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POVZETEK

Teoreti¢na izhodis¢a: Pri dolocenih pacientih diagnoza bolezni ni natan¢no
opredeljena, zato izvedemo genetske preiskave, ki razjasnijo diagnozo in omogocijo
ciljno zdravljenje. Izvedejo se tudi za namen napovednega testa (pri novorojencih), ki se
nimajo izrazenih bolezenskih znakov, a je to pri njih klju¢no za zgodnje odkrivanje ter
zdravljenje bolezni.

Cilj: Zeleli smo ugotoviti, kak$no je znanje anketirancev o genetiki, genetskem
svetovanju, kaksen je njihov interes in v kolik$ni meri se s to tematiko sreCujejo pri
delu.

Metoda: Raziskava je temeljila na deskriptivni kvantitativni metodi raziskovanja.
Instrument raziskave je bil vprasalnik z vprasanji odprtega in zaprtega tipa, namenjen
diplomiranim medicinskim sestram/zdravstvenikom. Sodelovalo jih je 113, kar
predstavlja 94 %. Raziskava je potekala od aprila do septembra 2019. Koeficient
Cronbach alfa je znaSal 0,9104 in pokazal odli¢no zanesljivost naSega vprasalnika.
Dobljene rezultate smo obdelali s pomocjo statisticnega programa SPSS 21.00. Za
razlike med spremenljivkami smo uporabili ANOVA test. Rezultate smo podali v obliki
tabel in grafov.

Rezultati: Osnovno znanje anketirancev o genetiki in genetskem svetovanju je visoko,
saj se jih je 110 (97,3 %) opredelilo, da se genetska tehnologija uporablja za namene
pridobitve zdravstvenega stanja pacienta, 80 (70,8 %) vprasanih se je opredelilo, da
poznajo genetsko svetovanje. Strinjali so se, da je v genetsko svetovanje vkljuéen tim
strokovnjakov (PV = 4,38) in da je personalizirana medicina individualno obravnavana
(PV = 4,17) ter da se v Sloveniji izvaja presejalno testiranje novorojencev (PV = 3,80).
Izkazali so tudi veliko zanimanje za vecje znanje o genetskem svetovanju (67,3 %
anketirancev).

Razprava: Genetsko svetovanje je zelo specifi¢no strokovno podroc¢je medicine, ki v
nasem zdravstvu ni masovno zastopano. Kljub temu sta znanje in interes diplomiranih
medicinskih sester/zdravstvenikov zelo visoka. Norman-Marzella (2019) namre¢
ugotavlja, da je zaupanje medicinskih sester v svoje znanje zelo nizko. Anketiranci so
seznanjeni z izvajanjem personalizirane medicine in presejalnega testiranja

novorojencev v Sloveniji.



Klju¢ne besede: personalizirana medicina, redke bolezni, presejalno testiranje

novorojencev



SUMMARY

Background: In some patients, the diagnosis of a disease is not well defined, so genetic
tests are performed to clarify the diagnosis and allow targeted treatment. They are also
performed for the purpose of a predictive test (in newborns) that do not yet have a
pronounced disease sign, but this is crucial for early detection and treatment of the
disease.

Aims: We wanted to determine respondents’ general knowledge on genetics, genetic
counseling, their interest for this topic, and to what extent they encounter this topic in
their work.

Methods: A descriptive quantitative research design was employed. The research
instrument was an open-ended and closed-ended questionnaire for registered nurses. A
total of 113 nurse respondents participated in the survey (94% response rate). The
survey was conducted from April to September 2019. The Cronbach alpha coefficient
was 0.9104 and showed excellent reliability of the questionnaire. The obtained results
were processed with the statistical program SPSS 21.00. An ANOVA test was used to
determine the differences between variables. The results were presented in the form of
tables and graphs.

Results: The basic knowledge of nurse respondents on genetics and genetic counseling
is high, as 110 (97.3%) said that genetic technology was used for the purposes of
obtaining a patient’s health condition, and 80 (70.8%) said that they were familiar with
genetic counseling. They agreed that a team of experts is involved in genetic counseling
(M = 4.38), that personalized medicine involves individual treatment (M = 4.17) and
that neonatal screening is performed in Slovenia (M = 3.80). They also showed great
interest in obtaining more knowledge on genetic counseling (67.3% of respondents).
Discussion: Genetic counseling is a very specific professional field of medicine that is
not widely represented in Slovenian healthcare. Nevertheless, the knowledge and
interest of registered nurses for this topic is very high. Norman-Marzella (2019) found
that nurses’ confidence in their knowledge was very low. The respondents are also
familiar with the implementation of personalized medicine and screening of newborns

in Slovenia.
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1 UVvOD

Za genetsko testiranje obstajajo zelo razli¢ni zdravstveni razlogi. Pomembno je zgodnje
odkrivanje in zdravljenje genetskih bolezni. Genetsko testiranje ima lahko zelo velik in

resen vpliv na posameznika in druzino (UKC Ljubljana, 2009a).

Zelo pomembna je strokovna usposobljenost tima, ki nudi genetsko svetovanje. Del tega

tima je tudi diplomirana medicinska sestra/zdravstvenik (Plavskin, 2018).

O Genetskem svetovanju in testiranju se v tuji in nasi strokovni literaturi najde veliko
informacij z vidika zdravnikov. Nasli smo kar nekaj informacij za paciente (UKC
Ljubljana, 2009a; UKC Ljubljana, 2009b), ki so napisane na bolj poljuden nalin,

razumljiv tudi nestrokovni javnosti.

Tako v tuji kot tudi v nasi strokovni literaturi pa nismo zasledili knjig, ¢lankov, raziskav
in kakr$nihkoli informacij o tem, koliko znanja in vedenja o genetskem svetovanju
imajo oziroma naj bi imele diplomirane medicinske sestre/zdravstveniki. Zato smo se
odlo¢ili, da izvedemo raziskavo na tem podrocju. Problem, ki ga zelimo raziskati, je
predvsem, kaksno je vedenje diplomiranih medicinskih sester/zdravstvenikov o genetiki
in organiziranosti genetskega svetovanja. Zanima pa nas tudi njihovo stalis¢e glede
pomembnosti genetskega testiranja, svetovanja, individualizirane obravnave pacienta in
njihove pripravljenosti ter zelje po nadaljnem izobrazevanju 0 tej tematiki. V Studiji,
narejeni v Ameriki, so medicinske sestre izrazile zelo nizko zaupanje v svoje znanje
(Norman-Marzella, 2019). Studija, narejena v Koreji, je preuéevala ozaveidenost in
odnos splosne javnosti, pacientov, obolelih za rakom, in zdravstvenih delavcev do
genetskega testiranja (Eum, et al., 2018). S podobnim problemom se je ukvarjala tudi
Studija, narejena v Ameriki, med temnopoltimi medicinskimi sestrami, ki so menile, da
obstaja diskriminatorna zloraba genetskih informacij nad manjSinskim temnopoltim

prebivalstvom (Powell-Young & Spruill, 2013).

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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2 TEORETICNI DEL

Ljudje so se Ze zelo zgodaj zavedali, da so potomci podobni svojim starSem. Verjeli so,
da se lastnosti star§ev mesajo v potomstvu podobno kot barve na paleti. Kako Vv resnici
poteka dedovanje, je ugotovil menih Gregor Mendel s svojo teorijo faktorjev, vendar
leta 1884, ko je umrl, njegovo pionirsko delo $e ni bilo znano. Znanstveniki so njegovo
delo ponovno odkrili v zadetku 20. stoletja, ko so raziskovali dedovanje in dali
njegovim faktorjem ime geni. Velik razcvet v genetiki se je zgodil med letoma 1953 in
2003, po odkritju strukture DNK. Drugi ve¢ji napredek se je zgodil v zacetku 21.
stoletja s Projektom c¢loveskega genoma, s katerim so odkrili branje zapisov, ki

sestavljajo navodila v nasi DNK (Walker, 2005).

Danasnja genska tehnologija in geneticna znanost se uporabljata na razlicnih podrocjih:
ugotavljanje sorodstvenih vezi, ugotavljanje istovetnosti (v forenziki, pri iskanju prstnih
odtisov), raziskovanje fosilnih ali mumificiranih ostankov Zzivih bitij. Razvilo se je
gensko inZenirstvo, katerega namen je pridobivanje hisnih ljubljenckov, kmeckih zivali
in poljs¢in, s tocno doloCenimi lastnostmi — gensko spremenjeni organizmi. Zelo
pomembno podrocje delovanja geneti€ne znanosti pa je podrocje odkrivanja genetskih
bolezni in morebitno preprecevanje ter zdravljenje le-teh. Genska terapija je trenutno Se

na zgodnji, zacetni testni stopnji in Se ne obljublja udeznih ozdravitev (Walker, 2005).

2.1 GENETIKA

Clovesko telo je sestavljeno iz ogromnega §tevila celic, ki so osnovne gradbene enote
vseh zivih bitij. Vecina celic ima jedro, v katerem so shranjene vse informacije za
razvoj, razmnozevanje in pravilno delovanje vsakega organizma. Geni so nanizani na
nitastih strukturah, ki jim pravimo kromosomi. V vecini celic imamo 46 kromosomov.
Podedujemo jih od starSev, 23 od oceta in 23 od matere, tako da imamo dva seta po 23
kromosomov oziroma 23 parov. Ker so kromosomi sestavljeni iz genov, na ta nacin
podedujemo dve kopiji ve€ine genov, po eno kopijo od vsakega od starSev. Zato imamo
pogosto podobne lastnosti kot nasi star§i. Kromosomi in geni so sestavljeni iz kemi¢ne

snovi, ki jo imenujemo DNK (UKC Ljubljana, 2009a).

