu u
Rijeci u akademskoj godini 2019./2020. Ispitanici su dobrovoljno i anonimno sudjelovali u
istrazivanju. Provedeno istrazivanje odobrilo je Eticko povjerenstvo za biomedicinska
istrazivanja Medicinskog fakulteta SveuciliSta u Rijeci te je bilo provedeno u skladu s etickim
naCelima 1 ljudskim pravima u znanstvenim istrazivanjima. Svim ispitanicima je prije
ispunjavanja upitnika istaknuto kako dobiveni rezultati nec¢e utjecati na ocjenu iz kolegija

Medicinska genetika.

3.2 Postupci

Studenti pete godine su dva puta ispunjavali upitnik, jednom na pocetku (na prvom
nastavnom satu) i nakon zavrSetka (na zadnjem nastavnom satu) obveznog kolegija
Medicinska genetika. Studenti Seste godine upitnik su ispunili samo jednom, tri mjeseca
nakon zavrSenog kolegija Medicinska genetika kako bi se ustvrdilo je li znanje
implementirano edukacijom dugoro¢no. IstraZivanje je provedeno tijekom akademske godine

2019/2020.

15



3.2.1 Upitnik

Svi su studenti ispunili validirani ,,online* upitnik koji se sastojao od 60 pitanja
podijeljenih u cetiri skupine: demografija, znanje o medicinskoj genetici, stavovi prema
medicinskoj genetici te jednu neobaveznu skupinu pitanja, osobna uvjerenja. (Prilog 1, podaci
o validaciji upitnika dostupni su na osobni zahtjev). Prva skupina sadrzi osam pitanja te
obuhvaca demografske podatke o ispitanicima kao §to su spol, dob, godina upisa na fakultet,
drzava u kojoj su zavrsili srednju Skolu ali i podatke o prethodnoj edukaciji iz medicinske

genetike te procjeni znanja i1 potrebe za edukacijom iz medicinske genetike.

Znanje studenata ispitano je kroz 27 tvrdnji s opcijom odgovora to¢no/netocno te su
mogli ostvariti maksimalno 27 bodova (jedan bod po to¢énom odgovoru). Bodovane tvrdnje su
podijeljene u cetiri djela: a) znanje o genetickim ¢imbenicima u medicini (12 tvrdnji - 12
mogucih bodova), b) utjecaju naslijeda na geneticke bolesti ( 4 tvrdnje - 4 moguca boda), c)
znanje o genetickom testiranju (11 tvrdnji - 11 moguc¢ih bodova) i zadnji dio d) znanje o
djelokrugu posla medicinskog geneticara (dva pitanja u kojima ispitanici oznacavaju
ponudene tvrdnje za koje smatraju da pripadaju djelokrugu posla medicinskog genetiCara i

lije¢nika koji nisu specijalisti medicinske genetike).

Treci dio upitnika ispituje stavove prema medicinskoj genetici te sadrzi 19 tvrdnji koje
C¢ine pet faktora: 1. stav o genetickom testiranju, 2. stav o donoSenju odluka, 3. stav o
educiranosti, 4. stav o genetickom testiranju majki i novorodencadi 1 5. stav o genetici.
Ispitanici su procjenjivali stavove na Likertovoj skali od 1 do 5, te su se odgovorili zbrajali.
Za potrebe izraCunavanja ukupnog stava cestice iz upitnika su rekodirane kako bi maksimalni

broj (95 bodova) odgovarao pozitivnom, a minimalni (19 bodova) negativnom stavu.
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Zadnji dio upitnika, osobna uvjerenja, sadrzi Cetiri pitanja kojima ispitanici na skali od
1-5 oznacavaju u kojoj mjeri misle da vjerski i1 politicki stavovi utjecu na njih, a ¢ime se

procjenjuje utjecaj navedenih ¢imbenika na znanje i stavove o medicinskoj genetici.

Upitnik je osmisljen prema potrebama medicinske profesije za medicinskom genetikom
te kao takav moze biti od velike vaznosti za procjenu edukacijskih potreba studenata,
specijalizanata, lijeCnika obiteljske medicine te lijecnika specijalista. Takoder, koncept
upitnika podrazumijeva kvantifikaciju promjene stava ispitanika nakon edukacije kao izravnu

posljedicu, a ujedno i kao element procjene kvalitete pruZzene edukacije.

3.2.2 Edukacija

Kolegij Medicinska genetika obvezni je predmet na Integriranom preddiplomskom i
diplomskom SveuciliSnom studiju Medicina na Medicinskom fakultetu u Rijeci, a sastoji se
od 19 sati predavanja, 15 sati seminara 1 11 sati vjezbi, ukupno 45 sati (3 ECTS). U
akademskoj godini 2019./2020. provodio se dva puta, posljednji put na Sestoj 1, po novom
studijskom programu, na petoj godini. Cilj kolegija je opisati i objasniti osnove cjelovitog
pristupa pacijentu s genetickom bolesc¢u ili poremecajem, odnosno povisenim rizikom za njih.
Cjelokupno gradivo kolegija usvaja se iskljucivo kroz metode aktivnog u€enja i1 koncipirano
je na nacin da studenti obraduju prikaze slucajeva, ¢ime se postize simulacija stvarnog odnosa
lije¢nika 1 pacijenta s kojom ¢e se buduci lijeCnici najceSce susretati u praksi. Nastava je
podijeljena u pet velikih tematskih cjelina koje odgovaraju na isti broj pitanja vezanih uz
ostvarivanje ishoda ucenja (Kako prepoznati osobu s genetickim poremecajem?; Kako
odabrati pravu metodu genetickog testiranja 1 osnovno interpretirati nalaz?; Kako usmyjeriti
geneticko testiranje u osoba s multiplim prirodenim anomalijama s ili bez duSevnog
zaostajanja?; Kako pristupiti individualno svakom pacijentu?; Kako prenijeti geneticku
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informaciju pacijentu?) (cjelokupni izvedbeni nastavni plan dostupan na osobni zahtjev). Kroz
predavanja studenti uc¢e o klinickoj slici, genetickom uzroku i metodama dijagnostike
odredenih genetickih poremecaja, na seminarima se dopunjava znanje o prepoznavanju
indikacija te interpretaciji nalaza genetickog testiranja, a na vjezbama studenti implementiraju
steCene kompetencije u vlastitu klinicku praksu. Ishodi ucenja, ukljuuju¢i kognitivnu,
psihomotoricku 1 afektivhu domenu, su odredeni i izvedeni u skladu s predlozenim klju¢nim
kompetencijama prema CoreCompetences kojeg objavljuje Europsko drustvo za humanu

genetiku specifi¢no za lije¢nike koji nisu specijalisti medicinske genetike (8).

