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1. UVOD

Genetika u medicini je vrlo Siroko i heterogeno podruc¢je. Integrirana je u razna polja
medicine od medicinske biologije, raznih disciplina klinicke medicine, javnog zdravstva,
psihologije, pa sve do podrucja medicinskog prava i etike te raCunalnih tehnologija potrebnih za
obradu uzoraka i podataka. (1) Znanje o molekularnoj biologiji i genetici ubrzano raste, $to

obecava nove mogucénosti u unaprjedenju zdravlja.

Od pocetaka mapiranja humanog genoma, svakodnevno se otkrivaju novi geni koji su
povezani s pojavom odredene bolesti. To rezultira sve ve¢om dostupnoscu genetickih testova za
sve veci broj bolesti u svakodnevnoj praksi lije¢nika, a time 1 povecanom potrebom da lije¢nici
koji nisu specijalisti medicinske genetike sudjeluju u provodenju geneticke edukacije, genetickog
testiranja te interpretaciji nalaza genetic¢kih testova. Sve to zahtijeva dostatno znanje lijeCnika o
medicinskoj genetici 1 genetickom testiranju kako bi se osigurala dobra klinicka praksa. (2)
Specijalisti raznih podrucja trebat ¢e razvijati i proSiriti svoju stru¢nost na podrucje nasljednih
bolesti i novih genomskih tehnologija u svom radu. Promijene u edukaciji i osposobljavanju
lije¢nika ¢e polako smanjivati raskorak izmedu sadaSnje prakse i prihvacanja medicinske

genetike kao sastavnog dijela mnogih specijalnosti. (3)

Najvedi je izazov u pravilnom iskoriStavanju dostupnih metoda i maksimiziranju potencijala
koje one donose. Uspjeh novih tehnologija geneticke medicine leZzi u razumijevanju i
prihvacanju istih od §ire javnosti i lijecnika §to ¢e dovesti do transformacije nacina na koji se

medicina prakticira danas. (4)



1.1. MEDICINSKA GENETIKA

Genetika je znanost koja se bavi proucavanjem nasljedivanja, ispituju¢i funkcije i sastav
pojedinog gena u organizmu, te nacina na koje se ti geni prenose s roditelja na potomke. Svaki
gen u organizmu moze potencijalno uzrokovati bolest. Takoder, ljudi mogu imati naslijedenu

predispoziciju za razvoj bolesti koja se javlja u nekoj obitelji poput dijabetesa ili raka. (5)

Primjena genetike u medicinskoj praksi naziva se medicinska genetika. Ukljucuje
istrazivanje uzroka geneti¢kih poremecaja, nacine njihova nasljedivanja, geneticko savjetovanje,
njihovu dijagnostiku 1 lijecenje. (6) U ovom podrucju djeluju specijalisti medicinske genetike
koji koordiniraju suradnju izmedu lije¢nika ostalih specijalizacija, medicinskih genetiCara te
pacijenata. Podru¢je interesa medicinske genetike su monogenske bolesti, kromosomski
poremecaji, kongenitalne anomalije, prirodene greske metabolizma tvari te poremecaji s
nasljednim faktorima rizika. Takoder omogucava geneticko savjetovanje buducim roditeljima s
genetickim opterecenjem te prevenciju kroz prenatalnu i preimplantacijsku dijagnostiku.
Medicinska se genetika koristi modernim citogenetskim, molekularnim, genomskim i
biokemijskim genetickim testiranjima za Sto tocCnije 1 preciznije odredivanje genetickih
poremecaja. Ona objedinjuje klini¢ku i laboratorijsku praksu, te je pruza uslugu svima koji imaju

naslijedene ili sporadi¢ne geneticke poremecaje te njihovim obiteljima. (7)



1.2. OSNOVE GENETICKE PISMENOSTI I VAZNOST EDUKACIJE

Definicija pismenosti u uzem smislu je sposobnost Citanja i pisanja, ali zbog napretka
suvremenog drustva dolazi do potrebe za razvijanjem i ostalih oblika pismenosti u koje spada 1
zdravstvena pismenost, a razvoj genetike kao znanosti, dovodi do potrebe za razvojem geneticke

pismenosti. (8)

Zdravstvena se pismenost definira kao mogucnost da se informacije, potrebne za donoSenje
zdravstvenih odluka, prikupe, obrade i razumiju. Jedan od podtipova zdravstvene pismenosti je
geneticka pismenost. To je pojam koji ukljuuje sposobnost prikupljanja, procesiranja i
koristenja genetickih informacija u donosenju medicinskih odluka. (9) U doba ubrzanog razvoja
genetike 1 genomike, razumijevanje geneticke informacije postaje iznimno vazno u svim
aspektima zivota, posebice u aspektu zdravlja 1 bolesti. Znanje genetike sve se viSe prenosi u
klinicku skrb, Sto stvara potrebu za dodatnom edukacijom klini¢ara, koji nisu specijalisti

medicinske genetike, u ovom podrucju.

Postoji mnogo razloga koji upucuju na vaznost geneticke pismenosti i edukacije. Opsezna
istrazivanja na polju humane genetike dovode do zakljucka da su sve osobine ¢ovjeka uvjetovane
genima. Razvoj tehnologije omogucuje brze, jeftinije i dostupnije sekvenciranje Citave DNA
¢ovjeka i otvaranje novih mogucénosti. U mnogim se drzavama svijeta geneticko testiranje koristi
kao obavezan dio probira za detekciju i1 rano lijjeCenje nekih genetickih stanja kod
novorodencadi. U bududnosti, testiranje ¢e se moci proSiriti na sekvenciranje cijelog genoma
ubrzo nakon rodenja. Geneticka istrazivanja svakodnevno napreduju. Sve se viSe razvijaju
tehnike uredivanja gena koje ¢e omogucditi lijecenje bolesti poput raka i sljepoée. Predvidanje
bihevioralnih obrazaca isCitanih iz DNK pacijenata takoder postaje sve preciznije. Napredak u

genetici otkriva fundamentalne i jedinstvene informacije o pojedinom ljudskom bi¢u koje moze
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imati dalekosezne posljedice, ne samo za pojedinca, ve¢ i za njegove potomke. Jednom
sekvencioniran, genom osobe otkriva sve viSe informacija zajedno s napretkom tehnologije i
pronalaskom novih otkrica. Takoder, geneticka edukacija lije¢nika koji nisu specijalisti
medicinske genetike, bilo lijecnika obiteljske medicine ili drugih specijalnosti je potrebna, kao i
povecanje geneticke pismenosti u pacijenata 1 opée populacije kako bi ih se adekvatno

pripremilo za buducnost. (10)

1.3. MEDICINSKA GENETIKA U GINEKOLOGIJI

Humana genetika 1 geneticko testiranje dobivaju sve vecu ulogu u medicini, pa tako 1 u
ginekologiji i porodni$tvu. Znanje o humanoj genetici se znatno povecalo, a specijalisti
ginekologije i porodnistva se sve viSe pozivaju da uklju¢e genetiku i geneti¢ko testiranje u svoju
praksu. Napredak u razumijevanju molekularne osnove nasljednih poremecaja je doveo do DNA
baziranih testova koji se mogu koristiti u prenatalnoj i postnatalnoj dijagnostici, u otkrivanju
nositelja recesivnih poremecaja 1 u probiru za aneuploidije. Ovi su testovi omogucili
dijagnosticiranje velikog broja genetickih poremecaja, od bolesti koje uzrokuje jedan gen pa sve
do bolesti uzrokovanih aneuploidijama. Jednom kada se otkrije specifi¢éna patogena varijanta
gena, direktno testiranje za tu varijantu je moguce, te otkrivanje da li je ona prenesena na

potomke i mogu li roditelji imati zdravo dijete.

Uvodenjem ultrazvuka u praksu porodnicara, in-utero identifikacija fetalnih strukturnih
anomalija je postala rutinska praksa, ali se ne moZe dijagnosticirati tocna bolest koja je tu
anomaliju izazvala. Kariotipizacija i analiza kromosoma moZe ponuditi prepoznavanje to¢nog

poremecaja te ciljano savjetovanje roditelja kako bi oni mogli donijeti daljnje reproduktivne



odluke. Isto tako, znanje o genetici moze pomoc¢i u daljnjem fetalnom, neonatalnom i

pedijatrijskom lijecenju.