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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V¢asih se v eni kopiji gena pojavi sprememba (mutacija) in prepreci njegovo normalno

delovanje. Ce se sprememba pojavi samo v eni kopiji gena za recesivno obolenje,

medtem ko je druga kopija normalna, posameznik praviloma ne bo imel genetskega

obolenja (UKC Ljubljana, 2009a).

In prav s pomocjo genetskega testa ugotavljamo, ali obstaja sprememba v dolo¢enem

genu ali na dolo¢enem kromosomu. Sprememba je lahko prisotna v vseh celicah

posameznika ter se prenasa tudi v naslednje generacije (Evropski svet, 2012).

2.1.1 Kategorije genetskih bolezni

Poznamo tri glavne kategorije bolezni, ki so posledica genetske mutacije:

Med kromosomske bolezni uvrs¢amo primere, pri katerih ima posameznik enega
ali ve¢ spremenjenih kromosomov (na primer prekrizanje kromosomov ali
manjkajo¢i del kromosoma), ali kadar posameznik nima 46 kromosomov
(Downov sindrom — imajo dodatno kopijo kromosoma 21 ter posledi¢no skupno
47 kromosomov).

Monogenske bolezni so posledica spremembe v enem samem genu. Ponavadi so
to tezke in redke bolezni, vendar skupno prizadenejo milijone ljudi po svetu.
Narava bolezni je odvisna od tega, katere funkcije so zaradi mutiranega gena
motene. Vsi ljudje imamo po dve kopiji vsakega gena — strokovni izraz je dva
“alela”. En alel dobimo od mame, drugega od oceta. Nekatere monogenske
bolezni so posledica spremembe v enem samem alelu (Huntingtonova bolezen —
prizadete so misi¢na koordinacija in kognitivne funkcije). Druge monogenske
bolezni se pojavijo Sele, kadar sta spremenjena oba alela. Posameznik s samo
enim spremenjenim alelom ne zboli za dolo¢eno boleznijo, je samo prenasalec
mutacije (cisti¢na fibroza — prizadeta so pljuca in prebavni trakt). Kadar je pri
posamezniku spremenjen samo en alel, le-ta ne zboli, je pa prenasalec mutacije.
Takim posameznikom recemo tudi (zdravi) prenaSalci. PrenaSalci imajo le

izjemoma kakrSnekoli teZzave, vendar pa, ¢e dva prenasalca skupaj nacrtujeta

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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druzino, imata 25 % tveganje, da otrok podeduje dve spremenjeni okvarjeni
kopiji gena in posledi¢no otrok zboli za doloceno boleznijo.

- Kompleksne genetske bolezni so posledica interakcije vec¢ genetskih sprememb
hkrati v kombinaciji z vplivi okolja in Zivljenjskega sloga posameznika. Sem
uvrs¢amo sladkorno bolezen, ve€ino rakavih obolenj, astmo in bolezni srca. Za
razliko od monogenskih bolezni je pri kompleksnih genetskih boleznih
udelezeno vecje Stevilo genov, ki vplivajo na zaCetek, pojav in napredovanje
bolezni. Ceprav so pogoste kompleksne genetske bolezni pomembno
raziskovalno podrocje genetike, je genetska komponenta teh bolezni trenutno Se
slabo poznana in slabo ovrednotena. Zato so testi za kompleksne genetske
bolezni zaenkrat obravnavani kot neustrezni in nepomembni kot napovednik

tveganja za pojav teh bolezni pri posamezniku (Evropski svet, 2012).

2.1.2 Genetsko testiranje

Poznamo vec¢ razli¢nih tipov genetskih testov:

- Diagnosti¢ni genetski testi so namenjeni potrditvi diagnoze za doloc¢eno
genetsko bolezen pri posamezniku, ki Zze kaze znake bolezni. Rezultati testov
lahko pripomorejo k odloc¢anju o izbiri ustrezne terapije in spremljanja bolezni.
Prav tako lahko pripomorejo k postavitvi ustrezne diagnoze in tako posamezniku
omogocijo, da se preneha iskanje vzroka za njegove tezave ter tako koncno
potrdi, za katero bolezen gre (Rozman & Jez, 2011; Mukherjee, 2016).

- Prediktivni ali napovedni genetski testi se izvajajo pri posamezniku, ki §e nima
zdravstvenih tezav, povezanih z boleznijo. Namenjeni so odkrivanju genetskih
sprememb, ki lahko pomenijo tveganje za pojav bolezni kasneje v zivljenju.
Specifi¢no tveganje se lahko med testi precej razlikuje. Tak genetski test v le
redkih primerih z veliko zanesljivostjo napove tveganje za razvoj bolezni
kasneje v Zivljenju (tako je na primer pri testu za Huntingtonovo bolezen). V
vecini primerov pa prediktivni test napove samo okvirno tveganje za pojav
bolezni v zivljenju posameznika, in ne poda natan¢ne napovedi za pojav bolezni,

saj poleg genetike pomembno vlogo igrajo tudi dejavniki okolja. Takim

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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prediktivnim testom pravimo tudi genetski testi dovzetnosti za dolocene bolezni
(Rozman & Jez, 2011; Mukherjee, 2016).

- Testi prenaSalstva se izvajajo z namenom odkrivanja posameznikov, ki nosijo en
mutiran alel doloCenega gena, povezanega s specificno boleznijo (npr. cisti¢no
fibrozo). PrenaSalci nimajo nobenih znakov bolezni, obstaja pa tveganje, da se
bo bolezen pojavila pri njihovih otrocih (Rozman & Jez, 2011; Mukherjee,
2016).

- Farmakogenomski testi se izvajajo z namenom testiranja posameznikovega
odziva na specifi¢no terapijo. Nekateri posamezniki, na primer, potrebujejo visje
doze zdravil za ucinkovito delovanje, pri drugih posameznikih se lahko pojavijo
pomembni stranski u¢inki na dolo¢eno zdravilo (Walker, 2005; Rozman & Jez,

2011; Mukherjee, 2016).

2.1.3 Personalizirana medicina

Za genetsko testiranje so usposobljeni specializirani strokovnjaki. V procesu genetskega
svetovanja sta poglobljeno obravnavana pacientova konkretna situacija in njegove
potrebe, podane so informacije 0 vseh moznostih, ki so na voljo, ne da bi se kakorkoli
vplivalo na njegovo odlocitev. Prav tako je v dolocenih primerih v genetsko svetovanje
vkljuc¢ena profesionalna psiholoska podpora posamezniku in druZini pred, med in po

samem genetskem testiranju ter dodatna razlaga rezultatov (UKC Ljubljana, 2009a).

Genetsko testiranje, ki se izvaja v okviru zdravstvene obravnave, ima diagnosticno in
prognosti¢no vrednost. Diagnosti¢na vrednost zdravnika usmerja pri izboru terapevtskih
postopkov, prognosticna pa pri izkljucevanju vpliva okoljskih dejavnikov na razvoj
bolezni. Alkoholikom, ki imajo genetske variante specificnih encimov, ki pospesujejo
presnovo alkohola, lahko pomagamo z izobraZzevanjem in osve$¢anjem o Skodljivosti
pitja alkohola Zze v zgodnji starostni dobi (Svetic, 2013). Tudi pravocasno odkrivanje
genetsko predisponirane debelosti pri otrocih lahko vodi v uspesno ohranjanje zmerne
telesne teze, ¢e otroke ze v dobi odras¢anja navajamo na zdrav nacin prehranjevanja in

neprekinjeno telesno dejavnost (Avbersek - Luznik, 2011).

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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Za obravnavo in zdravljenje pacienta se uporablja t. i. personalizirana medicina.
Personalizirana medicina je koncept obravnave v preventivi, diagnostiki in terapiji, ki se
osredoto¢a na posameznega pacienta glede na njegove individualne znacilnosti.
Prepoznati Zelimo pravega pacienta, pravocasno uvesti pravo individualno zdravljenje v
ustreznih odmerkih. Uposteva se vpliv sprememb celotnega profila markerjev, ki so

znacilni za posameznega pacienta (Rozman & Jez, 2011).

2.14 Testiranje novorojencev

V Sloveniji izvajamo tudi presejalno testiranje novorojencev. Testiramo jih za 13
izbranih bolezni: motnje v metabolizmu aminokislin (MSUD), motnje v metabolizmu
mas¢obnih kislin (VLCADD, LCHADD, MCADD, CUD, CPT-1D, CPT-2D, GA 2) in
organske acidurije (3-MCC, GA 1, MMA, PA, IVA). 48 do 72 ur po rojstvu novorojencu
iz pete na filtririni papir odvzamejo kri. Vzorec posljejo v centralni laboratorij
(Kuppermann, et al., 2014). Ob povisanih vrednostih v presejalnem testu se otroka
pokli¢e na ponovni odvzem v porodni$nico. Ob izrazito poviSanih vrednostih pa se ga

usmeri na Univerzitetni klini¢ni center v Ljubljani — Pediatri¢no kliniko.