3.2.3 Statisticka obrada podataka

Za statisticku obradu rezultata koriSteni su programi Statistica, inacica 13.3 (StatSoft,
Inc., Tulsa, OK, Sjedinjene Americke drzave) te MedCalc, inacica 19.2.0 (MedCalc Software,
Mariakerke, Belgija). Nominalne varijable prikazane su apsolutnim 1 relativnim
frekvencijama. Normalnost raspodjele numerickih varijabli ispitana je Kolmogorov-Smirnoff
testom. Sve numeric¢ke varijable prikazane su medijanom 1 interkvartilnim rasponom (IKR),
osim dobi, koja je prikazana medijanom 1 rasponom. Razlike u ucestalosti znanja 1 stavova
izmedu tri ispitne skupine raCunate su Hi-kvadrat testom 1 post-hoc T-testom proporcija.
Razlike u medijanima znanja 1 stavova ispitane su Mann-Whitney testom za nezavisne uzorke,
Kruskall Wallis testom 1 post-hoc analizom. Razina statistiCke znacajnosti odredena je na P
<0,05. U daljnjoj analizi ispitanici pete godine prije odslusanog kolegija oznaceni su slovom

A, nakon odslusanog kolegija slovom B, a ispitanici Seste godine oznaceni su slovom C.
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4. REZULTATI

4.1 Demografija

U istrazivanje je pozvano ukupno 224 ispitanika, od toga 111 ispitanika pete te 113
ispitanika Seste godine studija medicine. Upitnik je u cijelosti rijeSio 191 ispitanik: 94
ispitanika pete (stupanj odaziva 84,7 %) te 97 ispitanika Seste godine (stupanj odaziva 85,8

%).

Upitnik je ukupno ispunilo 135 (60 %) zena i 89 (40 %) muskaraca. Na petoj godini bilo
je ukupno 63 (67 %) ispitanika zenskog spola, i 31 (33 %) muskog spola, dok je na Sestoj

godini bilo 72 (74,2 %) ispitanika Zenskog spola, a 24 (24,7 %) muskog spola.

Medijan dobi ispitanika pete godine iznosio je 23 godine ( raspon od 22 do 30), dok je

za Sestu godinu iznosio 24 godine (raspon od 23 do 29).

Dosad se 74 (77,9 %) ispitanika pete godine 1 84 (85,7 %) ispitanika Seste godine nije
susretalo s genetickim poremecajima, dok je broj onih koji su se susreli s genetickim

poremecajima iznosio 21 ( 22,1 %) na petoj i 14 (14,3 %) na Sestoj godini.

Dodatnu edukaciju iz medicinske genetike izvan obveznih kolegija na fakultetu imalo je
4 (4,2 %) ispitanika pete 1 9 (10,1 %) ispitanika Seste godine, dok 91 (95,8 %) ispitanik pete 1

89 (90,8 %) ispitanika Seste godine nisu imali.

19



4.2 Znanje

4.2.1 Ukupno znanje

Medijan procjene vlastitog znanja iz medicinske genetike za ispitanike pete godine prije
edukacije iznosio je 2 (od 5), dok nakon zavrSene edukacije nije bilo razlike u procijenjenom
znanju izmedu ispitanika pete godine nakon edukacije i Seste godine, pa je medijan za obje
skupine iznosio 4 (od 5) (IKR od 3 do 4). Takav rezultat pokazuje da postoji statisticki
znacajna razlika u procjeni vlastitog znanja (P<0,001) prije i nakon edukacije. Ispitanici

nakon edukacije vlastito znanje procjenjuju s 4, a prije ocjenom 2.

Sve skupine ispitanika potrebu za znanjima, vjeStinama i stavovima iz medicinske

genetike u praksi oznacili su s medijanom ocjene 4.

Ukupno znanje procjenjivalo se kroz 27 tvrdnji te su ispitanici mogli ostvariti
maksimalno 27 bodova. Medijan ukupnog znanja ispitanika pete godine prije edukacije
iznosio je 21 (IKR od 19 do 22), a nakon edukacije 24 (IKR od 21,75 do 25,25) kao i za Sestu
godinu (IKR od 23 do 26) (Slika 1.).
Kruskal-Wallis testom utvrdeno je da se ukupno znanje statisti¢ki znacajno razlikovalo prije i
poslije edukacije na petoj godini (P<0,001). Post-hoc analizom utvrdeno je kako se sve
skupine medusobno statisticki znac¢ajno razlikuju, a najbolje znanje imaju studenti pete godine

neposredno nakon edukacije (P <0,05).
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Ukupno znanje ispitanika prije i nakon edukacije iz medicinske genetike prikazano

medijanom, interkvartilnim rasprSenjem i rasponom
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4.2.2 Znanje o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u medicini

U drugom dijelu upitnika ispitivano je znanje studenata o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u

medicini kroz 12 pitanja. Rezultati su prikazani u tablici 1.

Tablica 1. Znanje o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini

o A B C P
Pitanje
toc¢ni odgovori n (%)
Sve su geneticke bolesti nasljedne. 80 (85) | 89(90) | 86 (91) | 0,350
Nositelji recesivnih bolesti uvijek su zdravi. 81 (86) | 78 (79) | 82(87) | 0,217

Genska mutacija koja uzrokuje bolest ne mora se

uvijek izraziti u fenotipu. 8793) | 89O1) | 9107 | 0,306

Kromosomske promjene ne moraju se uvijek

izraziti u fenotipu 60 (64) | 73(74) | 70(74) | 0,199

Spontani pobacaji najcesce su posljedica

kromosomskih aberacija. 80 (85) | 86(87) | 84 (89) 0,634

Potpomognutu oplodnju treba ponuditi svim

neplodnim parovima bez obzira na uzrok 78 (83) | 90 (91) | 83(88) | 0,240
neplodnosti.
GenetiCke bolesti se uvijek manifestiraju 94

91 (97) | 90 (93) 0,025®

prenatalno ili pri rodenju. (100)

Malformacija 1 prirodena anomalija nisu sinonimi. | 75 (80) | 73 (74) | 85(90) | 0,011®

Vecina bolesti u covjeku uzrokovana je

promjenama u jednom genu. 79 (84) | 85(86) | 88(94) | 0,102

Razli¢ite promjene u jednom genu mogu 94

uzrokovati vi$e razli¢itih bolesti. 86 (91) | 97 (98) (100) 0,004©

Vecina bolesti uzrokovana je isklju¢ivo okolisnim

¢imbenicima (npr. prehrana i nacin zivota) 64 (68) | 71(72) | 55(58) | 0,137

Vecina tumora je nasljedna. 76 (81) | 89 (90) | 87(93) | 0,036@

(a)= ACvsB, (b)=BvsC, (¢)=AvsBC, (d)=AvsC

Studenti Seste godine nakon edukacije imaju statisticki znacajno viSe znanja o
nasljednosti tumora od studenata pete godine prije edukacije (P<0,036, post-hoc (P<0,050)).
Studenti pete i Seste godine nakon edukacije statisticki znacajno su viSe naucili kako razlicite
promjene u jednom genu mogu uzrokovati viSe razliCitih bolesti (P<0,004, post hoc

(P<0,050). Studenti Seste godine znacajno su vise znali da se geneticke bolesti uvijek ne
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manifestiraju prenatalno ili pri rodenju (P<0,025), kao i da malformacija i prirodena
anomalija nisu sinonimi (P<0,011) u odnosu na studente pete godine nakon edukacije (svi

P<0,050).