Savjetovanje pacijenata o genetickom testiranju i dobivenim rezultatima je zahtjevno.
Zbog toga se specijalisti ginekologije sve vise Salju na razne edukacije kako bi prosirili svoje
znanje 1 shvacanje o genetici, ali 1 ohrabruju da svoje pacijente, ukoliko je to moguce, posalju
kod specijalista medicinske genetike. Tocnost genetickog testa ovisi u visokom postotku o
to¢nosti klinicke dijagnoze, ranom prepoznavanju i1 upuéivanju na testiranje, senzitivnosti testa,
varijabilnostima 1 prevalenciji u populaciji, genetickoj heterogenosti i fenotipskim varijantama.
Najveca je uloga specijalista ginekologa u ranom prepoznavanju potrebe za genetickim
testiranjem, to¢nom 1 razumljivom savjetovanju pacijenata i ocitavanju nalaza te pravodobnom
upuéivanju pacijenata specijalistu medicinske genetike. Kljuéno je da su oni Svjesni
svakodnevnih napredaka u genetici 1 genetickom testiranju, ali i mogucnosti u lijeCenju i
prevenciji koje one donose $to se moze posti¢i jedino adekvatnom edukacijom i cjelozivotnim

ucenjem. (11)

1.4. ISTRAZIVANJA PROVEDENA O ZNANJIMA 1 STAVOVIMA

PREMA MEDICINSKOJ GENETICI U GINEKOLOGUJI

Unato¢ velikoj vaznosti 1 sve ve¢em napretku genetike, znanje pojedinih specijalista iz
raznih klinickih podruc¢ja ne prati taj napredak. Kako bi se $to bolje saznalo kolika je razina
znanja medicinske genetike te je li ona dostatna da bi pacijenti dobili relevantne informacije

provode se razna klinicka ispitivanja. Iako su za sada informacije o znanju i stavovima iz



medicinske genetike lije¢nika specijalista ginekologije i porodniStva dosta limitirane, postoje

istrazivanja koja se bave tom tematikom.

U istrazivanja povezana s temom znanja i stavova o medicinskoj genetici u ginekologiji
bili su ukljuceni samo specijalisti ginekolozi (14), specijalisti i ginekologije 1 opstetricije (15),
specijalizanti ginekologije 1 opstetricije (13), specijalisti ginekoloske onkologije (16), te
specijalisti ginekologije zajedno s ostalim klinickim specijalizacijama, poput pedijatrije 1

obiteljske medicine. (1-2, 12,16).

Ispitivani su prethodno opce znanje o genetici (1-2,12-15), znanje o nasljedivanju i teratologiji
(13), opce znanje o genetickim testovima (1-2, 12-14,16), koriste li geneti¢ko testiranja (12),
koriste li geneticko testiranje u prenatalnoj dijagnostici (13), koriste li geneticko testiranje kao
postnatalni probir bolesti (14) te koriste li geneticko testiranje u otkrivanje raka jajnika i dojke
(16) 1 salju li svoje pacijente na genetiCka testiranja (14). Ispitanici su upitani koriste li svoje
znanje iz medicinske genetike u savjetovanju pacijenata te osjec¢aju li se sposobno dovoljno
dobro savjetovati svog pacijenta (1). Takoder je ispitivano jesu li ispitanici imali neku edukaciju
iz podru¢ja medicinske genetike (1-2, 13-14), te koliko smatraju da je vazna edukacija iz
medicinske genetike (1). Osim toga u nekim je istrazivanjima pokriveno i podrucje o stavovima

ispitanika o medicinskoj genetici (12,15), te podrucje etike 1 prava (1).

Rezultati ovih istraZivanja su pokazali da je znanje o genetici 1 genetiCkom testiranju u
specijalista ginekologije i porodniStva uglavnom nedostatno (2, 12-13, 15-16). Neka su
istrazivanja pokazala da ispitanici s prijasnjom edukacijom iz medicinske genetike imaju bolje
znanje od onih bez edukacije (13-14). Takoder, pokazano je da su mladi doktori bili vise

upoznati s medicinskom genetikom od starijih kolega (14).



Ukupno je znanje o genetici u specijalista genetike i porodnistva nedostatno. To je u
skladu s rezultatima istrazivanja iz mnogih razli¢itih zemalja Sto ukazuje da je smanjena

geneticka pismenost problem Sirom svijeta. (2)

1.5. CILJ ISTRAZIVANJA
Cilj je ovog istrazivanja ispitati genetiCku pismenost u specijalizanata 1 specijalista

ginekologije 1 porodniStva u Hrvatskoj.

Od specifi¢nih ciljeva ispitivana su znanja iz podru¢ja uloge genetickih ¢imbenika u
medicini opcenito te u ginekologiji i porodniStvu, znanja iz podrucja podloge nastanka bolesti u
ginekologiji 1 porodniStvu, znanja o testovima u genetici 1 znanja o ulozi lijecnika specijalista
ginekologije 1 porodniStva u skrbi pacijenata s nasljednim bolestima. Takoder je ispitivano
ponasanje lije¢nika specijalista ginekologije i porodnistva u njihovoj praksi, njihovi stavovi o

genetickom testiranju te stavovi o dodatnoj edukaciji iz polja medicinske genetike.

2. ISPITANICI I POSTUPCI

Ispitivanje je provedeno u sklopu Centra za geneti¢ku edukaciju Medicinskog fakulteta
Sveucilista u Rijeci kao dio velikog istraZivanja pod nazivom ,Znanja, stavovi i ponasanja
vezani uz medicinsku genetiku u lije¢nika koji nisu specijalisti medicinske genetike u Republici

Hrvatskoj*.



2.1. ISPITANICI
U istrazivanje su bili ukljuceni lijeCnici specijalisti ginekologije i porodnistva Republike
Hrvatske. Istrazivanje je odobreno od strane Etickog povjerenstva za biomedicinska istrazivanja
Medicinskog fakulteta Sveucilista u Rijeci i provedeno je u skladu s etickim nacelima i ljudskim

pravima u znanstvenim istraZzivanjima.

Sudjelovanje u istrazivanju je bilo dobrovoljno 1 anonimno. Upitnik je ispunilo 42

ispitanika, od ¢ega 35 (83,3 %) u potpunosti.

2.2. POSTUPCI

Ispitanici su ispunjavali validirani upitnik pod naslovom ,,Znanje, stavovi i ponasanje
vezani uz medicinsku genetiku u lije¢nika koji nisu specijalisti medicinske genetike* (17) koji je
bio prilagoden znanjima iz podrucja ginekologije 1 porodniStva. Upitnik je sadrzavao posebnu
skupinu pitanja namijenjenu ispitivanju znanja iz ginekologije i porodniStva koja se sastojala od
12 pitanja. Ispunjavanje upitnika provodilo se online, a upitnik je ispitanicima bio proslijeden
putem e-mail adrese u periodu od sije¢nja do travnja 2021. godine. Pozivi za ispunjavanje
upitnika poslani su putem e-mail adrese predsjednicima udruzenja ginekologa i porodnicara,
predstojnicima zavoda i klinika, kao 1 privatnim poliklinikama koji su upitnik dalje prosljedivali
ostalim djelatnicima zbog ¢ega se ne zna toc¢an broj adresa na koje je upitnik proslijeden. Upitnik

je poslan tri puta u vremenskom razmaku od dva tjedna.

Upitnik je izraden u programu LimeSurvey, GmbH, 2021, verzija 2.67.1. Sastojao se od

ukupno 88 pitanja koji su bili podijeljeni u pet skupina: opce informacije, znanja o medicinskoj



genetici, ponaSanje u vlastitoj praksi, stavovi o genetiCkom testiranju te pitanja o dodatnoj

edukaciji iz medicinske genetike.

Prva je skupina sadrzavala 8 pitanja kojima su se ispitivali op¢i podaci o ispitanicima kao
Sto su starost, spol, godina dobitka specijalizacije, mjesto i institucija u kojoj su zaposleni. Osim
op¢ih podataka ispitani su i podaci o sudjelovanju u dodatnoj edukaciji iz medicinske genetike
te procjeni znanja iz medicinske genetike i potrebe za tim znanjima u svakodnevnoj praksi

lije€nika.

U drugoj skupini pitanja o znanjima iz medicinske genetike, ispitanici su imali
mogucénost odgovora to¢no/neto¢no, odnosno u jednoj podskupini da/ne, te za svaki toCan

odgovor dobivanje 1 boda od ukupno 47 bodova kroz 5 podskupina pitanja.

Prva podskupina pitanja ispitivala je znanje o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini, a ukupno je

to¢nim odgovorom bilo moguce ostvariti 12 bodova.

Druga podskupina pitanja ispitivala je znanje o ulozi genetickih 1 okolisSnih ¢imbenika u nastanku
bolesti. Ponuden je bio niz bolesti koje u podlozi nastanka mogu imati pretezito geneticke
¢imbenike, okoliSne ¢imbenika ili kombinaciju genetickih i1 okoliSnih ¢imbenika, a ispitanici su
morali izabrati koji ¢imbenik smatraju glavnim uzrokom bolesti. Ispitanici su mogli ostvariti

ukupno 8 bodova.