2.15 Metode molekularno genetskih preiskav

Poznamo veliko metod molekularno genetskih preiskav. Najprej je potrebna izolacija
DNK oz. RNK. Vzorci so lahko periferna kri, bris ustne sluznice, horionske resice ipd.
Nato je potrebno analizirati pridobljeno izolirano DNK. Za to uporabljamo ve¢ razli¢nih

metod:

- verizna reakcija s polimerazo,

- dolocanje znanih mutacij (npr: alelno specificna verizna reakcija s polimerazo,
polimorfizem dolZin omejitvenih fragmentov),

- presejalne metode (visoko zmogljiva tekocinska kromatografija, polimorfizem
enosmerne konformacije),

- dolo¢anje velikih delecij, duplikacij (metoda hkratnega pomnozevanja od

ligacije odvisnih sond),
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- dolocanje nukleotidnega zaporedja (sekvenciranje po Sangerju, sekvenciranje
naslednje generacije) (Pravilnik o specializacijah zdravstvenih delavcev in

zdravstvenih sodelavcev, 2011).

Odlocilnega pomena pa je interpretacija rezultatov. Prepoznati moramo genetsko
spremembo ter preveriti, ali je Ze opisana v strokovni literaturi in podatkovnih bazah.
Neopisane spremembe moramo identificirati in poimenovati. Uporabljamo predikcijska
orodja za napoved vzro¢nosti opredeljene spremembe. Preveriti moramo segregacijo
spremembe v druzini. Genetske spremembe klasificiramo glede na to, ali gre za benigne
spremembe, verjetno benigne spremembe, spremembe neznanega pomena, verjetno

vzro¢ne spremembe ali vzrone spremembe (Pierce, 2006).

2.1.6 Ponudniki storitev genetskega svetovanja

V Sloveniji imamo kar nekaj ponudnikov storitev genetskega svetovanja. Pri izbiri
ponudnika moramo biti zelo previdni. Zelo pomembna je strokovna usposobljenost
tima, Ki nudi genetsko svetovanje. Del tega tima je tudi diplomirana medicinska sestra.
Njeno podrocje dela zajema predvsem komunikacijo S pacientom, zapisovanje in
zbiranje podatkov, organizacijo izvedbe preiskav, odvzem nekaterih vzorcev za
preiskave ipd., torej koordinacijo izvedbe postopka genetskega testiranja (Plavskin,
2018). Zelo pomembna je tudi strokovnost genetskega laboratorija, Ki izvaja analize, kar
dokazuje z vkljuCenostjo v svetovne organizacije preverjanja kvalitete laboratorijskega
dela (npr. CEQA — Cytogenetic European Quality Assessment, EMQN — The European
Molecular Quality Network in druge). Najbolj pomembna pa je seveda celostna
individualna obravnava vsakega posameznika z vso potrebno podporo (pred, med in po
genetski preiskavi ter tudi nudenje strokovne psihi¢ne pomoci) (UKC Ljubljana,
2009b).

Klinike v Sloveniji, v katerih se strokovno ukvarjajo z genetskim svetovanjem:
1. Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana, Ginekoloska klinika, InStitut za

medicinsko genetiko, Slajmerjeva 3, 1000 Ljubljana.
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2. Univerzitetni klini¢ni center Ljubljana, Pediatri¢cna klinika, Klini¢ni oddelek za
endokrinologijo, diabetes in bolezni presnove, Center za klinicno genetiko,
Vrazov trg 1, 1000 Ljubljana.

3. Medgen - Medicinska genetika, druzba za zdravstvene dejavnosti d.o.o.,
Ambulanta za klini¢no genetiko Ljubljana, Ulica Bratov Babnik 10, 1000
Ljubljana in Ambulanta za klini¢no genetiko Postojna, Pre¢na 2, 6230 Postojna.

4. Univerzitetni klini¢ni center Maribor, Klinika za ginekologijo in perinatologijo,
Laboratorij za medicinsko genetiko, Ljubljanska 5, 2000 Maribor.

5. Onkoloski institut Ljubljana, Ambulanta za onkolosko genetsko svetovanje in

testiranje, Zaloska 2, 1000 Ljubljana (UKC Ljubljana, 2009a).

2.2 VLOGA DIPLOMIRANE MEDICINSKE SESTRE

Pacienti se za pomo¢ in informacije o svojih teZavah obrac¢ajo tako na zdravnika kot tudi
na diplomirano medicinsko sestro/zdravstvenika, zato je klju¢no, da diplomirana
medicinska sestra/zdravstvenik pozna osnove genetike, dedovanja, eti¢nih in pravnih
vidikov, genetskega svetovanja, genskega testiranja, genetskega inziniringa. Tako lahko
tudi diplomirana medicinska sestra/zdravstvenik posreduje dolo¢ene informacije
pacientu oz. ga usmeri, kje lahko pridobi nadaljne informacije o svojem problemu. V
Ameriki je bila leta 2019 narejena studija, v kateri so anketirali diplomirane medicinske
sestre, ki delajo na delovnih mestih, na katerih se vsakodnevno srecujejo s problematiko
genetskega svetovanja. lzrazile so zelo nizko zaupanje v svoje znanje in razumevanje
genetike. Kot eno izmed resSitev za pomo¢ diplomiranim medicinskim sestram pri
izboljsanju njihovega znanja o genetiki so podali spletno izobrazevanje in spletno

izpolnjevanje vprasalnikov (Norman-Marzella, 2019).

Za paciente, ki se znajdejo pred problemom genetskega testiranja, so bile narejene
nekatere zloZenke, ki jim v preprostem jeziku in obliki razloZijo pomen in problematiko
genetskega testiranja ter postreZzejo s podatki, kje lahko pridobijo ve¢ strokovno
podkrepljenih informacij in naslove klinik, ki se v Sloveniji strokovno ukvarjajo s to

problematiko. Smotrno bi bilo, da bi bile vse ambulante zaloZene s temi zlozenkami, z
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njimi bi lahko pacientu ponudile prve koristne informacije (UKC Ljubljana, 2009a;
UKC Ljubljana, 2009b).

Diplomirane medicinske sestre/zdravstveniki v okviru svojih delovnih nalog opravljajo
tudi odvzem ve¢ razli¢nih bioloskih vzorcev za namen izvedbe laboratorijskih preiskav.
Zadolzene so tudi za pravilen transport odvzetih vzorcev do ustreznega laboratorija,
zato je zelo pomembno njihovo teoreticno in prakti¢no znanje 0 odvzemu bioloskih
vzorcev ter pravilen transport le-teh do ustreznega laboratorija. Eden izmed klju¢nih
pogojev za izvedbo to¢nih in zanesljivih laboratorijskih rezultatov je pravilno izvedena
predanalitska faza. (Kordis, 2016). Zdravniki genetske preiskave naroc¢ajo redko. Vzorci
za genetske preiskave so razli¢ni: periferna Kkri, bris ustne sluznice, horionske resice ipd
(Rozman & Jez, 2011). Tako v tuji kot tudi v nasi strokovni literaturi nismo zasledili
veliko raziskav na temo znanja diplomiranih medicinskih sester/zdravstvenikov o
genetskih preiskavah. Zato smo se odlo¢ili, da izvedemo raziskavo v zvezi s to

tematiko.
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3 EMPIRICNI DEL

Za teoreti¢ni del diplomskega dela smo uporabili pregled literature. V bazah podatkov,
dostopnih na spletu, smo poiskali odgovarjajo¢e publikacije. Raziskovalni del
diplomskega dela pa smo izvedli s pomocjo ankete. Pridobljene rezultate smo statisticno
obdelali s pomocjo statisti¢nega ra¢unalniskega programa MedCalc (verzija 18.11.6) in
SPSS (verzija 21.00).

3.1 NAMEN IN CILJI RAZISKOVANJA

Namen diplomskega dela je raziskati znanje diplomiranih  medicinskih
sester/zdravstvenikov o genetiki in genetskem svetovanju, ki se izvaja v medicini.
Diplomirane medicinske sestre/zdravstveniki so zelo pomemben del medicinske ekipe,

zato je pomembna stopnja njihove seznanjenosti z omenjeno tematiko.

Cilji, ki smo si jih zastavili, so:

e Ugotoviti,  koliksno  je  splosno  znanje  diplomiranih  medicinskih
sester/zdravstvenikov o strokovnem podrocju genetike.

e Ugotoviti obseg poznavanja diplomiranih medicinskih sester/zdravstvenikov o
genetskem testiranju in svetovanju, ki se izvaja v medicini.

e Ugotoviti, kaksna je zainteresiranost diplomiranih medicinskih

sester/zdravstvenikov za poznavanje genetskega svetovanja.

3.2 RAZISKOVALNA VPRASANJA

Na podlagi ciljev smo si zastavili naslednja raziskovalna vprasanja:
1. Kaksno je osnovno znanje diplomiranih medicinskih sester/zdravstvenikov o
genetiki?
2. Koliksno je poznavanje diplomiranih medicinskih sester/zdravstvenikov o
genetskem testiranju in svetovanju, ki se izvaja v medicini?
3. Ali se diplomirane medicinske sestre/zdravstveniki srecujejo s problematiko

genetskega svetovanja?
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4. Ali diplomirane medicinske sestre/zdravstveniki Zelijo pridobiti informacije o

genetskem svetovanju?