Takoder, zasebno je kroz Cetiri pitanja ispitivano znanje studenata o bolestima koje u

podlozi mogu imati geneticke, okolisne te kombinaciju ¢imbenika. Rezultati su prikazani u

tablici 2.
Tablica 2. Znanje o podlozi nastanka odredenih bolesti
Pitanje A B c P
tocni odgovori n (%)

Nasljedni rak dojke i jajnika. 83(88) | 79(80) | 72(77) | 0,136
Spinalna miS$i¢na atrofija. 81(86) | 78 (80) | 81(87) | 0,297
Klasi¢na obiteljska adenomatozna polipoza. 64 (68) | 88(90) | 79 (85) | 0,001©
Fetalni hidatoinski sindrom. 14 (15) | 16 (16) | 29 (31) | 0,010©

(c)= AvsBC, (e)=ABvsC

Studenti pete godine prije edukacije statisticki su znacajno manje znali o klasi¢noj
obiteljskoj adenomatoznoj polipozi u odnosu na studente nakon edukacije (P<0,050). Studenti
su Seste godine nakon edukacije znacajno viSe znali o fetalnom hidatoinskom sindromu u

odnosu na studente pete godine prije i poslije edukacije (P<0,050).
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4.2.3 Znanje o genetickom testiranju

Znanje o genetiCkom testiranju ispitano je kroz 11 pitanja, a rezultati su prikazani u

tablici 3.
Tablica 3. Znanje o genetickom testiranju
A B C
Pitanje P
to¢ni odgovori n (%)

Lijecnik smije naruciti geneticki test za pacijenta

. . 88(94) | 96 (98) | 90 (99) 0,090
bez njegova znanja.
Svi geneticki testovi su dijagnosticki. 58(62) | 95(97) | 83(91) | <0,001©
U Republici Hrvatskoj provodi se novorodenacki
probir samo za prirodenu hipotireozu i 41 (44) | 81(83) | 81(89) | <0,001©
fenilketonuriju.
Sepskp bolesti mogu se dijagnosticirati 3940 | 779) | 72(79) | <0,001©

ariotipom.

Za detekciju genskih i kromosomskih promjena ©
koriste se iste metode genetickog testiranja. 75(80) | 9204) | 89(98) | <0,001
Farmakogenomika trenutno nije klinicki
primjenjiva jer se telF provode znanstvgna 55(59) | 93 (95) | 87(96) | <0,001©
istraZivanja o utjecaju gena na metabolizam
lijekova.
Gerzetlcko testl'ra'nje za Hpntl}lgtonovu bolest 26 (28) | 84 (86) | 69 (76) | <0,001©
moZe se povoditi u maloljetnika.
Geneticko testiranje za klasi¢nu obiteljsku
adenomatoznu polipozu moze se provoditi u 78 (83) | 95(97) |85(93) |0,002©
maloljetnika.
Pac‘lj.ent nije obavezan ol.)?vgestltl.svoqu obitelj o 72.(77) | 85(87) | 89 (98) <0,001©
svojim rezultatima geneti¢kog testiranja.
Samp 'spec.lj‘ahstl medlclqsvke gen;‘ukg mogu 88 (94) | 95 (97) | 85 (93) 0,472
uputiti pacijente na geneticko testiranje.
Sva}(a qsoba ima pravo odbiti geneti¢ko 90 (96) |97 (99) |91 (100) | 0,071
testiranje.
(c)= AvsBC

U 8 od 11 pitanja primjecuje se statistiCki znaCajna razlika (P<0,001) u znanju o
genetickom testiranju prije 1 nakon edukacije iz medicinske genetike. Pokazalo se kako su
peta 1 Sesta godina po znanju sukladne, odnosno, nakon edukacije nema razlike u
neposrednom i posrednom znanju studenata. Pitanja koja se odnose na pravo osobe da odbije

geneticko testiranje (P<0,071), upucivanje pacijenata od strane specijalista (P<0,472) te o
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narucivanju pacijenta bez njegova znanja (P<0,090) bila su u visokom postotku tocno rijeSena

1 prije edukacije te se zato ne primjecuje statisticki znacajna razlika u znanju nakon edukacije.

Na vecini pitanja studenti pete i Seste godine nakon edukacije statisticki imaju znacajno

viSe znanja u odnosu na studente pete godine prije edukacije (svi P<0,050).

4.2.3.1 Znanje o djelokrugu posla medicinskog geneti¢ara

Znanje o djelokrugu posla medicinskog geneti¢ara i lijecnika koji nisu specijalisti
medicinske genetike ispitivano je na nacin da su studenti oznacavali one tvrdnje za koje misle
da spadaju u djelokrug posla odredenog lije¢nika. Ponudene tvrdnje su: cjelozivotna skrb za
pacijenta, interpretacija nalaza genetiCkog testiranja, narucivanje genetiCkih testova za
pacijente, rad u znanstvenoistrazivackom laboratoriju te razgovaranje s pacijentima o

genetickom testiranju. Rezultati su prikazani u tablici 4. i tablici 5.

Tablica 4. Znanje o djelokrugu posla lijecnika koji nije specijalist medicinske genetike

Pitanje A B ¢ P

DA n (%)
Cjelozivotna skrb za pacijenta 82(88) | 91 (93) | 82(90) | <0,001®
Interpretacija nalaza genetickog testiranja 35(38) | 44 (45) | 46(51) | <0,001@
Narucivanje genetickih testova za pacijente 80 (86) | 87 (89) | 78 (86) ~0.05
Rad u znanstvenoistrazivackom laboratoriju 12 (13) | 10(10) | 16(18) | <0,001®
Razgovaranje s pacijentima o genetickom o)
testiranju 85(92) | 84(86) | 86(95) | <0,001

(d)= AvsC, (b)=BvsC

Statisticki znacajna promjena u misljenju (P<0,001) primjetila se izmedu studenata pete
godine prije edukacije i studenata Seste godine koji su u vecoj mjeri smatrali kako je uloga

lijecnika koji nije specijalist medicinske genetike cjelozivotna skrb i interpretacija nalaza
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genetickog testiranja. Razlika u rezultatima (P<0,001) izmedu studenata pete godine nakon
edukacije i1 Seste godine pokazuje kako studenti Seste godine u znacajno vecem postotku
smatraju da rad u znanstvenoistrazivackom laboratoriju te razgovaranje s pacijentima o

genetiCkom testiranju spadaju u djelokrug posla lijecnika koji nije specijalist medicinske

genetike.
Tablica 5. Znanje o djelokrugu posla medicinskog geneticara
Pitanje A B ¢ P
DA n (%)
Cjelozivotna skrb za pacijenta 47 (51) | 68(70) | 72(79) | <0,001©
Interpretacija nalaza geneti¢kog testiranja 92(99) | 96 (98) | 89 (98) >0,05
Narucivanje genetickih testova za pacijente 72 (77) | 82(84) | 81(89) | <0,001®
Rad u znanstvenoistrazivackom laboratoriju 88 (95) | 93 (95) | 84(92) >0,05
Razgovgranje s pacijentima o genetickom 81 (87) | 94 (96) | 90 (99) | <0,001©
testiranju >

(c)= AvsBC, (d)= AvsC

CjeloZivotna skrb za pacijenta te razgovaranje s pacijentima o genetickom testiranju u
znacajno vec¢em postotku (P<0,001) spadaju u djelokrug posla medicinskog geneticara prema
odgovorima ispitanika pete godine nakon edukacije i Seste godine za razliku od odgovora
ispitanika pete godine prije edukacije. Ispitanici Seste godine u znacajno vec¢em postotku
(P<0,001) smatraju da narucivanje genetickih testova za pacijente spada u djelokrug posla

medicinskog genetiCara od studenata pete godine prije edukacije.
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4.3 Stavovi

4.3.1 Ukupni stav

Kruskal-Wallis testom potvrdena je statisticki znaCajna promjena u stavu ispitanika
prije i poslije edukacije iz medicinske genetike (P<0,001). Post-hoc analizom utvrdeno je da
su peta i Sesta godina nakon edukacije statisticki znac¢ajno imale pozitivniji stav u odnosu na
studente pete godine prije edukacije (svi P <0,05). Medijan ukupnog stava za ispitanike pete
godine prije edukacije iznosi 57 (IKR 52 do 60) dok za iste ispitanike nakon edukacije iznosi
60 ( IKR 55 do 65,25), a za ispitanike Seste godine 61 (IKR od 53 do 65). Moguéi raspon

stava bio je od 19 do 95. (Slika 2.)
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Slika 2. Razlika u ukupnom stavu prije i nakon edukacije iz medicinske genetike prikazana

medijanom, interkvartilnim rasprSenjem i rasponom
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4.3.2 Stavovi o genetickom testiranju

Statisticki znacajno pozitivnija promjena (P<0,001) u stavovima prema genetickom

testiranju primjecuje se izmedu ispitanika pete godine prije edukacije, te ispitanika pete nakon

edukacije 1 Seste godine, medu kojima nije bilo razlike u rezultatima (tablica 6).