Treca podskupina pitanja ispitivala je znanje o genetiCkom testiranju, a ukupno je to¢nim

odgovorom bilo moguce ostvariti 9 bodova.



%

Cetvrta podskupina pitanja ispitivala je znanja o ulozi lijecnika specijalista ginekologije 1
porodnistva u skrbi pacijenta s genetickom boles¢u. Ispitanici su morali odgovoriti smatraju li da

je odredena uloga u domeni posla lijecnika njihove specijalizacije, a ukupno je bilo 6 pitanja.

Peta je podskupina pitanja ispitivala specificna znanja o ulozi genetickih cimbenika u
ginekologiji 1 porodniStvu 1 bio je namijenjen iskljucivo specijalistima ginekologije 1
porodnistva, te je posebno oblikovan za ovaj upitnik. Ova se podskupina sastojala od 12 pitanja i

to¢ni su odgovori donosili 12 bodova.

Treci dio upitnika ispitivao je ponasanje lijecnika specijalista ginekologije 1 porodniStva u
vlastitoj praksi kroz 4 pitanja s ponudenim odgovorima da/ne, te 3 dodatna pitanja u koja su
ispitanici sami upisivali odgovor koji su smatrali najto¢nijim. Ovaj je dio upitnika iskljucivo
namijenjen lije¢nicima specijalistima ginekologije 1 porodnistva, stoga je oblikovan iskljucivo za

potrebe ovog istrazivanja.

Cetvrti je dio upitnika namijenjen ispitivanju stavova ispitanika o geneti¢kom testiranju
kroz niz od 19 tvrdnji, koje su procjenjivane na skali od 1 do 5, gdje broj 1 predstavlja potpuno

neslaganje, a broj 5 potpuno slaganje.

Posljednji dio upitnika sadrzi 4 pitanja u kojima su ispitanici mogli izraziti svoj stav

prema potrebi za dodatnom edukacijom iz podruc¢ja medicinske genetike.
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2.3. STATISTICKA OBRADA PODATAKA

Prilikom obrade podataka koriSten je program MedCalc, inadica 19.8. (MedCalc
Software, Mariakerke, Belgija). Numeri¢ke su varijable prikazane medijanom i rasponom u
percentilama (5. 1 95. ), osim dobi koja je prikazana medijanom i rasponom dobi od najmladeg
do najstarijeg ispitanika. Odgovori ispitanika prikazani su apsolutnim i relativnim frekvencijama,
a razlike izmedu skupina izracunate su Hi-kvadrat testom. Razlike u odgovorima o ponaSanju
specijalista i potrebi za dodatnom edukacijom dodatno su ispitana t-testom proporcija. Razina

statistiCcke znacajnosti odredena je na P <0,050.

3. REZULTATI

3.1. OPCE INFORMACIJE
Upitnik je ukupno ispunilo 42 ispitanika, od ¢ega ih je 35 (83,3 %) upitnik ispunilo u
potpunosti. Gledajuc¢i prema spolu, upitnik je ispunilo 29 (69 %) osoba Zenskog spola te 13 (31
%) osoba muskog spola. Medijan dobi ispitanika bio je 42,5 godina s rasponom od 31 do 62
godina. NajviSe je ispitanika bilo iz Zagreba, 17 (40,5 %), te iz Rijeke, 14 (35,6 %) 1 Osijeka, 6

(14,3 %). Raspodjela po godini dobivanja specijalizacije prikazana je u tablici 1.

Dodatnu edukaciju iz podrucja medicinske genetike imalo je 10 (23,8 %) ispitanika, dok
ih vecina, njih 32 (76,2 %), nije imala dodatne edukacije iz tog podrucja. Medijan procjene
znanja iz medicinske genetike na skali od 1 do 5 bio je 3 (1-4). Ispitanici su ocijenili edukaciju
iz medicinske genetike koju su imali tijekom studija i specijalizacije medijanom 2 (1-4).

Ispitanici su potrebe za znanjem medicinske genetike u praksi ocijenili medijanom 4 (2-5).
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Tablica 1. Godina dobivanja specijalizacije

Godina dobivanja specijalizacije N (%)
1985.-1989. 2 (4,8)
1990.-1994. 5(11,9)
1995.-1999. 10 (23,8)
2000.-2004. 2 (4,8)
2005.-2009. 7(16,7)
2010.-2014. 6 (14,2)
2015.-2020. 10 (23,8)
3.2. ZNANJE

Svrha drugog dijela upitnika bila je procijeniti znanje ispitanika o odredenim podrucjima

medicinske genetike kroz 5 podskupina pitanja. Ispitanici su imali mogucnost odgovora

to¢no/neto¢no, odnosno u jednoj podskupini pitanja da/ne, a na svako je pitanje postojao samo 1

toCan odgovor. Za svaki tocan odgovor ispitanici su dobivali 1 bod od ukupno 47 mogucih.

Medijan ukupnog znanja ispitanika bio je 29,5 (21-34).

3.2.1. ZNANJE O ULOZI GENETICKIH CIMBENIKA U MEDICINI

Prva podskupina pitanja ispitivala je znanje o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u medicini.

Ponudeni su bile moguénosti odgovora to¢no/neto¢no, a ukupno je tocnim odgovorom bilo

moguce ostvariti 12 bodova. Dobiveni su rezultati prikazani u tablici 2.

ispitanika u ovom dijelu upitnika bio je 10 (raspon 7-12).

Medijan znanja
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Tablica 2. Znanja o ulozi genetickih ¢imbenika u medicini

Pitanje N (%) N (%) P
To¢ni odgovori Netoc¢ni odgovori

Sve su geneticke 29 (69,0) 13 (31,0) 0,014

bolesti nasljedne

Nositelji recesivnih 27 (64,3) 15 (35,7) 0,064

bolesti uvijek su

zdravi

Genska mutacija koja | 39 (92,9) 3(7,1) <0,001

uzrokuje bolest ne

mora se uvijek izraziti

u fenotipu

Kromosomske 36 (85,7) 6 (14,3) <0,001

promjene ne moraju

se uvijek izraziti u

fenotipu

Spontani pobacaji 28 (66,7) 14 (33,3) 0,031

najcesce su posljedica
kromosomskih

aberacija
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Potpomognutu
oplodnju treba
ponuditi svim
neplodnim parovima

bez obzira na uzrok

25 (59,5)

17 (40,5)

0,217

Geneticke bolesti se
uvijek manifestiraju
prenatalno ili pri

rodenju

41 (97,6)

1(2,4)

<0,001

Malformacija i
prirodena anomalija

nisu sinonimi

32 (76,2)

10 (23,8)

0,001

Vecina bolesti u
¢ovjeku uzrokovana je
promjenama u jednom

genu

38 (90,5)

4 (9,5)

<0,001

Razli¢ite promjene u
jednom genu mogu
uzrokovati vise

razli¢itih bolesti

35 (83,3)

7 (16,7)

<0,001
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Vecina bolesti 30 (71,4) 12 (28,6) 0,006
uzrokovana je
isklju¢ivo okolisnim
¢imbenicima (npr.
prehrana i1 nacin

Zivota)

Vecina tumora je 38 (90,5) 4 (9,5) <0,001

nasljedna

Iz rezultata je vidljivo da su na vecinu pitanja ispitanici tocno odgovorili sa statisticki znacajnom
razlikom (P<0,001) izmedu toc¢nih 1 neto¢nih odgovora. Na tvrdnju ,,Potpomognutu oplodnju
treba ponuditi svim neplodnim parovima bez obzira na uzrok® ne postoji statisticki znacajna
razlika (P=0,217) izmedu to¢no i netocno odgovorenih pitanja, Sto zna¢i da je velik broj

ispitanika dao netocan odgovor na navedeno pitanje, njih 17 (40,5 %).