3.3 RAZISKOVALNA METODOLOGIJA

3.3.1 Metode in tehnike raziskovanja

V diplomskem delu smo uporabili deskriptivno kvantitativno metodo raziskovanja.
Pregledali smo tujo ter slovensko znanstveno in strokovno literaturo, ki smo jo pridobili
v knjiznici Fakultete za zdravstvo Angele Boskin in Mestni knjiznici Kranj. Za pregled
in analizo ¢lankov smo uporabili mednarodne podatkovne baze ProQuest, Medline,
Cinahl, Springer Link, PubMed, Google ucenjak ter pregled internetnega
bibliografskega sistema Cobiss. Klju¢ne besede in besedne zveze v slovenskem jeziku,
ki smo jih uporabili, so bile: genetika, genetski testi, genetsko svetovanje, znanje
medicinskih sester o genetiki, vloga medicinske sestre, personalizirana medicina, redke
bolezni, presejalno testiranje novorojencev, v angleSskem jeziku pa: genetic, genetic
testing, genetic consulting, genetic knowledge of nurses, role of nurses, personalized
medicine, rare diseases, screening for newborns. Uporabili smo tudi Boolova operatorja
»in« ter »ali«, v angleSkem jeziku »and« in »or«. Uporabljena je bila literatura, ki ni
starejSa od 10 let, razen v primeru dokazovanja verodostojnosti samega avtorja ter
zaradi Casovnega prikaza razvoja genetike. Z namenom oZenja podatkov so bili
uporabljeni omejitveni kriteriji iskanja, in sicer celotno besedilo ¢lankov, strokovne
recenzirane revije ter angleski in slovenski jezik. Podatke smo zbrali s pomocjo pisne

ankete in smo jih kvantitativno obdelali.

3.3.2 Opis merskega in§trumenta

Za izvedbo raziskave smo uporabili metodo anketiranja. Strukturiran vprasalnik je bil
namenjen diplomiranim medicinskim sestram/zdravstvenikom. Anketa je bila
pripravljena na podlagi pregleda tuje in domace literature (Rozman & Jez, 2011;

Mukherjee, 2016) in prilagojena potrebam nase raziskave.
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Vprasalnik je bil sestavljen iz 21 vprasanj, ki se delijo v Stiri sklope odprtega in zaprtega
tipa vprasanj ter Likertove ocenjevalne lestvice, in sicer:

- Sklop 1 Poznavanje genetskih preiskav,

- Sklop 2 Genetsko testiranje in svetovanje,

- Sklop 3 lzzivi za prihodnost,

- Sklop 4 Splosni podatki o anketirancih.

V uvodnem delu vpraSalnika smo opredelili namen raziskave in napisali navodila za
izpolnjevanje ankete. Prvi sklop, Poznavanje genetskih preiskav, sestavlja sedem zaprtih
vprasanj, s katerimi smo od diplomiranih medicinskih sestr/zdravstvenikov zeleli
pridobiti informacije o njihovem poznavanju genetike in genetskega svetovanja.
Odgovore na vprasanja so podajali z obkrozevanjem Ze podanih trditev 0ziroma
odgovorov. V drugem sklopu, Genetsko testiranje in svetovanje, smo pridobili
informacije o njihovem poznavanju pomena genetskega testiranja in svetovanja ter
organiziranosti oziroma dostopnosti le-tega pri nas. Uporabili smo 5-stopenjsko
Likertovo letvico, pri ¢emer je pomen vrednosti slede¢: 1 - sploh se ne strinjam, 2 - se
ne strinjam, 3 - niti se strinjam niti se ne strinjam, 4 - se strinjam, in 5 - popolnoma se
strinjam. Anketiranci so ocenili deset trditev. V tretjem sklopu, lzzivi za prihodnost,
smo pridobili mnenje diplomiranih medicinskih sester/zdravstvenikov o izboljsanju
informiranosti medicinskega osebja in pacientov o genetskih preiskavah. Odgovore na
Sest zaprtih vpraSanj so podali z obkrozevanjem Ze podanih trditev 0ziroma odgovorov.
Zadnji, Cetrti sklop, pa se nanaSa na demografske znacilnosti anketirancev, kot so spol,
starost, dolzina delovne dobe in vrsta delovnega mesta. Odgovora na dve zaprti
vprasanji SO podali z obkrozevanjem ze podanih trditev oziroma odgovorov, pet
vprasanj pa je odprtega tipa.

Zanesljivost vprasalnika smo testirali s koeficientom Cronbah alfa. Na splosno se
koeficient Cronbach alfa najbolj uporablja kot indeks zanesljivosti. Njegove vrednosti
so med 0 in 1 in praviloma velja, da visje vrednosti pomenijo boljSo zanesljivost
vprasalnika in zato je njegova visoka vrednost dober rezultat (Cencic, 2009). Koeficient
Cronbach alfa smo izraCunali s pomocjo statisticnega racunalniSkega programa

MedCalc. Znasal je 0,9104, ob uporabi standardiziranih spremenljivk (pretvorba, da je
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srednja vrednost spremenljivk O, varianca pa 1) pa je znasal 0,9523. Oba rezultata

pomenita odli¢no stopnjo zanesljivosti (Statistik.si, 2020).

3.3.3 Opis vzorca

Za raziskavo smo uporabili namenski vzorec, saj je bil vprasalnik namenjen izklju¢no
diplomiranim medicinskim sestram/zdravstvenikom v $tirih zdravstvenih ustanovah na
Gorenjskem, in sicer v Osnovhnem zdravstvu Gorenjske, Organizacijski enoti
Zdravstveni dom Kranj (OZG OE ZD Kranj, v nadaljevanju zdravstveni dom), v
Bolnisnici za ginekologijo in porodnistvo Kranj (v nadaljevanju porodniSnica), Vv
Splosni bolnisnici Jesenice (v nadaljevanju bolnisnica) in na kliniki X (v nadaljevanju
Klinika). Pred zacetkom raziskave smo iz vsakega zavoda pridobili soglasje pomo¢nic
direktorja za podro¢je zdravstvene nege. Ena izmed zdravstvenih ustanov ni dovolila
uporabe imena zavoda, zato smo pri obdelavi in navajanju rezultatov to upostevali. Med
vse zdravstvene ustanove smo razdelili 120 vprasalnikov in pri¢akovali 80 % odzivnost.

Dobili smo 113 izpolnjenih vprasalnikov, kar predstavlja 94 % odzivnost.

Tabela 1 prikazuje nekatere demografske znacilnosti anketirancev. 9,7 % (n = 11)
anketirancev je moskega spola, od tega 8,9 % (n = 11) v kliniki, 0,9 % (n = 1) v

porodnis$nici in 0 v zdravstvenem domu ter 0 v bolni$nici.

Tabela 1: Demografski podatki anketirancev

Stevilo Spol
Zavod :
anketirancev Zenski moski
Zdravstveni dom 12 (10,6 %) 12 (10,6 %) 0
Bolnisnica 14 (12.4 %) 14 (12.4 %) 0
Klinika 63 (55,8 %) 53 (46,9 %) 10 (8,9 %)
Porodni$nica 24 (21,2 %) 23 (20,3 %) 1 (0,9 %)
Skupaj 113 (100 %) 102 (90,3 %) 11 (9,7 %)

Tabela 2 prikazuje izobrazbeno strukturo anketirancev. Anketa je bila namenjena
diplomiranim medicinskim sestram/zdravstvenikom, zato je bilo 79,7 % (n = 90)
anketirancev s to izobrazbo. Od tega je bilo 9,7 % (n = 11) anketirancev v zdravstvenem
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domu, 7,1 % (n = 8) v bolnisnici, 50,5 % (n = 57) na kliniki in 12,4 % (n = 14) v
porodni$nici. Anketo je izpolnilo tudi 6,2 % (n = 7) srednjih medicinskih sester (5,3 %
(n = 6) na kliniki in 0,9 % (n = 1) v zdravstvenem domu) in 14,1 % (n = 16)
diplomiranih babic (8,8 % (n = 10) v porodnisnici in 5,3 % (n = 6) v bolniSnici).
Magistri zdravstvene nege ankete niso izpolnjevali.

Tabela 2: Stopnja/vrsta izobrazbe

. Stopnja/vrsta izobrazbe
2000 | ketrancer | moginga | magande. | Diomirana | 4ie08E
sestra sestra babica nege
Zdravstveni dom | 12 (10,6 %) 1 (0,9 %) 11(9,7 %) 0 0
Bolnisnica 14 (12.4 %) 0 8 (7,1 %) 6 (5,3 %) 0
Klinika 63 (55,8 %) 6 (5,3 %) 57 (50,5 %) 0 0
Porodni$nica 24 (21,2 %) 0 14 (12.4 %) 10 (8,8 %) 0
Skupaj 113 (100 %) 7 (6,2 %) 90 (79,7 %) 16 (14.1 %) 0

Tabela 3 prikazuje podrocje zaposlitve anketirancev. Anketo je izpolnilo 61,2 % (n =
69) anketirancev, ki so zaposleni na internih oddelkih (55,8 % (n = 63) s klinike, 3,5 %
(n = 4) iz porodnisnice, 1,8 % (n = 2) iz zdravstvenega doma in 0 iz bolni$nice). Na
ginekolosko-porodniskem oddelku je zaposlenih 20,3 % (n = 23) anketirancev (15,0 %
(n =17) v porodnisnici in 5,3 % (n = 6) v bolnisnici). V pediatri¢no-patronazni sluzbi je
zaposlenih 15,0 % (n = 17) anketirancev (7,9 % (n = 9) v zdravstvenem domu, 6,2 % (n
= 7) v bolnisnici, 0,9 % (n = 1) v porodnisnici in 0 na kliniki). Z drugih delovnih mest
pa je anketo izpolnilo 3,5 % (n = 4) anketirancev (1,8 % (n = 2) iz porodni$nice, 0,9 %

(n =1) iz zdravstvenega doma, 0,9 % (n = 1) iz bolnisnice in 0 s klinike).