Tablica 6. Stavovi studenata o genetickom testiranju prije i nakon edukacije

A

B

C

¢iji se razvoj moze sprijeciti pravovremenom
intervencijom, uc¢inio bih to umjesto njega.

Pitanje P
Medijan (25-75 IKR)

OSJecgm se doYoljpo edumran/pvbrazovar} da. 1(12) | 3(3-4) | 4(3-4) | <0,0010

mogu interpretirati nalaz genetickog testiranja.

Prenatalnu dijagnostiku bih preporucio/la

iskljucivo rizi¢noj skupini trudnica. 304 | 325 | 3(29) 0,862

Geneticke bolesti ne mogu se uzrocno lijeciti 1(1-

pa ih ne treba niti dijagnosticirati. 2,5) LA-D | 1d-D 0,358

N? bih se p.odv'r.gnuo gqnet}pkorl} testiranju jer 1(1:2) | 13-2) | 13-2) 0,100

brinem o pitanjima povjerljivosti rezultata.

Svojim pacijentima ne bih preporucio

geneticko testiranje jer brinem o pitanjima 1(1-1) | 1(1-2) | 1(1-1) 0,056

povjerljivosti rezultata.

Geneticko testiranje trebalo bi biti dostupno

svim pojedincima koji se Zele testirati bez 3(2-4) | 2(1-3) | 2(1-3) | <0,001©

obzira na to imaju li indikaciju za testiranje.

Zelio bih znati je li bolest koju imam nasljedna. | 5 (4-5) | 4 (4-5) | 5(4-5) 0,061

Dokle god je bolest neizljeciva, ne Zelim se

podvrgnuti genetiCkom testiranju. 2(-2) 1 20-2) ) 10-2) 0,443

Znam za koje lijekove trebam pacijentu ©

predloziti farmakogenomsko testiranje. 1(1-2) | 4(3-4) | 4(3-4) | <0,001

Sve Zene bi trebale uciniti neku od dostupnih

metoda prenatalne dijagnostike. 2(2-3) | 20-3) ) 20-4) 0,365

Mislim da je dobro Sto se geneticki testovi 1(1-

prodaju na internetu jer su na taj nacin lako 3(1-3) 1.25) 1(1-2) | <0,001©

dostupni lije¢nicima 1 pacijentima. ’

Geneticko testiranje bi trebalo provesti na ©

svakom novorodenom djetetu. 304 20-3) | 1d-3) | <0,001

Lijecnici bi trebali imati utjecaj na odluke ©

pacijenta nakon nalaza genetickog testiranja. 3G-4) | 2(1-3) 1 2(1-3) | <0,001

Pacijenti bi samostalno trebali donositi odluke ©

nakon nalaza genetickog testiranja. 3C-4) | 4(3-5) | 4G5 | <0,001

Ako pacijent ne zeli informirati svoju obitelj o

nalazu genetickog testiranja u kojem je

postavljena dijagnoza teske nasljedne bolesti 3(2-3) | 2(1-3) | 1(1-2) | <0,001©©
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Smatram da mogu jednostavno objasniti

strune geneticke pojmove pacijentu.

Smatram da je budu¢nost medicine u

genetickom testiranju. 4G4 | 43-5) 1 4649 0,119

Ne treba se mijeSati u genetiku. 1(1-2) | 2(1-2) | 2(1-2) 0,941

Protivim se genetickom testiranju. 1(1-1) | 1(1-1) | 1(1-1) 0,660
(c)= AvsBC, (e)=ABvsC

2(2-3) | 4(3-4) | 4(4-4) | <0,0010©

Statisticki znacajna razlika (P<0,001) primijeéena je u promjeni stava o vlastitoj
educiranosti i donoSenju odluka. Studenti su procjenjivali osjecaju li se dovoljno educirani za
interpretaciju nalaza genetickog testiranja, predlaganja lijekova za farmakogenomsko
testiranje, objasnjavanje genetiCkih pojmova pacijentu na jednostavan nacin te misljenju o
prodaji genetickih testova na internetu. Minimalno su tvrdnjama koje se odnose na stavove o
vlastitoj educiranosti mogli posti¢i 4, a maksimalno 20 bodova. Medijan stava o vlastitoj
educiranosti u studenata pete godine iznosio je 7 (IKR 5,75 do 9), dok je nakon edukacije u
studenata pete i Seste godine iznosio 12 (IKR 9 do 13). Studenti Seste godine statisticki su
znacajno (P<0,001) vise smatrali kako su sposobni objasniti jednostavne geneticke pojmove
pacijentu te kako su dovoljno educirani za interpretaciju nalaza genetickog testiranja od
studenata pete godine (prije 1 nakon edukacije). Kod procjene stava o donoSenju odluka
studenti su u znacajnije ve¢oj mjeri (P<0,001) biljezili kako lije¢nik ne bi trebao imati utjecaj
na odluke pacijenta, ve¢ bi pacijent trebao donijeti kona¢nu odluku nakon nalaza genetickog
testiranja. Nakon edukacije u ve€oj mjeri smatrali su da, ukoliko pacijent ne zeli informirati
svoju obitelj o nalazu genetickog testiranja u kojem je postavljena dijagnoza teske nasljedne
bolesti €iji se razvoj moZe sprijeCiti pravovremenom intervencijom,ne bi to ucinili umjesto
njega (P<0,001), studenti Seste godine u statisticki znacajno ve¢em postotku od studenata pete
godine (i prije 1 nakon edukacije). Stav o genetickom testiranju promijenio se statisticki
znacajno (P<0,001), ispitanici su nakon edukacije smatrali kako geneticko testiranje ne bi

trebalo biti dostupno svim pojedincima koji se Zzele testirati bez obzira na to imaju li
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indikaciju za testiranje te kako se ono ne bi trebalo provesti na svakom novorodenom djetetu,

za razliku od stava ispitanika prije edukacije.
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5. RASPRAVA

Cilj ispitivanja 1 pradenja promjene znanja 1 stavova studenata medicine na
Medicinskom fakultetu u Rijeci o medicinskoj genetici u ovom istrazivanju bio je procijeniti
kvalitetu edukacije kao i temeljnu pismenost iz medicinske genetike. Osim toga, iako se iz
rezultata prethodnih istrazivanja iSCitava potreba za edukacijom na razli¢itim razinama
zdravstvene zastite 1 u opcoj populaciji, utjecaj edukacije na znanje i stavove dosad nije

ispitivan, §to je u ovom istrazivanju, prema nasim saznanjima, prvi put uc¢injeno.