3.2.2. ZNANJE O ULOZI GENETICKIH I OKOLISNIH CIMBENIKA U NASTANKU
BOLESTI

Druga podskupina pitanja ispitivala je znanje o ulozi genetic¢kih i okoliSnih ¢imbenika u

nastanku bolesti. Ponuden je bio niz bolesti koje u podlozi nastanka mogu imati preteZito

geneticke Cimbenike, okoliSne ¢imbenika ili kombinaciju genetickih i okoliSnih ¢imbenika, a

ispitanici su morali izabrati koji ¢imbenik smatraju glavnim uzrokom bolesti. Ispitanici su mogli

ostvariti ukupno 8 bodova. Dobiveni rezultati prikazani su u tablici 3. Medijan znanja ispitanika
u ovom dijelu upitnika bio je 6 (raspon 4-7).
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Tablica 3. Znanje o ulozi genetickih i okoli$nih ¢imbenika u nastanku bolesti

Pitanje N (%) N (%) P
To¢ni odgovori Netoc¢ni odgovori

Nasljedni rak dojke i | 27 (64,3) 15 (35,7) 0,064

jajnika

Spinalna misi¢na 39 (92,9) 3(7,1) <0,001

atrofija

Klasi¢na obiteljska 31 (73,8) 11 (26,2) 0,002

adenomatozna

polipoza

Fetalni hidatoinski 10 (23,8) 32 (76,2) 0,001

sindrom

Endometrioza 38 (90,5) 4 (9,5) <0,001

Deficit 21- 39 (92,9) 3(7,1) <0,001

hidroksilaze

Turner sindrom 42 (100) 0 (0) <0,001

Gestacijski dijabetes | 36 (85,7) 6 (14,3) <0,001

Od 8 pitanja, statisticki znacajna razlika (P<0,001) primije¢ena je u 5 pitanja izmedu to¢nih 1
netocnih odgovora. Na pitanje o fetalnom hidatoinskom sindromu vecina je ispitanika dala
netoCan odgovor, njih 32 (76,2 %), sa statisticki znacajnom razlikom izmedu neto¢nih i to¢nih

odgovora (P=0,001). Na pitanje o ulozi ¢imbenika u nastanku nasljednog raka dojke i jajnika ne
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postoji statisticki znacajna razlika (p=0,064) izmedu to¢nih i1 neto¢nih odgovora, Sto ukazuje da

su ispitanici ve¢inom davali to¢ne odgovore, ali postoji i velik broj neto¢no danih odgovora.

3.2.3. ZNANJA O GENETICKOM TESTIRANJU
Treca podskupina pitanja ispitivala je znanje o genetickom testiranju. Ponudene su bile
mogucnosti odgovora to¢no/netocno, a ukupno je tocnim odgovorom bilo moguce ostvariti 9
bodova. Dobiveni su rezultati prikazani u tablici 4. Medijan znanja ispitanika u ovom dijelu

upitnika bio je 6 (raspon 5-8).

Tablica 4. Znanja o geneti¢kom testiranju

Pitanje N (%) N (%) P
To¢ni odgovori Netoc¢ni odgovori
Lije¢nik smije naruciti | 41 (97,6) 1(2,4) <0,001

geneticki test za
pacijenta bez njegova

znanja

Svi geneticki testovi 19 (45,2) 23 (54,8) 0.537

su dijagnosticki
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U Republici Hrvatskoj
provodi se
novorodenacki probir
samo za prirodenu
hipotireozu i

fenilketonuriju

12 (28,6)

30 (71,4)

0.006

Genske bolesti mogu
se dijagnosticirati

kariotipom

25 (59,5)

17 (40,5)

0,217

Za detekciju genskih i
kromosomskih
promjena koriste se
iste metode

genetickog testiranja

36 (85,7)

6 (14,3)

<0,001

Farmakogenomika
trenutno nije klinicki
primjenjiva jer se tek
provode znanstvena
istrazivanja o utjecaju
gena na metabolizam

lijekova

22 (52,4)

20 (47,6)

0,758
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Pacijent nije obavezan | 36 (85,7) 6 (14, 3) <0,001
obavijestiti svoju
obitelj o svojim
rezultatima

genetickog testiranja

Samo specijalisti 39 (92,9) 3(7,1) <0,001
medicinske genetike
mogu uputiti pacijente

na geneticko testiranje

Svaka osoba ima | 39 (92,9) 3(7,1) <0,001
pravo odbiti geneticko

testiranje

StatistiCki znacajna razlika izmedu to¢nih i neto¢nih odgovora primije¢ena je na 5 od 9 pitanja,
na koje su veé¢inom dani to¢ni odgovori. Na pitanje ,,U Republici Hrvatskoj provodi se
novorodenacki probir samo za prirodenu hipotireozu i fenilketonuriju” vecina je ispitanika dala
netocan odgovor, njih 30 (71, 4 %) sa statistickom zna€ajno$¢u od P=0,006. Na pitanja
,Farmakogenomika trenutno nije klinicki primjenjiva jer se tek provode znanstvena istraZivanja
0 Utjecaju gena na metabolizam lijekova” , ,, Svi geneticki testovi su dijagnosticki® i “ Genske
bolesti mogu se dijagnosticirati kariotipom® ispitanici su podjednako davali to¢ne i netocne

odgovore.
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3.24. ZNANJA O ULOZI LIJECNIKA SPECIJALISTA GINEKOLOGIJE

PORODNISTVA U SKRBI PACIJENTA S GENETICKOM BOLESCU

I

Cetvrta podskupina pitanja ispitivala je znanja o ulozi lije¢nika specijalista ginekologije i

porodnistva u skrbi pacijenta s genetickom boles¢u. Ispitanici su morali odgovoriti smatraju li da

je odredena uloga u domeni posla lije¢nika njihove specijalizacije. Ponudene su bile mogucnosti

odgovora da/ne, a ukupno je bilo 6 pitanja. Rezultati su prikazani u Tablici 5.

Tablica 5. Uloga lije¢nika specijalista ginekologije i porodni$tva u skrbi pacijenta s genetickom

boles¢u

Koja je uloga lije¢nika specijalista ginekologije i | N (%) N (%) P
porodnistva u skrbi pacijenta s genetiCkom Da Ne

boleséu?

Prepoznavanje indikacija za geneticko testiranje. | 41 (97,6) 1(2,4) <0,001
Narucivanje genetickih testova za pacijente. 23 (54,8) 19 (45,2) 0,537
Razgovaranje s pacijentima o genetiCkom 40 (95,2) 2 (4,8) <0,001
testiranju.

Interpretacija nalaza genetickog testiranja. 18 (42,9) 24 (57,1) 0,355
Cjelozivotna skrb za pacijenta. 7 (16,7) 35 (83,3) <0,001
Dodatno usavrsavanje iz medicinske genetike. 24 (57,1) 18 (42,9) 0,355
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Ispitanici se slazu da su uloge lijecnika specijalista ginekologije i porodniStva prepoznavanje
indikacija za geneticko testiranje te razgovaranje s pacijentima o genetickom testiranju. Veéina
ispitanika smatra da njihova uloga nije cjelozivotna skrb za pacijenta s genetickom bolesc¢u, njih
35 (83,3 %). lako ispitanici smatraju da trebaju razgovarati s pacijentima o genetickom
testiranju, njith 40 (95,2 %), vecina ih smatra da njihova uloga nije interpretacija nalaza
genetitkog testiranja, njih 24 (57,1 %). Sto se ti¢e naru¢ivanja geneti¢kih testova za pacijente i
dodatnog usavrsavanja iz medicinske genetike, ispitanici su podjednako davali pozitivne i

negativne odgovore, te nema statisti¢ki znacajne razlike izmedu njih.

3.25. ZNANJE O ULOZI GENETICKIH CIMBENIKA U GINEKOLOGIJI 1
PORODNISTVU

Peta je podskupina pitanja ispitivala specificna znanja o ulozi genetickih ¢imbenika u

ginekologiji 1 porodniStvu. Ponudeni odgovori bili su to¢no/neto¢no. Ova se podskupina sastojala

od 12 pitanja i to¢ni su odgovori donosili 12 bodova. Medijan to¢nih odgovora bio je 7 (0-10).

Rezultati su prikazani u Tablici 6.