Tabela 3: Podroc¢je zaposlitve

Podrocje zaposlitve
Stevilo Pediatri¢
Zavod . . L ediatri¢no
anketirancev | nterni odd. Gmek(?los.ko patronazna Drugo
porodniski odd. <
sluzba
Zdravstveni dom | 12 (10,6 %) 2 (1,8 %) 0 9 (7,9 %) 1 (0,9 %)
Bolnisnica 14 (12.4 %) 0 6 (5,3 %) 7 (6,2 %) 1 (0,9 %)
Klinika 63 (55,8 %) 63 (55,8 %) 0 0 0
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Podrodje zaposlitve
Stevilo Pediatri¢
Zavod : . e ediatri¢no
anketirancev | nterni odd. GinekoloSko patronaZna Drugo
porodniski odd. Y

sluzba
Porodnisnica 24 (21,2 %) 4 (3,5 %) 17 (15,0 %) 1 (0,9 %) 2(1,8%)
Skupaj 113 (100 %) 69 (61,2 %) 23 (20,3 %) 17 (15,0 %) 4 (3,5 %)

Tabela 4 prikazuje starost anketirancev glede na posamezni zavod. Povprecna starost
anketirancev v zdravstvenem domu je bila 38,67 let (n = 12 (10,6 %); SO = 9,99), v
bolnisnici 41,29 let (n = 14 (12,4 %); SO = 13,25), na kliniki 34,11 let (n = 63 (55,8 %);
SO =7,91), in v porodni$nici 38,58 let (n = 24 (21,2 %); SO = 11,61).

Tabela 4: Povpre¢na starost anketirancev po zdravstvenih zavodih

Zavod n Starost (leta) PV SO Ml(nle—t;r;ax
Zdravstveni dom 12 (10,6 %) 38,67 9,99 23-62
Bolnisnica 14 (12.4 %) 41,29 13,25 21-59
Klinika 63 (55,8 %) 34,11 7,91 22 -54
Porodni$nica 24 (21,2 %) 38,58 11,61 21-56
Skupaj 113 (100 %) 36,43 10 21-62

Legenda: n = §tevilo anketirancev; PV = povpreéna starost; SO=standardni odklon

42
41
40
39
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37
36
35
34

Povpredna starost anketirancev

33
32

Zdravstvenidom

Bolnisnica

Klinika

Porodnisnica

Slika 1: Grafi¢ni prikaz povprecne starosti anketirancev po zdravstvenih zavodih
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Iz tabele 4 in s slike 1 je razvidno, da so povpre¢no najstarejsi anketiranci zaposleni Vv
bolnisnici (41,29 let), najmlajsi pa so zaposleni na kliniki (34,11 let). Povprecna starost
anketirancev, zaposlenih v zdravstvenem domu (38,67 let) in porodni$nici (38,58 let),

pa se skoraj ne razlikuje.

Tabela 5 predstavlja delovno dobo anketirancev glede na posamezni zavod. Povpre¢na
delovna doba anketirancev v zdravstvenem domu je bila 16,58 let (n = 12 (10,6 %); SO
= 10,82), v bolnisnici 19,79 let (n = 14 (12,4 %); SO = 14,56), na kliniki 12,03 let (n =
63 (55,8 %); SO = 8,56) in v porodnisnici 16,29 let (n = 24 (21,2 %); SO = 9,41).

Tabela 5: Povpre¢na delovna doba anketirancev po zdravstvenih zavodih

Zavod n Dezllg;/;a S{J/ba e Mi(nle—t ;r;ax
Zdravstveni dom 12 (10,6 %) 16,58 10.82 1-40
Bolnisnica 14 (12.4 %) 19,79 14,56 1-38
Klinika 63 (55,8 %) 12,03 8,56 1-33
PorodniSnica 24 (21,2 %) 16,29 9,41 1-32
Skupaj 113 (100 %) 14,38 10,14 1-40

Legenda: n = §tevilo anketirancev; PV = povpre¢na delovna doba; SO = standardni odklon
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Slika 2: Grafi¢ni prikaz povprecne delovne dobe anketirancev po zdravstvenih

zavodih
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S slike 2 je razvidno, da so anketiranci z najdaljSo delovno dobo, ki znasa 19,79 let (n =
14 (12,4 %); SO = 14,56), zaposleni v bolni$nici, najvecja fluktuacija pa je na kliniki,
12,03 let (n = 63 (55,8 %); SO = 8,56). V zdravstvenem domu, 16,58 let (n = 12 (10,6
%); SO = 10,82), in v porodni$nici, 16,29 let (n = 24 (21,2 %); SO = 9,41), pa je

povpreéna delovna doba anketirancev skoraj enaka.

S testom ANOVA za neodvisne vzorce smo preverili, ali obstaja statisticno pomembna

razlika glede na starost in delovno dobo med zavodi.

Tabela 6: Vpliv starosti in delovne dobe med zavodi

Diplomsko delo

SS F MS p
Starost anketiranca 840,17 2,95 280,06 0,036
Delovna doba 902,47 3.09 300,82 0,030

Legenda: SS = vsota kvadrata; F = porazdelitev; MS = povpre¢na vrednost kvadrata; p = statisti¢na verjetnost

Tabela 6 prikazuje, da se anketiranci po starosti med zavodi statisticno znacilno
razlikujejo (p = 0,036), enako tudi po delovni dobi (p = 0,030). V bolni$nici so
anketiranci z najvecjo povprec¢no starostjo in najdaljSo delovno dobo, na kliniki pa je
najvecja fluktuacija anketirancev in verjetno je zato tudi njihova povpre¢na starost

najmanjsa.

3.34 Opis poteka raziskave in obdelave podatkov

Po odobritvi dispozicije na Komisiji za diplomske zadeve Senata Fakultete za zdravstvo
Angele Boskin ter po pridobitvi soglasja za izvedbo anketiranja v okviru diplomskega
dela v vseh §tirih zdravstvenih ustanovah smo ankete razdelili vodstvu zdravstvene nege
v posamezni zdravstveni ustanovi. Ti so jih predali ¢lanom zdravstvenega tima (glavnim
medicinskim sestram/zdravstvenikom), ki so jih razdelili med zaposlene. Ob predlozeni
anketi so bila podana tudi pisna navodila za reSevanje ankete. Anketiranci so ankete
izpolnili prostovoljno. Anonimnost je bila zagotovljena z dejstvom, da anketa ni

zahtevala osebnih podatkov anketirancev. Izpolnjene ankete so anketiranci oddali

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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glavnim medicinskim sestram, ki so jih v zaprti pisemski ovojnici posredovale vodstvu
zdravstvene nege v posamezni zdravstveni ustanovi. Le-ti pa so jih v zaprtih pisemskih
ovojnicah izrocili nam. Podatke smo uporabili izklju¢no za potrebe diplomskega dela.

Anketiranje smo izvedli v obdobju od 29. aprila do 25. septembra 2019.

Podatke, pridobljene z anketiranjem, smo obdelali s pomocjo statistiCnega
racunalniSkega programa MedCalc (verzija 18.11.6), SPSS (verzija 21.00) in
racunalniskim programom Excel 2010. Statisticno analizo smo izvedli s pomoc¢jo opisne
statistike. Pri spremenljivkah smo uporabili odstotke, najmanj$o in najvecjo vrednost ter
povprec¢no vrednost. Poskusali smo ugotoviti razlike med spremenljivkami in sicer z
uporabo statisticnih testov. Statisticno pomembne povezave med trditvami smo
izraCunali s Pearsonovim korelacijskim koeficientom. Njegove vrednosti so med -1 in 1.
Uporabili smo tudi test ANOVA, in sicer za ugotavljanje aritmeti¢ne sredine treh ali ve¢
neodvisnih skupin, ki se med seboj statisti¢no razlikujejo. Za izvedbo testa morata biti
izpolnjeni dve predpostavki; prva je, da morajo biti variance v vzorcih homogene in
druga, da morajo biti meritve normalno porazdeljene. Ko je vrednost p nizja ali pa
enaka vrednosti 0,05, je ugotovljena statisticno pomembna razlika (Studentski.net,

2018). Rezultate smo prikazali opisno in grafi¢no.

3.4 REZULTATI

V prvem sklopu vprasalnika smo zeleli ugotoviti, kaks§no je znanje anketirancev o

genetiki.

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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Slika 3: Grafi¢ni prikaz poznavanja uporabnosti genske tehnologije pri

anketirancih iz razli¢nih zavodov

Anketiranci so odgovorili, da se genetska tehnologija in geneti¢na znanost v najvecji
meri uporabljata za odkrivanje genetskih bolezni in morebitno zdravljenje le-teh. Tako
se je opredelilo 60 (53,1 %) anketiranceyv, in sicer 31 (27,4 %) na kliniki, 21 (18,6 %) v
porodnisnici, 4 (3,5 %) v zdravstvenem domu in 4 (3,5 %) v bolni$nici. Veliko se jih je
opredelilo tudi za ugotavljanje sorodstvenih vezi, in sicer 30 (26,5 %) anketirancev, od
tega 18 (15,9 %) na kliniki, 5 (4,4 %) v bolnisnici, 4 (3,5 %) v zdravstvenem domu in 3
(2,7 %) v porodnisnici. Za ugotavljanje istovetnosti (npr. iskanje prstnih odtisov DNA)
se je opredelilo 13 (11,5 %) anketirancev, od tega 6 (5,3 %) s klinike, 4 (3,5 %) iz
zdravstvenega doma, 3 (2,7 %) iz bolnisnice in O iz porodni$nice. Da se genetska
tehnologija uporablja za pridobivanje hi$nih ljubljenc¢kov, kmeckih Zivali in poljs¢in s
to¢no dolo¢enimi lastnostmi (gensko spremenjeni organizmi) se je odlocilo 8 (7,1 %)
anketirancev, od tega 7 (6,2 %) na kliniki, 1 (0,9 %) v bolni$nici, v porodni$nici in
zdravstvenem domu pa se za ta odgovor ni opredelil noben anketiranec. Samo 1 (0,9 %)
anketiranec s klinike in 1 (0,9 %) iz bolnisnice pa sta se odlo¢ila, da se uporablja za

raziskovanje fosilnih ali mumificiranih ostankov zivih bitij.