Utvrdeno je kako je znanje statisticki znacajno vece nakon edukacije, a najbolje
rezultate postignuli su studenti pete godine neposredno nakon edukacije (P<0,001). Takoder,
reflektirajuéi promjenu u znanju, primijecen je zna¢ajno pozitivniji stav studenata pete i Seste
godine nakon edukacije u odnosu na studente pete godine prije edukacije (P<0,001). Dobiveni
rezultati upucuju na to da je pomno osmisljenom teorijskom 1 prakticnom edukacijom moguce
znacajno povisiti samopouzdanje buducih lijecnika i pospjesiti donosenje ispravnih odluka za
pacijenta. Nasi rezultati impliciraju da se ispitivanjem potreba i primjerenom edukacijom iz
medicinske genetike u podru¢jima medicine s visokim udjelom pacijenata s genetickim

poremecajima i bolestima mozZe omoguciti kvalitetniji sveobuhvatni pristup pacijentu.
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5.1 Znanja o medicinskoj genetici

Dobiveni rezultati o opéem znanju o ulozi genetickih ¢cimbenika u medicini upucéuju na
to da su studenti pete godine raspolagali odredenim znanjem i prije edukacije iz medicinske
genetike, Sto se moZze objasniti preklapanjem osnovnih koncepata i pojmova s nekoliko
kolegija, posebice Medicinskom biologijom (prva godina studija), Histologijom i
embriologijom (druga godina studija) te od klinickih grana medicine Pedijatrijom (peta
godina studija). Pozitivan utjecaj edukacije na samopouzdanje studenata vidljiv je pri
samoprocjeni znanja iz genetike gdje su studenti pete godine prije odslusanog kolegija svoje
znanje procijenili statistiCki znacajno nize od studenata nakon odslusanog kolegija i losije

nego $to je ono objektivno procijenjeno, Sto se nakon edukacije takoder znac¢ajno promijenilo.

Zanimljivo je istaknuti da su studenti Seste godine nakon edukacije imali viSe znanja o
nasljednosti tumora, fetalnom hidatoinskom sindromu, prenatalnoj manifestaciji genetickih
bolesti, kao 1 da pojmovi malformacija 1 prirodena anomalija nisu sinonimi u odnosu na
studente pete godine nakon edukacije, §to se vjerojatno moZe objasniti ¢injenicom da su
studenti Seste godine paralelno imali nastavu iz kolegija Ginekologija i opstetricija. Stoga su
imali priliku 1 dodatno obogatiti svoje znanje o genetickim poremecajima i bolestima koje se

pojavljuju prenatalno ili pri rodenju.

Ucenje o genetickom testiranju 1 detaljnije obracanje paznje na neke geneticke
poremecaje kroz kolegij Medicinska genetika primjecuje se u statisticki znacajnoj promjeni
znanja o genetickom testiranju te u tome Sto su studenti pete 1 Seste godine nakon edukacije
viSe znali kako razli¢ite promjene u jednom genu mogu uzrokovati viSe razli¢itih bolesti.
Pitanja koja se odnose opca eticka nacela, odnosno, na pravo osobe da odbije geneticko
testiranje, upucivanje pacijenata od strane specijalista te o narucivanju pacijenta bez njegova

znanja bila su u visokom postotku to¢no rijeSena i prije edukacije, Sto ukazuje na postivanje
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etickog kodeksa lijecnika 1 pacijenta i pokazuje da studenti (buduci lijecnici) poStuju svoje
pacijente 1 kolege. Takoder, pokazalo se da je znanje studenata pete i Seste godine nakon
edukacije sukladno, odnosno, nakon edukacije nema razlike u neposrednom i posrednom
znanju studenata. Navedeno upucuje na to da znanja stecena na kolegiju nisu naucena samo za

provjere znanja ve¢ ostaju pohranjena i nakon polozenog zavrSnog ispita.

Nadalje, zanimljiva je i Cinjenica o znanju djelokruga posla medicinskog geneticara i
drugih lije¢nika. Tako su nakon edukacije studenti pete i Seste godine vecu vaznost pridavali
lije¢nicima koji nisu specijalisti medicinske genetike u svim segmentima (osim provodenja
znanstvenih istrazivanja 1 razgovora) brige oko pacijenta s genetiCkim poremecajem.
Misljenje pete godine nakon edukacije kako lijecnik koji nije specijalist medicinske genetike
nema veliku ulogu u razgovoru s pacijentima o genetickom testiranju moglo bi znaciti kako se
studentima to Cini teSko te prepoznaju kompleksnost procesa genetickog informiranja,
posebice Sto u trenutku ispunjavanja upitnika nisu jo§ pristupili zavrSnom ispitu. Studenti
Seste godine misle drugacije, §to moZze biti posljedica ¢injenice da su polozili ispit. Edukacija
je utjecala 1 na videnje studenata o djelokrugu posla medicinskog genetiCara pa ga po
odsluSanom kolegiju statisticki znacajno viSe prepoznaju kao osobu koja pruza cjeloZivotnu
skrb za pacijenta s genetickim poremecajem umjesto samo kao osobu koja je viSe znanstvenik

nego prakticar.

Rezultati dobiveni naSim istraZivanjem sli¢ni su onima u drugim istraZivanjima koja su
pokazala povecana znanja o genetici (19, 20, 24, 28, 29, 32, 33) i izvijestila o veCem
samopouzdanju (33, 35) (bududih) lije¢nika nakon obrazovnih intervencija, ¢ime mogu biti
dane smjernice za budu¢i rad. Prijasnja istrazivanja ispitivala su stavove i/ili znanja te potrebe
za edukacijom zdravstvenih djelatnika dok ispitivanje studenata medicine nije provedeno.
Medutim, rezultatima prijasnjih istrazivanja pokazuje se potreba za boljom edukacijom

studenata medicine buduci da je vecina lije¢nika i medicinskih sestara koji su primili
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geneticku edukaciju u svojem dodiplomskom programu izjavila da ovaj sadrzaj nije
primjenjiv u klinickoj praksi (29). Taj jaz ukazuje na vaznost pripreme radne snage kako bi se
povecalo samopouzdanje profesionalaca za isporuku zdravstvenih usluga (44-46). Njihovo
nerazumijevanje trenutne vrijednosti genetike i genomike u zdravstvu predstavlja barijeru
koja ograni¢ava potencijalne koristi za pacijente (45). Medutim, svi su sudionici smatrali
vaznim uklju¢ivanje nastave genetike u dodiplomske programe i vjerovali u potencijal

njegove primjene u klinickoj praksi.

Time naSe istrazivanje ukazuje na klju¢nu ulogu pravilne edukacije studenata kako bi se
kasnije znanja upotrijebila u praksi, a pove¢ano samopouzdanje vidljivo iz rezultata naSeg

istrazivanja odrazilo bi se u sigurnosti pri informiraju i donoSenju odluka vaznih za pacijenta.

5.2 Stavovi 0 medicinskoj genetici

Stavovi imaju afektivne, kognitivne 1 bihevioralne komponente. Afektivna komponenta
odnosi se na osjecaje ili emocije povezane s objektom stava. Kognitivha komponenta se
odnosi na vjerovanja, misli i atribute povezane s objektom stava. Komponenta ponasanja
odnosi se na prijaSnja ponasanja koja se odnose na objekt stava. IzvjeS¢ivanje o stavu
ukljucuje izraZzavanje evaluacijske prosudbe o predmetu podrazaja (47). Stupanj do kojeg
stavovi predvidaju ponasanje ovisi o Cimbenicima kao $to su razina korespondencije, domena

ponasanja, snaga stava i osobine li¢nosti.