Tablica 6. Znanje o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u ginekologiji i porodnistvu

Pitanja N (%) N (%) P
Tocni Netocni
odgovori odgovori

25 % primarnih amenoreja posljedica je gonadne 12 (30,8) 27 (69,2) 0,016

disgeneze uzrokovane kromosomskim aberacijama
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Sekundarna amenoreja nikada nije indikacija za

geneticko testiranje

26 (66,7)

13 (33,3)

0,037

Najces¢éi geneticki uzrok prijevremene menopauze

je triplo X sindrom

28 (71,8)

11 (28,2)

0,009

Prva metoda odabira za geneticko testiranje

spontano pobacenog ploda je kariotipizacija

8 (20,5)

31 (79,5)

0,0002

Numericke aberacija kromosoma u ploda najces¢i
su uzrok spontanih pobacaja neovisno o tome

koliko je par prethodno imao spontanih pobacaja

19 (48,7)

29 (51,3)

0,873

Analiza slobodne fetalne DNA u krvi trudnice

moze se koristiti za detekciju aneuploidija u ploda

38 (97,4)

1(2,6)

<0,001

U muskaraca koji imaju azoospermiju i teske
oblike azoospermije treba provesti analizu
mikrodelecija AZF podrué¢ja kromosoma Y ako je

nalaz kariotipa uredan

38 (97,4)

1(2,6)

<0,001

Neinvazivni prenatalni testovi su dijagnosticki

testovi

23 (59,0)

16 (41,0)

0,262

Potpomognuta oplodnja omogucuje zdravo
potomstvo u slu¢aju da zena ili muskarac imaju

homolognu Robertsonovu translokaciju

22 (56,4)

17 (43,6)

0,423
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Metodom aCGH (komparativna genomska 24 (61,5) 15 (38,5 0,150
hibridizacija na mikroc¢ipu) nije moguce
dijagnosticirati deleciju manju od 3 milijuna

parova baza

Uniparentna disomija u ploda moze se 23 (59,0) 16 (41,0) 0,262

dijagnosticirati kariotipom

Prosireni genomski probir je vrsta preventivnog 29 (76,3) 9 (23,7) 0.001

testa za recesivne bolesti

U ovoj podskupini pitanja na 9 pitanja od dvanaest ispitanici su dali neto¢an odgovor u postotku
vecem od 25 %. Statisti¢ki znaCajna razlika izmedu to¢nih 1 neto¢nih odgovora uocava se samo
na pitanjima o analizi slobodne fetalne DNA, o azoospermiji u muskaraca te o proSirenom

genomskom probiru koje su ispitanici ve¢inom to¢no odgovorili.

3.3. PONASANJE LIJECNIKA SPECIJALISTA GINEKOLOGIJE 1

PORODNISTVA U VLASTITOJ PRAKSI
U tre¢em dijelu upitnika ispitanici su odgovarali na pitanja o vlastitim ponaSanjima u
svakodnevnoj praksi. Ponudeni su odgovori bili da/ne, a postavljena 4 pitanja. Rezultati su

prikazani u Tablici 7.
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Tablica 7. Ponasanje lijeCnika specijalista ginekologije i porodniStva u vlastitoj praksi

Pitanje N (%) N (%) P

Da Ne
Postoji li moguénost da ne prepoznajete dovoljno 36 (97,3) 12,7 <0,001
pacijente s genetickim poremecajima.
Redovito upucujem pacijente na geneti¢ko testiranje. 15 (40,5) 22 (59,5) 0,105
Razgovaram s pacijentima o genetickim bolestima. 31 (83,8) 6 (16,2) <0,001
Redovito upucujem pacijente na farmakogenomsko 1(2,7) 36 (97,3) <0,001

testiranje.

Na pitanje da 1i postoji mogucnost da ne prepoznaju dovoljno pacijente s genetiCkim

poremecajima, 36 (97,3 %) ispitanika dalo je potvrdni odgovor sa statisticki zna¢ajnom razlikom

P<0,001. Na pitanje da li upucuju pacijente na geneticko testiranje, ispitanici se pretezito davali

negiraju¢i odgovor, njih 22 (59,5 %). Velik broj ispitanika odgovorio je da razgovara s

pacijentima o genetickim bolestima, njih 31 (83,3 %). Vecina ispitanika, 36 (97,3 %), ne upucuje

pacijente na farmakogenomsko testiranje.

Nadalje, ispitanicima su postavljena pitanja o procjeni udjela pacijenata s genetickom bolescu

koji nisu prepoznati u njihovoj specijalizaciji, te procjeni koliko su pacijenata uputili na

geneticko testiranje u posljednjih godinu dana. Rezultati se nalaze u Tablicama 8. i 9.
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Broj ispitanika (%)

Udio pacijenata (%)

29 (78,4) 0-24,9
4 (10,8) 25-49,9
4 (10,8) 50-74,9
0(0) 75-100

Tablica 9. Broj pacijenata poslan na geneticko testiranje u posljednjih godinu dana

Tablica 8. Procjena udjela pacijenata s genetickim poremecajima koji nisu prepoznati u praksi

Broj ispitanika (%) Broj pacijenata
25 (67,6) 0-9

6 (16,2) 10-19

4 (10,8) 20-29

1(2,7) 30-39

1(2,7) 40-50

kojih Salju pacijente na geneticko testiranje. NajviSe je ispitanika odgovorilo da pacijenta Salje na
testiranje nakon ponavljaju¢ih spontanih pobacaja, zbog neplodnosti ili zbog pozitivne obiteljske
anamneze. Takoder, na testiranje ih Salju kao dio prenatalnog probira, kod pojave primarne

amenoreje i prijevremene menopauze, te kod pojave raka dojke i jajnika.
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3.4. STAVOVI O GENTICKOM TESTIRANJU

Cetvrti je dio upitnika ispitivao stavove ispitanika o genetickom testiranju kroz 19
pitanja. Ispitanici su mogli izraziti svoj stav na skali od 1 do 5, u kojoj 1 predstavlja potpuno

neslaganje, a 5 potpuno slaganje. Rezultati su prikazani u Tablici 10.

Tablica 10. Stavovi o genetickom testiranju

Pitanje Stav ispitanika Ocekivani stav
Medijan (5.-95.
percentila)

Osjecam se dovoljno educiran da mogu 2 (2-4) 5

interpretirati nalaz genetickog testiranja.

Prenatalnu dijagnostiku bih preporucio/la 2 (1-4) 1

iskljucivo rizi¢noj skupini trudnica.

Geneticke bolesti ne mogu se uzro¢no 1(1-2) 1

lijeciti pa ih ne treba niti dijagnosticirati.

Ne bih se podvrgnuo genetickom testiranju | 1 (1-2) 1
jer brinem o pitanjima povijerljivosti

rezultata.

Svojim pacijentima ne bih preporucio 1(1-2) 1
geneticko testiranje jer brinem o pitanjima

povijerljivosti rezultata.
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Geneticko testiranje trebalo bi biti dostupno
svim pojedincima koji se zele testirati bez

obzira na to imaju li indikaciju za testiranje.

2 (1-5)

Zelio bih znati je li bolest koju imam 4 (3-5)
nasljedna.

Dokle god je bolest neizljeciva, ne zelimse | 1 (1-3)
podvrgnuti genetickom testiranju.

Znam za koje lijekove trebam pacijentu 1(1-3)
predloziti farmakogenomsko testiranje.

Sve zene bi trebale uciniti neku od 4 (1-5)
dostupnih metoda prenatalne dijagnostike.

Mislim da je dobro $to se geneticki testovi 1(1-4)
prodaju na internetu jer su na taj nacin lako

dostupni lijenicima i pacijentima.

Geneticko testiranje bi trebalo provesti na 2 (1-4)
svakom novorodenom djetetu.

Lije¢nici bi trebali imati utjecaj na odluke 2 (1-4)
pacijenta nakon nalaza geneti¢kog testiranja.

Pacijenti bi samostalno trebali donositi 4 (2-5)

odluke nakon nalaza genetickog testiranja.
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Ako pacijent ne Zeli informirati svoju obitelj
o nalazu genetic¢kog testiranja u kojem je
postavljena dijagnoza teske nasljedne
bolesti ¢iji se razvoj moze sprijec€iti

pravovremenom intervencijom, ucinio bih to

umjesto njega.

2 (1-3)

Smatram da mogu jednostavno objasniti

strucne geneticke pojmove pacijentu.

3(1-4)

Smatram da je budu¢nost medicine u

genetickom testiranju.

3(2-5)

Ne treba se mijesati u genetiku.

2 (1-3)

Protivim se genetickom testiranju.

1(1-2)

Rezultati pokazuju da vecina ispitanika ima pozitivan i ispravan stav prema genetickom

testiranju. Ispitanici se slazu kako je geneticko testiranje vazan dijagnosticki alat u medicini,

ukoliko je prepoznata prava indikacija. Ispitanici ve¢inom smatraju da je vazno pacijentu ostaviti

odabir zeli li se podvrgnuti testiranju, objasniti mu mogucnosti lijecenja 1 ostaviti mu odluku o

daljnjim postupcima nakon rezultata testa te Zeli li o tome obavijestiti svoju obitelj. Iz rezultata je

vidljivo da postoji odredena nesigurnost ispitanika o indikacijama za slanje pacijenata na

farmakogenomsko testiranje, te u mogucnost interpretacije nalaza genetickog testa. Ispitanike ne

brinu pitanja o povjerljivosti podataka testiranja.
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3.5. POTREBE ZA DODATNOM EDUKACIJOM

GENETIKE

IZ MEDICINSKE

Posljednji je dio upitnika bio posveéen procjeni potreba za dodatnom edukacijom iz

medicinske genetike. Sastojao se od 3 pitanja, koja su ispitanici mogli odgovoriti s da/ne te 1

pitanja u kojemu su ispitanici mogli upisati podrucja genetike u kojima smatraju da je potrebna

dodana edukacija. Rezultati su prikazani u Tablici 11.