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
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Tabela 7: Opredeljevanje anketirancev o moZnostih in namenu uporabe genske

tehnologije

SS

F

MS

Y

Genska tehnologija

41,28

4,79

280,06

0,004

Legenda: SS = vsota kvadrata; F = porazdelitev; MS = povpre¢na vrednost kvadrata; p = statisticna verjetnost

ANOVA test je pokazal, da so se anketiranci razlicno opredeljevali pri odgovorih na

vprasanja o moznostih in namenu uporabe genske tehnologije (p = 0,004).

70

60

= o
[=) =]

Stevilo odgovorov
w
@

20

) I I
0

Da

W Zdravstveni dom

Ne

Odgovor

H Bolnidnica

Klinika  ®Porodnisnica

Ne vem

Slika 4: Grafi¢ni prikaz odgovorov anketirancev o pridobivanju informacij o

pacientovem zdravju s pomoc¢jo genetskih preiskav

Slika 4 prikazuje, da se je najvec, 110 (97,3 %), anketirancev opredelilo, da se genetsko

testiranje uporablja za pridobivanje informacij o pacientovem zdravju. Tako jih je
odgovorilo 60 (53,1 %) s klinike, 24 (21,2 %) iz porodnisnice, 14 (12,4 %) iz bolniSnice

in 12 (10,6 %) iz zdravstvenega doma. S klinike se je za zanikan odgovor odlo¢il 1 (0,9

%) anketiranec, neopredeljena pa sta bila 2 (1,8 %).
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Slika 5: Grafié¢ni prikaz odgovorov anketirancev o vplivu genetskega testiranja na

pacientovo druZino in sorodnike

Slika 5 prikazuje opredelitev anketirancev, kako genetsko testiranje vpliva na
pacientovo druzino in sorodnike. Najvec¢, 107 (94,7 %), se jih je opredelilo, da testiranje
vpliva na pacientovo druzino in okolje. Tako je odgovorilo 58 (51,3 %) anketirancev s
Klinike, 24 (21,2 %) iz porodnisnice, 14 (12,4 %) iz bolnisnice in 11 (9,7 %) iz
zdravstvenega doma. 1 (0,9 %) s klinike se je odlo¢il za zanikan odgovor. Neopredeljeni

do tega vpraSanja pa so bili 4 (3,5 %) s klinike in 1 (0,9 %) iz zdravstvenega doma.

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
stran 21



Fakulteta za zdravstvo Angele Boskin Diplomsko delo

60

Stevilo odgovorov
w
s

20
) I I
periferna kri brisustne sluznice horionske resice
Odgovor
B Zdravstvenidom  HBolnisnica Klinika W Porodnisnica

Slika 6: Grafi¢ni prikaz odgovorov anketirancev glede primernih vzorcev za

genetsko testiranje

Odlocitev anketirancev o vzorcih, ki so primerni za anlizo, nam prikazuje slika 6.
Najvec, 97 (85,8 %), se jih je opredelilo za periferno kri, 54 (47,8 %) s klinike, 19 (16,8
%) iz porodnisnice, 13 (11,5 %) iz bolni$nice in 11 (9,7 %) iz zdravstvenega doma. Da
je vzorec horionskih resic primeren, se je odloc¢ilo 9 (7,9 %) anketirancev, od tega 6 (5,3
%) s klinike in po 1 (0,9 %) iz vsake od ostalih treh ustanov. Za bris ustne sluznice se je

odlocilo 7 (6,2 %) anketirancev, od tega 4 (3,5 %) iz porodnisnice in 3 (2,7 %) s klinike.
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Slika 7: Grafi¢ni prikaz poznavanja anketirancev, kaj je genetsko svetovanje

Slika 7 prikazuje vedenje anketirancev, kaj je genetsko svetovanje. Veéina anketirancev,
80 (70,8 %), pozna genetsko svetovanje. Z njim je seznanjenih 36 (31,8 %)
anketirancev s klinike, 22 (19,5 %) iz porodni$nice, 13 (11,5 %) iz bolni$nice in 9 (7,9
%) iz zdravstvenega doma. Z genetskim svetovanjem ni seznanjenih 15 (13,3 %)
anketirancev, od tega 11 (11,5 %) s klinike, 2 (1,8 %) iz zdravstvenega doma in po 1
(0,9 %) iz bolnisnice in porodnisnice. Kar 18 (15,9 %) anketirancev pa ni prepri¢anih,
ali poznajo genetsko svetovanje, od tega jih je 16 (14,2 %) iz klinike in 1 (0,9 %) iz

zdravstvenega doma.
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Slika 8: Grafi¢ni prikaz poznavanja anketirancev kje v Sloveniji se ukvarjajo z

genetskim svetovanjem

Slika 8 prikazuj, kje v Sloveniji se ukvarjajo z genetskim svetovanjem. Najvec
anketirancev, 73 (64,6 %), je seznanjeno s tem, kje se pri nas ukvarjajo z genetskim
svetovanjem, od tega jih je 29 (25,6 %) na kliniki, 21 (18,6 %) v porodnis$nici, 13 (11,5
%) v bolnisnici in 10 (8,8 %) v zdravstvenem domu. Z naslovi in lokacijami genetskega
svetovanja pri nas ni seznanjenih 25 (22,1 %) anketirancev, od tega jih je 19 (16,8 %) s
Klinike, 3 (2,7 %) iz porodnisnice, 2 (1,8 %) iz zdravstvenega doma in 1 (0,9 %) iz

bolnisnice. O lokaciji ni prepri¢anih 15 (13,3 %) anketirancev s klinike.
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Slika 9: Grafi¢ni prikaz poznavanja izraza »personalizirana medicina« med

anketiranci

O izrazu »personalizirana medicina« ni seznanjenih 60 (53,1 %) anketirancev, kar
prikazuje slika 9. Te medicinske panoge ne pozna 34 (30,1 %) anketirancev s klinike, 14
(12,4 %) iz porodnisnice, 9 (7,9 %) iz bolnisnice in trije iz zdravstvenega doma. lzraz
»personalizirana medicina« pozna 38 (33,6 %) anketirancev, od tega 18 (15,9 %) s
Klinike, 9 (7,9 %) iz porodnisnice, 7 (6,2 %) iz zdravstvenega doma in 4 (3,5 %) iz
bolniSnice. Ali poznajo ta nacin pristopa zdravljenja pacientov, pa ni prepri¢anih 15
(13,3 %) anketirancev, od tega 11 (7,9 %) s klinike, 2 (1,8 %) iz zdravstvenega doma in

po 1 (0,9 %) iz bolnis$nice in porodnisnice.

V 2. sklopu vprasanj na temo "Genetsko testiranje in svetovanje" smo od anketirancev
zeleli pridobiti njihovo mnenje o desetih trditvah. Pri vsaki trditvi so se opredelili glede
na stopnjo strinjanja z ocenami od 1 do 5, pri ¢emer je pomenilo: 1 - sploh se ne
strinjam, 2 - se ne strinjam, 3 - niti se strinjam niti se ne strinjam, 4 - se strinjam in 5 -

popolnoma se strinjam.
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Tabela 8: Odlo¢itve anketirancev o genetskem testiranju in svetovanju po principu

Likertove lestvice

Trditev Zavodi n PV SO F p

Zdravstveni dom 12 4,58 0,67

A Bolnisnica 14 3,71 1,27

Kromosomi in geni so —

sestavljeni iz kemicne snovi, Klinika 63 4,37 102

ki jo imenujemo DNK. Porodnisnica 24 4,08 1,25
Skupaj 113 4,25 1,09 1,972 | 0,122
Zdravstveni dom 12 4,42 0,79

B .

V eni kopiji gena se pojavi Bolnisnica 14 4,07 0,48

sprememba (mutacija) in Klinika 63 4,43 0,82

prepreéi njegovo normalno Porodni$nica 24 4,29 0,86

delovanie. - ! !
Skupaj 113 4,35 0,79 0,857 | 0,466
Zdravstveni dom 12 4,25 0,87

C .