Prethodna istrazivanja pokazala su kako lije¢nici ne provode geneticka testiranja i
savjetovanja u dovoljnoj mjeri te se smatra kako bi se primjerenom edukacijom pospjesilo
samopouzdanje i pozitivan stav lije¢nika koji bi rezultirao ve¢im koriStenjem mogucénosti

ordiniranja testiranja. (30, 35, 43). Navodi se kako bi se s tri glavna temelja edukacije u
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obliku sustavne evaluacije genetickih testova za sloZene bolesti; promicanja genetickog
obrazovanja lijeCnika i promicanja osnovne geneticke zdravstvene pismenosti za opcu
populaciju bilo bi moguce poboljsati komunikaciju i samopouzdanje lije¢nika pri donoSenju

odluka (31).

Nasim istrazivanjem potvrdena je statisticki znacajna promjena u stavu ispitanika prije i
poslije edukacije iz medicinske genetike (P<0,001), odnosno, utvrdeno je da su peta i Sesta
godina nakon edukacije statisti¢ki znacajno imale pozitivniji stav u odnosu na studente pete

godine prije edukacije.

Stav o genetiCkom testiranju promijenio se statisticki zna¢ajno (P<0,001), ispitanici su
nakon edukacije smatrali kako geneticko testiranje ne bi trebalo biti dostupno svim
pojedincima koji se Zele testirati ve¢ bi za testiranje trebala postojati indikacija, za razliku od
stava ispitanika prije edukacije. Statisti¢ki znacajna razlika (P<0,001) takoder je primijecena
1 u promjeni stava o vlastitoj educiranosti i donosenju odluka gdje su studenti procjenjivali
osjecaju li se dovoljno educirani za interpretaciju nalaza genetickog testiranja, predlaganja
lijekova za farmakogenomsko testiranje, objasnjavanje genetickih pojmova pacijentu na
jednostavan nacin te miSljenju o prodaji genetickih testova na internetu. Davanjem
relevantnih  geneti¢kih informacija utemeljenith na slucajevima u interaktivnom,
interdisciplinarnom okruzenju, uspjelo se pokazati poboljSanje znanja i samopouzdanja te
potaknuti medusobno ucenje i prosljedivanje znanja (33). Buduéi da temelj nase edukacije na
obaveznom kolegiju Medicinska genetika ¢ini problemska nastava kakva je ovim zakljuckom

opisana, upravo je to dokazano ovim istrazivanjem.

Studenti su edukacijom postigli pozitivniji stav koji se odrazava u njihovoj vecoj
spremnosti na direktan rad s pacijentom 1 pozitivnijim videnjem vlastite educiranosti.

Pozitivna korelacija izmedu koli¢ine edukacije iz medicinske genetike i samopouzdanju pri
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izvodenju genetickih usluga potvrduje vrijednost omogucavanja kvalitetne edukacije (48).
Izabrane tvrdnje kojima su procijenjeni stavovi ispitanika potvrduju kako je potrebno znanje o
osnovama medicinske genetike, kao i1 vjeStinama primjene znanja u praksi kako bi se nakon
edukacije ono ocitalo kroz vecu samouvjerenost studenata da mogu jasno prenijeti informacije
o poremecaju, pruziti pacijentu kvalitetnu skrb te poStovati autonomiju i pravo pacijenta na

donosenje odluka o vlastitom lijeCenju.

5.3 Meduodnos znanja i stavova o medicinskoj genetici

Istrazivanja u posljednjih 25 godina pokazala su kako postoji slaba pozitivna veza
izmedu znanja i stavova u znanosti opéenito (49, 50). Kada je u pitanju genetika, Condit (51)
je istaknuo da "suprotno pretpostavci da ¢e viSe obrazovanja rezultirati pozitivnijim
reakcijama na genetiCka istraZivanja, postoje¢e ankete pokazuju da negativne reakcije na
geneticku tehnologiju ne mogu jednostavno odrazavati nedostatak obrazovanja ili
razumijevanja®. Prethodne studije otkrivaju razli¢ite trendove: neke su pokazale da ljudi s
viSim stupnjem razumijevanja takoder imaju ve¢u opreku prema genetickim tehnologijama,
dok su druge studije pokazale nikakvu ili malu povezanost izmedu genetickog razumijevanja 1
stava (50). NaSe je istrazivanje pokazalo suprotno, Sto bi mogla biti posljedica upravo
kvalitete edukacije, odnosno naSa edukacija je precizno namijenjena i primjerena budué¢em
lije¢niku, temeljena na metodama aktivnog ucenja 1 simulacije stvarnog djelovanja u praksi u
kojoj budu¢i lijecnici vide smisao 1 korist, a ishodi ucenja temeljeni su na osnovnim

kompetencijama koje bi lije¢nik koji nije specijalist medicinske genetike trebao imati.

Istovremeno, studije genetickog obrazovanja i razumijevanja genetike kontinuirano
ukazuju da javnost, to¢nije studenti, imaju nisko znanje o genetici (15). Sve veéi broj
korisnika zdravstvene zaStite u mogucnosti je susresti se s novim genetickim znanjem i
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otkri¢ima koja nude novu vrstu donosenja odluka. Kako lijecnici koriste ove nove spoznaje i
donose odluke o genetskom riziku, ovisit ¢e dijelom i o njithovom znanju i stavovima o
ljudskoj genetici (52). Ispitanici podrzavaju upotrebu genetickih informacija za poboljSanje
dijagnoze bolesti i za pomo¢ u razumijevanju uzroka bolesti; medutim, pacijenti takoder
zauzimaju kriticki stav prema odredenim aspektima testiranja i geneti¢kih informacija. lako je
u odredenim podrucjima bilo deficita, u naSem je uzorku primijecen relativno visoki stupanj
znanja o genetici te je edukacija utjecala direktno na specificna znanja o medicinskoj genetici

a time 1 podizanje samopouzdanja studenata.

Vaznost naseg istrazivanja istaknuta je kroz dokazivanje kako se edukacijom ne
povecavaju samo objektivna znanja ispitanika, ve¢ i1 stavovi te samopouzdanje koje se
pokazalo klju¢nim u prezentaciji profesionalnog stava i donoSenju pravilnih odluka.
Stjecanjem znanja studenti su uvidjeli vaznost lijecnika koji nije specijalist medicinske
genetike u lijeCenju pacijenta s genetiCkim poremecajem te medicinskog geneticara u ulozi
profesionalca koji skrbi za pacijenta kroz cijeli Zivot, ne samo u specificnim podrucjima.
Moguénost primjene validiranog upitnika kod procjene potreba za edukacijom iz medicinske
genetike u Sirim medicinskim krugovima nudi priliku da, ukoliko se pokaZe potreba za tim,
dodatna edukacija koja bi uputila lijjecnike na pravovremeno prepoznavanje i lijeCenje

pacijenata s genetickim poremecajem bude provedena.
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6. ZAKLJUCAK

Ovim istrazivanjem utvrdili smo razine znanja i stavova o medicinskoj genetici u

studenata Medicinskog fakulteta u Rijeci, te potvrdili da edukacija iz istoimenog obaveznog

kolegija statisticki znac¢ajno utjece na njithovu promjenu.