Table 11. Potrebe za dodatnom edukacijom iz medicinske genetike

Pitanje N (%) N(%) P
Da Ne
Znam gdje potraziti 25 (71,4) 10 (28,6) <0,001
suvremene i znanstvene
¢injenice o odredenoj
genetickoj bolesti.
Mislim da trebam 31 (88,6) 4(11,4) <0,001
dodatnu edukaciju iz
medicinske genetike.
Jeste li voljni sudjelovati | 32 (91,4) 3(8,6) <0,001

na dodatnom

usavrSavanju iz

medicinske genetike npr.

Tecaj, radionice?
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Vecina ispitanika smatra da zna gdje potraziti suvremene i znanstvene Cinjenice o odredenoj
genetickoj bolesti, njih 25 (71,4 %). Medu ispitanicima, 31 (88,6 %) smatra da treba dodatnu
edukaciju iz medicinske genetike, a 32 (91,4 %) bilo bi voljno sudjelovati na dodatnoj edukaciji
iz medicinske genetike. Na kraju upitnika ispitanicima je ponudena moguénost upisivanja
segmenta medicinske genetike u kojoj bi se htjeli dodatno educirati. Vec¢ina se ispitanika slaze
kako im je potrebna dodatna edukacija iz podrucja prenatalne dijagnostike genetickih bolesti, iz
pojavljuju u praksi. Takoder ispitanici predlazu organiziranje edukacija iz podrucja

farmakogenomike i genetickog testiranja s fokusom na interpretaciju nalaza.

4. RASPRAVA

Budu¢i da rezultati proslih istrazivanja pokazuju kako je znanje o genetici i genetickom
testiranju u specijalista 1 specijalizanata ginekologije i porodniStva uglavnom nedostatno, a
stavovi negativni (2, 12-13, 15-16, 18-20), cilj je ovog istrazivanja bio ispitati geneticku
pismenost 1 stavove o genetiCkom testiranju u specijalizanata 1 specijalista ginekologije 1

porodniStva u Hrvatskoj te potrebu za njihovom dodatnom edukacijom.

Ispitujuc¢i znanja o medicinskoj genetici, kroz niz od 47 pitanja, od kojih je svaki tocan
odgovor nosio po 1 bod, medijan je to¢nih odgovora ukupno bio 29,5 (21-34). To ukazuje na
¢injenicu da je prosjeéno znanje lijeCnika specijalista ginekologije i porodnistva u Hrvatskoj

djelomi¢no nedostatno, §to je u suglasnosti s proslim ispitivanjima.

Rezultati istrazivanja o stavovima o genetickom testiranju pokazuju kako specijalisti 1

specijalizanti u Hrvatskoj imaju izrazito pozitivne i ispravne stavove prema genetickom
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testiranju iako se u nekim podrucjima poput farmakogenomike i interpretacije genetickog nalaza
ne osjecaju dovoljno educirani. U proslim ispitivanjima koja su se bavila tematikom stavova
lije¢nika koji nisu specijalisti medicinske genetike prema genetickom testiranju, uoceno je da se
lije¢nici ne osjecaju dovoljno educirani u interpretaciji nalaza i prenosenju informacija o
genetickim testiranjima, te da ¢esto sumnjaju u ispravnost i povjerljivost rezultata genetickih
testova. (18-20). Usporedujuéi prosla ispitivanja s naSim, uocCava se kako u oba postoje
nedoumice u podrucju informiranja pacijenata o genetickim bolestima, ali su stavovi prema
povjerljivosti podataka i to¢nosti testova u naSem ispitivanju znatnije pozitivniji, nego u proslim

ispitivanjima.

Takoder, nase je ispitivanje pokazalo kako ispitanici prepoznaju potrebu za dodatnom

edukacijom iz medicinske genetike 1 spremni su sudjelovati u provodenju iste.

4.1. ZNANIJE IZ PODRUCJA MEDICINSKE GENETIKE

Rezultati pokazuju da ispitanici raspolazu dobrim znanjem o ulozi genetickih ¢imbenika
u medicini odgovorivsi tocno, sa statisticki znacajnom razlikom P<0,001, na veéinu pitanja.
Medijan to¢nih odgovora je 10 (7-11). Velik je broj ispitanika dao netocan odgovor na pitanje
vezano uz neplodnost, njih 17 (40,5 %), Sto se podudara s rezultatima u kojima su ispitanici
izrazili svoje misljenje o potrebama za dodatnom edukacijom iz podruc¢ja reproduktivne
genetike. Takoder dosta je razlika u odgovorima o uzrocima, nasljednosti i izrazavanju bolesti u
pojedinaca, sto se podudara sa stavom ispitanika da se ne osjecaju dovoljno educirani da mogu
slati pacijente na genetiCko testiranje i interpretirati nalaze genetickih testiranja, ali isto tako

mnogi ispitanici smatraju da naru¢ivanje genetickih testova i njihova interpretacija ne spada u
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djelokrug posla specijalista ginekologije i porodniStva. Nespremnost i nedovoljna educiranost
lijecnika o genetickom testiranju pokazana je kao problem u nekim prijaSnjim istrazivanjima

(2,13, 15-16), $to je u skladu s rezultatima dobivenima u ovom istrazivanju.

Ispitanici dobro prepoznaju ulogu pojedinog c¢imbenika, genetiCkog ili okolisSnog, u
nastanku bolesti te su na skoro sva pitanja dali to¢an odgovor sa statistickom znacajnoscu
P<0,001. Medijan je to¢nih odgovora u ovom podru¢ju bio 6 (4-7). LijeCnici specijalisti i
specijalizanti ginekologije su u neSto ve¢em broju neto¢no odredili ulogu genetickih i okolisnih
¢imbenika u javljanju nasljednog raka dojke 1 jajnika te u javljanju klasi¢ne obiteljske
adenomatozne polipoze. Najveci broj neto¢nih odgovora, 32 (76,2 %), dan je na pitanje o

fetalnom hidatoinskom sindromu, gdje prevladavaju sa statisticki zna¢ajnom razlikom P<0,001.

Sto se ti¢e podrugja koje zahvada znanja o geneti¢kom testiranju, medijan je znanja bio 6
(5-8), od ukupno 9 pitanja. Zanimljivo je kako lije¢nici, iako ih veéina navodi kako redovito
Salju pacijente na testove prenatalnog probira , u velikom broju smatraju da su svi geneticki
testovi dijagnosticki, njih 23 (54,8 %). Vecina ispitanika smatra kako se u Hrvatskog provodi
novorodenacki probir samo za prirodenu hipotireozu i fenilketonuriju, njih 30 (71,4 %) , iako se
novorodenacki probir provodi za viSe bolesti, Sto se mozda moze objasniti Cinjenicom da
novorodenacki probir ve¢inom provode specijalisti neonatologije i pedijatrije, a ne ginekologije i
porodnistva. Polovica ispitanika smatra da farmakogenomika nije klini¢ki primjenjiva, $to se
poklapa sa stavom ispitanika da nisu sigurni u indikacije prema kojima bi pacijente slali na
farmakogenomsko testiranje i da su skoro svi ispitanici, njih 36 (97,3%), odgovorili da ne $alju

pacijente na farmakogenomsko testiranje.
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Zanimljiva je Cinjenica da ispitanici smatraju da bi trebali prepoznati indikaciju za
geneticko testiranje, njih 41 (97,6 %), ali polovica njih smatra da njihov djelokrug posla ne
obuhvaca narucivanje genetic¢kih testova za pacijente. Takoder, skoro svi ispitanici, njih 40 (95,2
%), dali su odgovor da razgovaraju s pacijentima o genetiCkom testiranju, ali ih vecina, 24 (57,1
sudjelovali u ovom istrazivanju slazu da uloga lijenika specijalista ginekologije 1 porodniStva

nije cjelozivotna skrb za pacijenta iako bi ona to trebala biti.

Skupina pitanja u kojoj su pitanja bila posebno prilagodena djelokrugu specijalista
ginekologije 1 porodnistva, dala je iznenadujuce rezultate, budu¢i da su na veéinu pitanja
ispitanici neto¢no odgovorili u postotku ve¢em od 25%. Medijan to¢nih odgovora bio je 7 (0-10).
U ispitanika postoji nesigurnost kod odlucivanja o potrebi za genetickim testiranjem kod
pacijenata sa primarnom i sekundarnom amenorejom. Takoder, velik ih broj smatra kako su svi
neinvazivni prenatalni testovi dijagnosticki testovi, njih 16 (41 %), Sto je u skladu s ¢injenicom
da vecina ispitanika smatra kako su svi geneticki testovi dijagnosticki, njih 23 (54,8 %) . 1z
rezultata je vidljivo da velik broj ispitanika neto¢no odgovara na pitanja o indikacijama za
geneticko testiranje 1 odabir odgovarajuceg testa, Sto dovodi do zakljucka da je potrebna dodatna
edukacija iz tog podrucja. Osim toga, odredeno se neznanje primjecuje iz podrucja reproduktivne
medicine Sto bi takoder trebalo uvrstiti u dodatnu edukaciju. Usporedujuéi ove rezultate s
prijasnjim ispitivanjima (12,14), vidljiva je odredena sli¢nost u nedostatku znanja iz podrucja

medicinske genetike u praksi lijecnika koji nisu specijalisti medicinske genetike.