Sprememba je lahko prisotna Bolnisnica 14 3,79 1,19

v vseh celicah posameznika Klinika 63 3,84 1,08

ter se prenasa tudi v naslednje Porodnisnica 24 417 105

generacije. - ! !
Skupaj 113 3,95 1,07 0,972 | 0,409
Zdravstveni dom 12 2,83 1,19

D o Bolnisnica 14 3,50 0,76

V Sloveniji je genetsko Klinika 63 359 105

svetovanje dostopno vsem ! !

ljudem. Porodnisnica 24 3,79 1,25
Skupaj 113 3,54 1,21 1,783 | 0,155
Zdravstveni dom 12 2,50 1,08

E Bolni$nica 14 2,64 0,93

V Sloveniji je genetsko Klinika 63 2,90 1,10

svetovanje placljivo. Porodni$nica 24 2,75 1,07
Skupaj 113 2,80 1,07 0,627 | 0,599
Zdravstveni dom 12 4,42 1,08

= Bolni$nica 14 4,14 0,77

Genetsko svetovanije je Klinika 63 4,21 1,00

individualno obravnavano. Porodniznica 24 438 101
Skupaj 113 4,26 0,98 0,336 | 0,800
Zdravstveni dom 12 4,25 1,29

G Bolnisnica 14 4,50 0,65

V genetsko svetovanje je Klinika 63 432 093

vkljuéen tim strokovnjakov. ! !
Porodni$nica 24 4,54 0,93
Skupaj 113 4,38 0,93 0,477 | 0,699
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Trditev Zavodi n PV SO F p

Zdravstveni dom 12 2,83 0,83

H Bolni$nica 14 3,00 1,24

Na odloéitve pacienta se ne Klinika 63 3,08 1,30

vpliva. Porodni$nica 24 3,33 1,37
Skupaj 113 3,10 1,26 0,481 | 0,696
Zdravstveni dom 12 4,17 0,94

| .

Personalizirana medicina je Bolni$nica 14 371 | 083

osredotocena na posameznega | Klinika 63 3,92 1,01

pacienta glede na njegove Porodnignica 24 | 417 | 1,13

individualne znagilnosti. ! !
Skupaj 113 3,97 1,00 0,809 | 0,491
Zdravstveni dom 12 4,08 1,08

J o Bolnisnica 14 4,64 0,63

V Sloveniji izvajamo Klinika 63 349 138

presejalno testiranje ! !

NovVorojencev. Porodnisnica 24 3,96 1,52
Skupaj 113 3,80 1,36 3,364 | 0,021

Legenda: n = §tevilo anketirancev; PV = srednja vrednost; SO = standardni odklon; F = testna statistika; p = statisti¢na verjetnost

ANOVA test je pokazal, da so se anketiranci s trditvijo A, da so kromosomi in geni
sestavljeni iz molekule DNA, visoko strinjali (PV = 4,25; SO = 1,09). Najbolj so se z
njo strinjali v zdravstvenem domu (PV = 4,58; SO = 0,67), najmanj pa Vv bolnisnici (PV
= 3,71; SO = 1,27). Statisti¢no znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi ni bilo (p
=0,122).

S trditvijo B, da v eni kopiji gena mutacija preprecuje njegovo normalno izraZanje, so se
anketiranci visoko strinjali (PV = 4,35; SO = 0,79). Skoraj enako so se strinjali na
Kliniki (PV = 4,43; SO = 0,82) in v zdravstvenem domu (PV = 4,42; SO = 0,79),
najmanj pa v bolnisnici (PV = 4,07; SO = 0,48). Statisticno znacilne razlike v stopnji

strinjanja med zavodi ni bilo (p = 0,466).

S trditvijo C, da je sprememba lahko prisotna v vseh celicah posameznika in se prenasa
tudi v naslednje generacije, so se anketiranci zelo visoko strinjali (PV = 4,95; SO =
1,07). Z njo so se najbolj strinjali v zdravstvenem domu (PV = 4,25; SO = 0,87),
najmanj pa v bolnisnici (PV = 3,79; SO = 1,19). Statisti¢no znacilne razlike v stopnji

strinjanja med zavodi ni bilo (p = 0,409).
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S trditvijo D, da je genetsko svetovanje v Sloveniji dostopno vsem ljudem, so se
anketiranci strinjali v nekoliko manj$i meri (PV = 3,54; SO = 1,21). Z njo S0 Se najman;j
strinjali v zdravstvenem domu (PV = 2,83; SO = 1,19), nekoliko bolj pa v porodni$nici
(PV = 3,79; SO = 1,25). Statisti¢no znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi ni

bilo (p = 0,155).

S trditvijo E, da je genetsko svetovanje v Sloveniji placljivo, so se anketiranci, od vseh
desetih trditev, najmanj strinjali (PV = 2,80; SO = 1,07). Z njo so se najmanj strinjali v
zdravstvenem domu (PV = 2,50; SO = 1,09), nekoliko bolj pa v porodnisnici (PV = 2,7,
SO = 1,07). Statisticno znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi ni bilo (p =

0,599).

S trditvijo F, da je genetsko svetovanje individualno obravnavano, so se anketiranci
visoko strinjali (PV = 4,26; SO = 0,98). Z njo so se najbolj strinjali v zdravstvenem
domu (PV = 4,42; SO = 1,08), najmanj pa v bolnisnici (PV = 4,14; SO = 0,77).

Statisti¢no znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi ni bilo (p = 0,800).

S trditvijo G, da je v genetsko svetovanje vkljucen tim strokovnjakov, so se anketiranci
visoko strinjali (PV = 4,38; SO =0,94). Z njo so se najbolj strinjali v porodnisnici (PV =
4,54; SO = 0,93), najmanj pa v zdravstvenem domu (PV = 4,25; SO = 1,29). Statisti¢no

znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi ni bilo (p = 0,699).

S trditvijo H, da se na odlocitve pacienta ne vpliva, so se anketiranci strinjali v nekoliko
manj$i meri (PV = 3,10; SO = 1,26). Z njo so se najmanj strinjali v zdravstvenem domu
(PV = 2,83; SO = 0,86), nekoliko bolj pa v porodnisnici (PV = 3,33; SO = 1,37).

Statisticno znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi ni bilo (p = 0,696).

S trditvijo I, da je personalizirana medicina osredotoCena na posameznega pacienta
glede na njegove individualne znacilnosti, S0 se anketiranci strinjali (PV = 3,97; SO =
1,00). Z njo so se enako strinjali v porodni$nici (PV =4,17; SO = 1,13) in zdravstvenem
domu (PV = 4,17; SO = 0,94), najmanj pa v bolnisnici (PV = 3,71; SO = 0,83).

Statisticno znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi ni bilo (p = 0,491).
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Z zadnjo trditvijo J, da v Sloveniji izvajamo presejalno testiranje novorojencev, so se
anketiranci strinjali (PV = 3,80; SO = 1,36). Z njo so se najbol;j strinjali v bolni$nici
(PV = 4,64; SO = 0,63), najmanj pa na kliniki (PV = 3,49; SO = 1,38). Je pa pri tej

trditvi prislo do statisti¢no znacilne razlike v stopnji strinjanja med zavodi (p = 0,021).
V tretjem sklopu vpraSalnika smo Zeleli pridobili mnenje diplomiranih medicinskih
sester o izboljSanju seznanjenosti medicinskega osebja in pacientov 0 genetskih

preiskavah.
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Slika 10: Grafi¢ni prikaz sreCevanja anketirancev s problematiko genetskega

svetovanja na delovnem mestu

Slika 10 prikazuje, da se veina anketirancev (n = 85, (75,2 %)) ne sreCuje s
problematiko genetskega svetovanja na delovnem mestu, in sicer 51 (45,1 %)
anketirancev na Kliniki, 12 (10,6 %) v porodnisnici in zdravstvenem domu ter 10 (8,8
%) v bolnisnici. S problematiko genetskega svetovanja se na delovnem mestu srecuje 24
(21,2 %) anketirancev, od tega 12 (10,6 %) v porodnisnici, 8 (7,1 %) na kliniki in 4 (3,5
%) v bolnisnici. Neopredeljeni pa so 4 (3,5 %) s klinike.
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Slika 11: Grafi¢ni prikaz zainteresiranosti anketirancev po boljSem znanju o

genetskem svetovanju

O genetskem svetovanju bi Zelelo ve¢ znanja pridobiti 76 (67,3 %) anketirancev, kar
prikazuje slika 11. Vec¢ znanja bi jih Zelelo pridobiti 41 (36,3 %) s Klinike, 20 (17,7 %)
iz porodnis$nice, 10 (8,8 %) iz bolnisnice in 5 (4,4 %) iz zdravstvenega doma. Za znanje
0 genetiki zanimanja ni pokazalo 21 (18,6 %) anketirancev, od tega 15 (13,3 %) s
Klinike, 4 (3,5 %) iz zdravstvenega doma in po 1 (0,9 %) iz bolni$nice in porodnisnice.
16 (14,2 %) anketiranih Se ni odloc¢enih o izkazovanju interesa za boljse znanje o
genetskem svetovanju, enako razmislja tudi 7 (6,2 %) anketirancev s klinike in po 3 (2,7

%) anketiranci iz zdravstvenega doma, bolniSnice in porodni$nice.
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Slika 12: Grafi¢ni prikaz o mozZnostih izobraZevanja anketirancev o genetskih

preiskavah na delovnem mestu

Slika 12 prikazuje mozZnosti izobraZevanja anketirancev o genetskih preiskavah na
delovnem mestu. Samo 5 (4,4 %) anketirancev ima moznost izobrazevanja na delovnem
mestu, od tega po 2 (1,8 %) s klinike in porodnisnice ter 1 (0,9 %) iz bolni$nice in nihce
iz zdravstvenega doma. Velika vecina anketirancev (n = 89 (78,8 %)) nima moznosti
izobraZzevanja na delovnem mestu, od tega 47 (41,6 %) s klinike, 18 (15,9 %) iz
porodnisnice in 12 (10,6 %) iz zdravstvenega doma ter 12 (10,6 %) iz bolnisnice. O
moznostih izobrazevanja 0 genetskih preiskavah na delovnem mestu pa ni seznanjenih
19 (16,8 %) anketirancev, ood tega 14 (12,4 %) s klinike, 4 (3,5 %) iz porodnisnice in 1