1)

2)

3)

4)

Specificni zakljucci ovog istrazivanja jesu:
Znanja o medicinskoj genetici u studenata Medicinskog fakulteta u Rijeci prije
edukacije (A) bila su dobra, iznosila su 21 (IKR od 19 do 22), a nakon edukacije iz
istoimenog obaveznog kolegija (B, C) postala su vrlo dobra do izvrsna 24 (IKR od
21,75 do 25,25), (IKR od 23 do 26).
Stavovi o medicinskoj genetici u studenata Medicinskog fakulteta u Rijeci koji su prije
edukacije (A) bili umjereno pozitivni i iznosili 57 (IKR 52 do 60), nakon edukacije iz
istoimenog obaveznog kolegija (B, C) postali su vrlo pozitivni, 60 ( IKR 55 do 65,25) 1
61 (IKR od 53 do 65).
Edukacija iz kolegija Medicinska genetika statisticki je znacajno utjecala na povecanje
znanja ispitanika (P<0,001).
Utjecaj edukacije iz kolegija Medicinska genetika na promjenu stavova ocituje se
statisti¢ki znacajnom promjenom u stavu ispitanika prije i poslije edukacije (P<0,001),

stav je postao pozitivniji.
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7. SAZETAK

Cilj: Cilj ovog istrazivanja bio je ispitati znanja i stavove o medicinskoj genetici u
studenata Medicinskog fakulteta u Rijeci, kao i utjecaj edukacije iz istoimenog obaveznog
kolegija na njihovu promjenu.

Materijali i metode: Istrazivanje je provedeno na 191 studenata pete 1 Seste godine
Integriranog preddiplomskog i diplomskog SveuciliSnog studija Medicina u akademskoj
godini 2019/2020 na Medicinskom fakultetu u Rijeci. Studenti su anonimno i dobrovoljno
ispunjavali validirani ,,online* upitnik koji se sastojao od 60 pitanja podijeljenih u Cetiri
skupine (demografija, znanja, stavovi, osobna uvjerenja). Studenti pete godine dva su puta
ispunjavali upitnik (na pocetku 1 zavrSetku kolegija) dok su studenti Seste godine upitnik
ispunjavali samo jednom, tri mjeseca nakon zavrSenog kolegija. Edukacija je pomno
osmisljena za studente medicine i1 temeljena je na dokumentu o stjecanju osnovnih
kompetencija iz medicinske genetike kojeg propisuje Europsko udruzenje za humanu
genetiku.

Rezultati: Stupanj odaziva bio je 84,7 % za ispitanike pete, a 85,8 % za ispitanike Seste
godine. Koristenjem Kruskal-Wallis testa pronadena je statisticki zna€ajna razlika prije 1
poslije obrazovanja izmedu pete godine prije i nakon edukacije, te izmedu pete godine
prije edukacije i Seste godine za: (a) ukupno znanje (P <0,001), (b) ukupni stav (P <0,001)
i (c) osobnu procjenu znanja iz medicinske genetike (P <0,001).

Zakljucak: Obrazovanje iz medicinske genetike znacajno mijenja razinu znanja i stavova
prema medicinskoj genetici kod studenata medicine. Stovise, pozitivni stavovi povezani su
s vi§im razinama znanja. Slijedom toga, nasi rezultati naglasavaju potrebu za edukacijom
iz medicinske genetike precizno osmisljenim za buduée i mlade lije¢nike kako bi se
pacijentima s (mogucim) genetskim poremecajima pruzila bolja zdravstvena zastita.

Kljuéne rije¢i: medicinska genetika, edukacija, znanja, stavovi
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8. SUMMARY

Aim: The aim of this research was to examine the knowledge and attitudes towards
medical genetics in students of the Medical Faculty in Rijeka, as well as the impact of
education from the compulsory course of the same name on their change.

Materials and methods: The study was conducted on 191 fifth and sixth year students of
the Integrated Undergraduate and Graduate University Study of Medicine in the academic
year 2019/2020 at the Faculty of Medicine in Rijeka. Students completed anonymously
and voluntarily a validated "online" questionnaire consisting of 60 questions divided into
four groups (demography, knowledge, attitudes, personal beliefs). Fifth-year students
completed the questionnaire twice (at the beginning and end of the course) while sixth-year
students completed the questionnaire only once, three months after completing the course.
The education is carefully designed for medical students and is based on a document on the
acquisition of basic competencies in medical genetics prescribed by the European
Association for Human Genetics.

Results: The response rate was 84.7% for fifth-year respondents and 85.8% for sixth-year
respondents. Using the Kruskal-Wallis test, a statistically significant difference was found
between fifth year before and after education and between the fifth year before education
and sixth year for: (a) total knowledge (P <0.001), (b) overall attitude (P <0.001) and (c)
personal assessment of knowledge in medical genetics (P <0.001).

Conclusion: Education in medical genetics significantly alters the level of knowledge and
attitudes towards medical genetics in medical students. Moreover, positive attitudes are
associated with higher levels of knowledge. Consequently, our results emphasise the need
for education in medical genetics for future and young physicians in order to provide better
health care for patients with (possible) genetic disorders.

Key words: medical genetics, education, knowledge, attitudes
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10. ZIVOTOPIS

Paola Cargonja rodena je 15. studenog 1995. godine u Rijeci. Osnovnu $kolu Cavle pohada
od 2002. do 2010. godine kada ju zavrSava s odlicnim uspjehom. Iste godine upisuje Prvu
SuSacku Hrvatsku Gimnaziju u Rijeci, jezicni smjer. Od 2010. godine, temeljem
akademskog uspjeha, stipendistica je op¢ine Jelenje. U ljeto 2014. godine upisuje
Medicinski fakultet SveucilisSta u Rijeci, smjer opéa medicina te tijekom fakultetskog
obrazovanja demonstrira na Zavodu za biologiju (2015.) i Zavodu za medicinsku fiziku i
biofiziku (2015.), a iste godine proglasena je studenticom godine te dobiva Dekanovu
nagradu za izvrsnost. Kao aktivan ¢lan udruge CroMSIC Rijeka sudjeluje u projektu
edukacije ,,Pogled u sebe* te kao fotograf u projektu razmjene ,,Diving medicine summer
school*. U vidu profesionalnog usavrSavanja i upoznavanja kolega iz Citavog svijeta
sudjeluje u profesionalnim razmjenama u Maroku (Neurokirurgija, 2018.) i1 Juznoj Koreji
(Ginekologija 1 opstetricija, 2019.). Aktivno govori engleski jezik, njemacki jezik ucila je
kroz 8, a Spanjolski jezik 2 godine. Kao pasivan sudionik sudjeluje na Kongresu estetske
medicine (2018. i 2019.), te na Internacionalnom simpoziju interdisciplinarne pedijatrije
(2019.). Kao koautor objavljuje radove ,,Silicone breast gel implants: past, present and
future (AMHA, Vol 18, 2020.) te ,,The incidence and characteristics of male breast

cancer® (Chirurgia, Edizioni Minerva Medica).
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11. PRIVICI

11.1. Prilog 1. Upitnik o znanju i stavovima o medicinskoj genetici

Dio 1: OPCE INFORMACIJE
1. Koliko imate godina?
(upisite odgovor)

2. Kojeg ste spola? *
(odaberite odgovor: muskog / Zenskog / ne zelim se izjasniti)

3. Koje ste se godine upisali na Medicinski fakultet u Rijeci?
(upisite odgovor)

4. Jeste li Vi ili netko Vama blizak imali iskustvo s genetickim poremecajima? (primjerice,
nasljedna bolest u obitelji ili geneticko testiranje?
(odaberite odgovor: da / ne)