Sukladno rezultatima da se ispitanici ne smatraju dovoljno educirani da provedu geneticko

testiranje, skoro svi ispitanici, njih 36 (97,3 %), smatraju kako postoji mogucénost da ne
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prepoznaju dovoljno pacijente s genetiCkim poremecajima i da ih ne Salju dovoljno na geneti¢ko

testiranje, njih 22 (59,5 %).

4.2.  ULOGA I PONASANJA U VLASTITOJ PRAKSI
Ispitanici smatraju kako je uloga lije¢nika specijalista ginekologije 1 porodnistva u skrbi
pacijenta s genetickom boleS¢u prepoznavanje indikacija za geneticko testiranje, njih 41 (97,6 %)
1 razgovaranje s pacijentima o genetickom testiranju, njih 40 (95,2 %). Ne slazu se kako je
cjelozivotna skrb za pacijente djelokrug njihova posla, njih 35 (83,3 %). Takoder, nisu sigurni u
¢injenicu je li njihova uloga naruCivanje testova za pacijente i interpretacija nalaza genetickih

testova, Sto vec¢inski smatranju da nije njihova uloga, njih 24 (57,1 %).

Uzimaju¢i u obzir prethodno odgovorena pitanja o tome $to smatraju da je njihova uloga
u brizi za pacijente, sljede¢i rezultati pokazuju odgovore na pitanja koji su dani o ponaSanju
lije¢nika u vlastitoj praksi. lako se ispitanici slazu da bi lije¢nici ginekologije 1 porodnistva
trebali prepoznati indikacije za slanje pacijenata na geneticko testiranje, njih 36 (97,3 %) smatra
kako postoji moguénost da ne prepoznaju dovoljno pacijenta s genetickim poremecajima. Buduéi
da ve¢inom, njih 24 (57,1 %), smatraju da njihova uloga nije narucivanje genetickih testova, isto
tako 22 (59,5 %) ih je odgovorilo da ne upucuju redovito pacijente na geneticko testiranje Sto
pokazuje podudarnost u rezultatima. Vecina ispitanika, njih 31 (83,3 %) odgovara kako
razgovara s pacijentima o genetickim bolestima. Zanimljiva je €injenica da je samo 1 (2,7 %)
ispitanik odgovorio da Salje svoje pacijente na farmakogenomsko ispitivanje, Sto je u skladu s

rezultatima da ispitanici nisu sigurni u indikacije za farmakogenomsko testiranje.
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4.3. STAVOVI O GENETICKOM TESTIRANJU
Ispitanicima je postavljen niz pitanja u kojima su iznosili svoje stavove prema
genetickom testiranju, gdje je broj jedan predstavljao odgovor u potpunosti se ne slazem, a broj 5
odgovor u potpunosti se slazem. Rezultati su pokazali da veéina ispitanika ima ispravne i

pozitivne stavove prema genetickom testiranju.

Najveci se nesrazmjer izmedu ocekivanih 1 dobivenih rezultata uo¢ava na pitanjima povezanim s
potrebama u prenoSenju znanja iz medicinske genetike pacijentima. Tako je oCekivani stav na
pitanje da li se lijecnici osjecaju dovoljno educirani da mogu interpretirati nalaz genetickog
testiranja bio 5, a ispitanici su dali medijan odgovora 2 (2-4). Takoder, oc¢ekivani stav na pitanje
da li znaju za koje lijekove trebaju pacijentima predloziti farmakogenomsko testiranje bio je 5, a
ispitanici su dali medijan odgovora 1 (1-3). Osim toga ispitanici nisu sigurni da mogu
pacijentima na jednostavan nain objasniti stru¢ne genetiCke pojmove, te je medijan odgovora
bio 3 (1-4). Usporedujuce nase rezultate s pro§lim ispitivanjima, uocava se slican stav ispitanika.
Tako je u proslim ispitivanjima takoder uoceno kako se lijecnici ne osje¢aju dovoljno educirani u

prenoSenju informacija o genetickim pojmovima i genetickom testiranju pacijentima. (18-20)

Za razliku od proslih ispitivanja (19) gdje je uoceno da lije¢nici sumnjaju u to€nost i
povjerljivost podataka genetickog testiranja, nase je istrazivanje pokazalo da ispitanici ne brinu o

povjerljivosti podataka genetickog testiranja.

Sto se ti¢e indikacija za geneti¢ko testiranje, rezultati pokazuju da ispitanici smatraju da je vazno
prepoznati pravu indikaciju za testiranje, a ne nuditi testiranje svakom pojedincu. Isto tako

Smatraju da geneticki testovi ne bi trebali biti lako dostupni na internetu.
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Promatraju¢i rezultate koji se tiCu autonomije i prava izbora pacijenata o tome zeli li se
podvrgnuti testiranju, zZeli li saznati rezultate i podijeliti ih s obitelji, te kako zeli postupiti nakon
dolaska rezultata testa, vidljivo je kako ispitanici imaju izuzetno pozitivne stavove o postivanju

pacijentovih zZelja.

Na pitanje da li se ispitanici protive genetiCkom testiranju, medijan je odgovora bio 1 (1-2), Sto
upucuje na Cinjenicu da ispitanici podrzavaju geneticka testiranju 1 ne protive se njihovom

provodenju.

lako vecina ispitanika, njih 25 (71,4 %), smatra da zna gdje ¢e potraziti suvremene i
znanstvene ¢injenice o genetickim bolestima, velik ih broj, njih 31 (88,6 %), ipak smatra kako je
potrebna organizacija dodatne edukacije iz medicinske genetike. Ukoliko bi dodatna edukacija
bila organizirana, 32 (91,4 %) ispitanika odgovorilo je kako bi bili voljni sudjelovati u dodatnom
usavrSavanju iz medicinske genetike, Sto je u skladu s odgovorom da ispitanici ve¢inom smatraju

kako je ono potrebno.
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5. ZAKLJUCAK

Ovim su istrazivanjem utvrdene razine znanja i stavova lijecnika specijalista ginekologije 1
porodnistva u Republici Hrvatskoj o medicinskoj genetici.

Uvidom u rezultate zakljuceno je da su znanja o ulozi genetickih ¢imbenika u medicinskoj
genetici u lijeénika specijalista ginekologije i porodni$tva bila vrlo dobra, iznosila su 10 (7-12)
od mogucih 12.

Ispitanici su pokazali da su njihova znanja iz podrucja uloge genetickih ¢imbenika u
ginekologiji i porodnistvu, iako nesto losija od op¢ih znanja, takoder dobra, a iznosila su 7 (O-
10) od mogucih 12.
Ispitanici su pokazali vrlo dobro znanje u odredivanju podloge nastanka bolesti u ginekologiji i
porodnisStvu, gdje je ukupno bilo moguce ostvariti 8 bodova, a medijan odgovora iznosio je 6
(4-7).
Sto se ti¢e znanja iz podrué¢ja genetikog testiranja, ispitanici su pokazali dobro znanje koje je
iznosilo 6 (5-8) od mogucih 9.

Stavovi su ispitanika o genetickom testiranju bili iznimno pozitivni 1 ispravni. Od
ponudenih 19 tvrdnji, stav ispitanika se ne slaze s oCekivanim stavom u samo 4 tvrdnje, Sto

potkrjepljuje prethodno navedenu tvrdnju.

Zaklju¢no, ukupno je znanje specijalista ginekologije i1 porodniStva iz medicinske

genetike prosjecno, s rezultatom 29,5 (21-34) od mogucih 47.
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6. SAZETAK

Cilj: Cilj istrazivanja je bio ispitati geneticku pismenost u specijalizanata i specijalista

ginekologije i porodniStva u Hrvatskoj.

Ispitanici i postupci: U istrazivanje su bili ukljuceni lije¢nici specijalisti ginekologije i
porodnistva Republike Hrvatske koji su dobrovoljno ispunjavali anonimni online upitnik u
periodu od sijeénja do travnja 2021. godine. Upitnik se sastojao od 88 pitanja podijeljenih u
pet skupina (opc¢e informacije, znanja o medicinskoj genetici, ponaSanja u vlastitoj praksi,
stavovi 0 genetickom testiranju, potrebe za dodatnom edukacijom iz medicinske genetike). U

istrazivanju je sudjelovalo 42 ispitanika.