5. U kojoj ste drzavi zavrs$ili srednju Skolu?
(upisite odgovor)

6. Jeste li izvan obveznih kolegija na Fakultetu imali neki oblik dodatne edukacije iz
medicinske genetike?
(odaberite odgovor: da / ne)

7. Procijenite svoje znanje iz medicinske genetike.
(odaberite odgovor: 1/2/3/4/5)

8. Koliko mislite da ¢e Vam znanja, vjestine 1 stavovi iz medicinske genetike trebati u praksi?
(odaberite odgovor: 1/2/3/4/5)

Dio 2: ZNANJE
A) Znanja o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u medicini
(odaberite odgovor: to¢no / netocno)
1. Sve su geneticke bolesti nasljedne.
2. Nositelji recesivnih bolesti uvijek su zdravi.
3. Genska mutacija koja uzrokuje bolest ne mora se uvijek izraziti u fenotipu.
4. Kromosomske promjene ne moraju se uvijek izraziti u fenotipu.
5. Spontani pobacaji najcesce su posljedica kromosomskih aberacija.
6. Potpomognutu oplodnju treba ponuditi svim neplodnim parovima bez obzira na uzrok
neplodnosti.
7. Geneticke bolesti se uvijek manifestiraju prenatalno ili pri rodenju.
8. Malformacija i prirodena anomalija nisu sinonimi.
9. Vecina bolesti u covjeku uzrokavana je promjenama u jednom genu.
10. Razli¢ite promjene u jednom genu mogu uzrokovati vise razlicitih bolesti.
11. Vecina bolesti uzrokovana je isklju€ivo okoliSnim ¢imbenicima (npr. prehrana i nacin
zivota).
12. Vecina tumora je nasljedna.
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B) Koje su bolesti uvjetovane genetickim, okoliSnim ili kombinacijom genetickih i
okoliSnih ¢imbenika?
(odaberite odgovor: geneticki ¢imbenici / okolisni ¢imbenici / geneticki 1 okolisni
¢imbenici)
1. Nasljedni rak dojke i jajnika
2. Spinalna miSi¢na atrofija
3. Klasi¢na obiteljska adenomatozna polipoza
4. Fetalni hidatoinski sindrom

C) Znanja o genetickom testiranju

(odaberite odgovor: to¢no / netocno)
1. Lije¢nik smije naruciti geneticki test za pacijenta bez njegova znanja.
2. Svi geneticki testovi su dijagnosticki.
3. U Republici Hrvatskoj provodi se novorodenacki probir samo za prirodenu hipotireozu i
fenilketonuriju.
4. Genske bolesti mogu se dijagnosticirati kariotipom.
5. Za detekciju genskih i kromosomskih promjena koriste se iste metode genetickog testiranja.
6. Farmakogenomika trenutno nije klinicki primjenjiva jer se tek provode znanstvena
istrazivanja o utjecaju gena na metabolizam lijekova.
7. Geneticko testiranje za Huntingtonovu bolest moZe se povoditi u maloljetnika.
8. Geneticko testiranje za klasi¢nu obiteljsku adenomatoznu polipozu moze se provoditi u
maloljetnika.
9. Pacijent nije obavezan obavijestiti svoju obitelj o svojim rezultatima genetickog testiranja.
10. Samo specijalisti medicinske genetike mogu uputiti pacijente na geneticko testiranje.
11. Svaka osoba ima pravo odbiti geneticko testiranje.

D) Sto mislite koji je djelokrug posla medicinskoga geneti¢ara?

(odaberite odgovor/e: rad u znanstvenoistraZzivackom laboratoriju / narucivanje genetickih
testova za pacijente / razgovaranje s pacijentima o genetickom testiranju / interpretacija
nalaza geneti¢kog testiranja / cjeloZivotna skrb za pacijenta)

E) Sto mislite koja je uloga lije¢nika koji nisu specijalisti medicinske genetike u skrbi
pacijenta s genetickom boleséu?

(odaberite odgovor/e: rad u znanstvenoistraZzivackom laboratoriju / narucivanje genetic¢kih
testova za pacijente / razgovaranje s pacijentima o genetickom testiranju / interpretacija
nalaza geneti¢kog testiranja / cjeloZivotna skrb za pacijenta)
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Dio 3: STAVOVI O GENETICKOM TESTIRANJU
(odaberite odgovor: uopce se ne slazem /uglavnom se ne slazem / niti se slazem niti se ne
slazem / uglavnom se slazem / u potpunosti se slazem)

1. Osje¢am se dovoljno educiran/obrazovan da mogu interpretirati nalaz geneti¢kog testiranja.
2. Prenatalnu dijagnostiku bih preporucio/la iskljucivo rizi¢noj skupini trudnica.

3. Geneticke bolesti ne mogu se uzroc¢no lijeciti pa ih ne treba niti dijagnosticirati.

4. Ne bih se podvrgnuo genetickom testiranju jer brinem o pitanjima povjerljivosti rezultata.
5. Svojim pacijentima ne bih preporucio geneticko testiranje jer brinem o pitanjima
povjerljivosti rezultata.

6. Geneticko testiranje trebalo bi biti dostupno svim pojedincima koji se Zele testirati bez
obzira na to imaju li indikaciju za testiranje.

7. Zelio bih znati je li bolest koju imam nasljedna.

8. Dokle god je bolest neizljeciva, ne zelim se podvrgnuti genetickom testiranju.

9. Znam za koje lijekove trebam pacijentu predloziti farmakogenomsko testiranje.

10. Sve zene bi trebale uciniti neku od dostupnih metoda prenatalne dijagnostike.

11. Mislim da je dobro $to se geneticki testovi prodaju na internetu jer su na taj nacin lako
12. Geneticko testiranje bi trebalo provesti na svakom novorodenom djetetu.

13. Lijecnici bi trebali imati utjecaj na odluke pacijenta nakon nalaza genetickog testiranja.

14. Pacijenti bi samostalno trebali donositi odluke nakon nalaza geneti¢kog testiranja.

15. Ako pacijent ne zeli informirati svoju obitelj o nalazu genetickog testiranja u kojem je
postavljena dijagnoza teske nasljedne bolesti Ciji se razvoj moze sprijeciti pravovremenom
intervencijom, ucinio bih to umjesto njega.

16. Smatram da mogu jednostavno objasniti stru¢ne geneticke pojmove pacijentu.

17. Smatram da je budu¢nost medicine u genetickom testiranju.

18. Ne treba se mijesati u genetiku.

19. Protivim se genetickom testiranju.

Dio 4: VJERA I POLITIKA
1. Sljede¢ih nekoliko pitanja vezano je za vjeru i politiku. Ako Zelite odgovoriti na pitanja,
kliknite na odgovor da.

(odaberite odgovor: da / ne)

2. Kojoj vjeri pripadate?
(odaberite odgovor: krS¢anstvo / islam / judaizam / ateist sam / drugo)

3. Koliko na Vas utjecu religijski stavovi na skali od 1-5 (pri ¢emu 1 znaci nimalo a 5 u
potpunosti utjece) ?
(odaberite odgovor: 1/2/3/4/5)

4. Koliko na Vas utjeCu politicki stavovi na skali od 1-5 (pri ¢emu 1 znaci nimalo a 5 u

potpunosti utjece) ?
(odaberite odgovor: 1/2/3/4/5)
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