Rezultati: Ispitujuéi znanja o medicinskoj genetici, medijan je to¢nih odgovora ukupno bio
29,5 (21-34) , a specijalisti i specijalizanti u Hrvatskoj imaju izrazito pozitivne i ispravne
stavove prema genetiCkom testiranju. Takoder, nase je ispitivanje pokazalo kako ispitanici
prepoznaju potrebu za dodatnom edukacijom iz medicinske genetike i spremni su sudjelovati

u provodenju iste.

Zakljuéak: Ukupno je znanje specijalista i specijalizanata ginekologije i porodniStva u
Republici Hrvatskoj prosjecno, Sto naglasava potrebu za dodatnom edukacijom kako bi se u
svakodnevnoj praksi pacijentima pruzala $to bolja skrb iz brzorastuéeg podrucja medicinske

genetike.

Kljué¢ne rije¢i: medicinska genetika, geneticka pismenost, znanja, stavovi, ginekologija i

porodnistvo
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7. SUMMARY

Aim: Aim of this research was to look into genetic literacy among residents and specialists

of gynecology and obstetrics in Croatia.

Participants and methods: Participants included in this research were residents and
specialists of gynecology and obstetrics in Croatia. They volunteered to participate in
anonymous online survey in period from January to April of 2021. Survey consisted of 88
questions divided into 5 categories (general information, knowledges on medical genetics,
behaviors in clinical practice, attitude on genetic testing, need for further education in

medical genetics). Survey was carried out by 42 participants.

Results: Questioning knowledges about medical genetics median of correct answers was
29,5. Residents and specialists of gynecology and obstetrics have pronouncedly positive and
correct attitudes towards genetic testing. Also, our research showed that participants
recognized the need for further education in medical genetics and are willing to participate if

such education would be organized.

Conclusion: All together, knowledge of residents and specialists of gynecology and
obstetrics in Republic of Croatia is average which emphasizes the need for further education

so patients in everyday medical care would be given better care in field of medical genetics.

Key words: medical genetics, genetic literacy, knowledges, attitudes, gynecology and

obstetrics
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10. PRIVICI

10.1. PRILOG 1. UPITNIK ,,ZNANJE, STAVOVI I PONASANJE VEZANI
UZ MEDICINSKU GENETIKU U LIJECNIKA KOIJI NISU

SPECIJALISTI MEDICINSKE GENETIKE*

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 godine dobili specijalizaciju?
(upisite odgovor)

4. Upisite u kojem mjestu radite.
5. UpiSite naziv institucije u kojoj ste zaposleni.

6. Jeste li izvan edukacije u sklopu studija na medicinskom fakultetu i specijalizacije imali neki
oblik dodatne edukacije iz medicinske genetike?
(odaberite odgovor: da / ne)

7. Procijenite svoje znanje iz medicinske genetike.
(odaberite odgovor: 1/2/3/41/5)

8. Koliko mislite da Vam znanja, vjeStine 1 stavovi iz medicinske genetike trebaju u praksi?
(odaberite odgovor: 1/2/3/415)

Dio 2: ZNANJE
A) Znanja o ulozi genetic¢kih ¢imbenika u medicini
(odaberite odgovor: to¢no / neto¢no)
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 najéesce 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.
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9. Vecina bolesti u ¢ovjeku uzrokavana je promjenama u jednom genu.

10. Razlicite promjene u jednom genu mogu uzrokovati vise razliitih bolesti.

11. Vecina bolesti uzrokovana je isklju¢ivo okoliSnim cimbenicima (npr. prehrana i nacin
zivota).

12. Vecina tumora je nasljedna.

B) Koje su bolesti uvjetovane genetickim, okoliSnim ili kombinacijom genetickih i okoliSnih
¢imbenika?
(odaberite odgovor: genetickim / okolisSnim / genetickim 1 okoliSnim)
. Nasljedni rak dojke i jajnika
. Spinalna miSi¢na atrofija
. Klasi¢na obiteljska adenomatozna polipoza
. Fetalni hidatoinski sindrom
. Endometrioza
. Deficit 21-hidroksilaze
. Turner sindrom
. Gestacijski dijabetes

0O ~NO O1HS W K-

C) Znanja o genetickom testiranju
(odaberite odgovor: to¢no / neto¢no)
1. Lijecnik 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 geneti¢kog testiranja.
6. Farmakogenomika trenutno nije klini¢ki primjenjiva jer se tek provode znanstvena istrazivanja
0 Utjecaju gena na metabolizam lijekova.
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 koja je uloga lije¢nika specijalista ginekologije i porodniStva u skrbi
pacijenta s genetickom boles¢u?

(odaberite odgovor/e: prepoznavanje indikacija za geneticko testiranje / narucivanje
genetickih testova za pacijente / razgovaranje s pacijentima o genetickom testiranju /
interpretacija nalaza genetickog testiranja / cjelozivotna skrb za pacijenta / dodatno usavrSavanje
iz medicinske genetike)

E) Znanje o ulozi geneti¢kih ¢imbenika u ginekologiji i porodnistvu
(odaberite odgovor: to¢no / neto¢no)
1. 25 % primarnih amenoreja posljedica je gonadne disgeneze uzrokovane kromosomskim
aberacijama.
2. Sekundarna amenoreja nikada nije indikacija za geneticko testiranje.
3. Najces¢i geneticki uzrok prijevremene menopauze je triplo X sindrom.
4. Prva metoda odabira za geneticko testiranje spontano pobacenog ploda je kariotipizacija.
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5. Numericke aberacija kromosoma u ploda najces$¢i su uzrok spontanih pobacaja neovisno o
tome koliko je par prethodno imao spontanih pobacaja.

6. Analiza slobodne fetalne DNA u Krvi trudnice moze se koristiti za detekciju aneuploidija u
ploda.

7. U muskaraca koji imaju azoospermiju i teSke oblike azoospermije treba provesti analizu
mikrodelecija AZF podrucja kromosoma Y ako je nalaz kariotipa uredan.

8. Neinvazivni prenatalni testovi su dijagnosticki testovi.

9. Potpomognuta oplodnja omoguéuje zdravo potomstvo u sluc¢aju da zena ili muskarac imaju
homolognu Robertsonovu translokaciju.

10. Metodom aCGH (komparativna genomska hibridizacija na mikro¢ipu) nije moguce
dijagnosticirati deleciju manju od 3 milijuna parova baza.

11. Uniparentna disomija u ploda moze se dijagnosticirati kariotipom.

12. ProSireni genomski probir je vrsta preventivnog testa za recesivne bolesti.

Dio 3: PONASANJE U VLASTITOJ PRAKSI

1. Ocijenite Vasu edukaciju iz medicinske genetike tijekom studija medicine i specijalizacije.
(odaberite odgovor: 1/2/3/415)

2. Postoji 1i moguénost da ne prepoznajete dovoljno pacijente s genetickim poremecajima?
(odaberite odgovor: da / ne)

3. Sto mislite koji je udio pacijenata s geneti¢kim poremecajima koji nisu prepoznati u Vasoj
specijalizaciji? (upisite odgovor: 0-100 %)

4. Redovito upucujem pacijente na geneticko testiranje. (odaberite odgovor: da / ne)

5. Koliko ste pacijenata uputili na genetic¢ko testiranje u zadnjih godinu dana? (upisite odgovor)
6. Razgovaram s pacijentima o genetickim bolestima. (odaberite odgovor: da / ne)

7. Redovito upucujem pacijente na farmakogenomsko testiranje. (odaberite odgovor: da / ne)

8. Koje su najcesce indikacije zbog kojih upucujete pacijente na geneticko testiranje? (upisite
odgovor)

Dio 4: 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 uzrocno 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 geneti¢kom testiranju.

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

10. Sve Zene bi trebale uciniti neku od dostupnih metoda prenatalne dijagnostike.
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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 genetickog 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 5: DODATNA EDUKACIJA 1Z MEDICINSKE GENETIKE

1. Znam gdje potraziti suvremene i1 znanstvene cinjenice o odredenoj genetiCkoj bolesti.
(odaberite odgovor: da / ne)

2. Mislim da trebam dodatnu edukaciju iz medicinske genetike. (odaberite odgovor: da / ne)

3. Jeste li voljni sudjelovati na dodatnom usavrSavanju iz medicinske genetike (npr. tecaj,
radionice)? (odaberite odgovor: da / ne)

4. O kojem biste se segmentu medicinske genetike htjeli usavrsiti? (upisite odgovor)
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