(0,9 %) iz bolnisnice.
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Slika 13: Grafi¢ni prikaz zaloZenosti zavodov z zloZenkami o genetskem

svetovanju

Slika 13 nazorno prikazuje, da zavodi v vecini niso zaloZeni z zloZzenkami o genetskem
svetovanju. Kar 100 (88,5 %) jih je trditev zanikalo, od tega 56 (49,5 %) na kliniki, 20
(17,7 %) v porodnisnici in po 12 (10,6 %) v bolnisnici ter zdravstvenem domu. Z
zlozenkami so zalozeni samo na kliniki in bolni$nici, pritrdilno sta odgovorila po 1 (0,9
%) anketiranec v vsaki od obeh omenjenih ustanov. Ali imajo zloZenke, ni prepric¢anih
11 (9,7 %) anketirancev, od tega 6 (5,3 %) na kliniki, 4 (3,5 %) v porodni$nici in 1 (0,9

%) v bolnisnici.
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Slika 14: Grafi¢ni prikaz posredovanja zloZenk o genetskem svetovanju pacientom

Slika 13 prikazuje, da anketiranci v ve¢ini (n = 95 (84,1 %)) ne posredujejo zlozenk 0
genetskem svetovanju pacientom. Tako jih je odgovorilo 52 (46,0 %) s klinike, 20 (17,7
%) iz porodni$nice, 12 (10,6 %) iz bolnisnice in 11 (9,7 %) iz zdravstvenega doma.
Zlozenke pacientom posreduje 9 (7,9 %) anketirancev, od tega 4 (3,5 %) s klinike in 4
(3,5 %) iz porodnisnice ter 1 (0,9 %) iz bolnisnice. Prav tako se je 9 (7,9 %)
anketirancev opredelilo, da ne vedo, ali lahko posredujejo zlozenke pacientom, od tega
7 (6,2 %) s klinike ter po 1 (0,9 %) iz bolnisnice zdravstvenega doma. V porodnisnici pa

negotovosti glede posredovanja zlozenk pacientom ni.
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Slika 15: Grafi¢ni prikaz opredeljenosti anketirancev o prepovedi poseganja v

¢loveski genom z namenom spreminjanja njegovih lastnosti

Slika 14 prikazuje, da 58 (51,3 %) anketirancev podpira prepoved poseganja v ¢loveski
genom z namenom spreminjanja njegovih lastnosti. Za prepoved se je opredelilo 24
(21,2 %) anketirancev s klinike, 18 (15,9 %) iz porodnisnice ter po 8 (7,1 %) iz
bolnisnice in zdravstvenega doma. 26 (23,0 %) anketirancev je naklonjenih poseganju,
od tega 21 (18,6 %) s klinike, po 2 (1,8 %) iz porodniSnice in zdravstvenega doma ter 1
(0,9 %) iz bolnisnice. 29 (25,6 %) anketirancev pa se ne more opredeliti, ali podpirajo
prepoved poseganja v ¢loveski genom z namenom spreminjanja njegovih lastnosti ali
poseganje dovoljujejo. Neopredeljenih je 18 (15,9 %) s klinike, 5 (4,4 %) iz bolnisnice,

4 (3,5 %) iz porodnisnice in 2 (1,8 %) iz zdravstvenega doma.
3.5 RAZPRAVA

Z raziskavo smo ugotavljali, kaksno je osnovno znanje anketirancev o genetiki. Nasa
raziskava je pokazala, da je osnovno znanje nasih anketirancev 0 genetiki visoko. Skoraj
veéina anketirancev se je opredelila pravilno, da se genetsko testiranje uporablja za
pridobivanje informacij o pacientovem zdravju. Prav tako se jih je veliko pravilno

opredelilo, da genetsko testiranje vpliva na pacientovo druzino in sorodnike.
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Anketiranci so se visoko strinjali s trditvami, da so kromosomi in geni sestavljeni iz
molekule DNA, da se v eni kopiji gena pojavi mutacija, ki prepreci njegovo normalno
delovanje in da je sprememba lahko prisotna v vseh celicah posameznika ter se prenasa

tudi v naslednje generacije.

Medicinske sestre v Ameriki rutinsko pridobivajo oz. zbirajo genetske podatke o
pacientu. lzrazile so zelo nizko zaupanje v svoje znanje in razumevanje genetike ter
poznavanje predpisanih zdravil njihovim pacientom. V ta namen so naredili nekaksen
spletni izobrazevalni program, ki je izboljSal znanje, razumevanje in s tem sposobnosti
medicinskih sester, da lahko ucinkovito sodelujejo v skupini, kompetentno sodelujejo z
zdravniki in farmacevti pri naértih zdravljenja in oskrbi pacientov (Norman-Marzella,
2019). Seveda pa so Ze izobrazevalne institucije odgovorne, da Studentje zdravstvene
nege tekom Solanja pridobijo doloceno temeljno znanje, ki je opredeljeno kot genomska
pismenost (Ward, 2011). V Ameriki je Ze bila narejena tudi raziskava o znanju Studentov
visjih letnikov zdravstvene nege o genetiki (Plavskin, 2018). V Sloveniji podobnih

Studij nismo zasledili.

V nas$i raziskavi smo ugotavljali tudi, kolik$no je poznavanje anketirancev o genetskem
testiranju in svetovanju, ki se izvajata v medicini. V Koreji so leta 2018 naredili $tudijo,
v kateri so anketirali splo$no javnost, paciente, obolele za rakom, in zdravstvene
delavce. Zeleli so preuditi ozaveséenost in odnos do genetskega testiranja. Veéina
anketirancev iz javnosti in pacientov je za genetsko testiranje slisala ze prej (javni 89,4
%, pacienti 92,7 %, p < 0,01). Razlike so bile v odnosu do genetskega testiranja med
anketiranci. Vecina pacientov je precenila morebitne koristi genetskega testiranja,
kliniki pa so izrazili zaskrbljenost glede genetskega testiranja (Eum, et al., 2018). V nasi
raziskavi smo ugotovili, da je znanje anketirancev o genetskem testiranju in svetovanju
na zelo visoki ravni. Veliko anketirancev je odgovorilo, da pozna genetsko svetovanje in
so seznanjeni, kje v Sloveniji se ukvarjajo z njim. Malo manj so seznanjeni, da je
genetsko svetovanje dostopno vsem ljudem, da je individualno obravnavano in da je
vanj vkljuéen tim strokovnjakov. Pravilno se niso strinjali, da je placljivo. V nekoliko
manj$i meri SO Se strinjali s trditvijo, da se na odlo¢itve pacientov ne vpliva. V zloZenki,

Ki je bila narejena za paciente, ki se znajdejo pred problemom genetskega testiranja, je
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omenjeno, da je odloCitev o genetski preiskavi izkljuéno posameznikova (UKC
Ljubljana, 2009a).

Anketiranci pa niso seznanjeni z izrazom »personalizirana medicina«, saj jih je kar
polovica odgovorila, da te panoge v medicini ne pozna, vendar pa So se zanimivo
strinjali s trditvijo, da je personalizirana medicina osredotoCena na posameznega
pacienta glede na njegove individualne znacilnosti. Rozman v svojem delu lepo opredeli
koncept obravnave personalizirane medicine, ki je osredotoena na posameznega
pacienta glede na njegove individualne znacilnosti. Prepoznati se zeli pravega pacienta,
pravocasno uvesti pravo individualno zdravljenje v ustreznih odmerkih. (Rozman & Jez,
2011). Tudi v tujini so bile narejene nekatere Studije, ki so se ukvarjale s konceptom
personalizirane medicine (Schirfe, 2019; Scherholz, 2019), vendar pa nismo nasli
nobene, ki bi tako kot nasa Zelela izvedeti, v kak$na je razSirjenost S tem konceptom

med medicinskim osebjem.

V New Yorku je bila narejena $tudija, ki je kljub ugotovitvi, da je starSe potrebno
izobraziti o pomenu presejalnih testov novorojencev pokazala, da porodnicarji niso
enotni, kdaj naj bi se to izobrazevanje izvajalo in kdo je zadolzen za njegovo izvajanje.
Zakljucek Studije je bil, da je potrebno izdelati smernice za tovrstno izobrazevanje
(Breen, 2015). Nasa anketa je pokazala, da nasi anketiranci SO seznanjeni, da se v

Sloveniji izvaja presejalno testiranje novorojencev.

Z raziskavo smo ugotavljali, v kolik§ni meri se anketiranci sreCujejo s problematiko
genetskega svetovanja pri svojem vsakdanjem delu. Rezultati ankete so pokazali, da se
veCina nasih anketirancev na svojem delovnem mestu ne srecuje s problematiko
genetskega svetovanja. Zato je njihovo visoko znanje o genetiki zelo razveseljivo, Se
posebej Ce ga primerjamo s Studijo, ki je bila narejena leta 2019 v Ameriki med
medicinskimi sestrami, ki delajo na delovnih mestih, na katerih se vsakodnevno
sreCujejo s problematiko genetskega svetovanja in so same izrazile zelo nizko zaupanje
V svoje znanje in razumevanje genetike (Norman-Marzella, 2019). V Kanadi so izvedli
delavnico na temo genetike, genetskega testiranja in svetovanja za zdravstvene delavce

na primarnem nivoju zdravstva, ker so se zaradi porasta genetkega testiranja vsebolj
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zacCeli sreCevati s to tematiko. Udelezenci so morali izpolniti tri vpraSalnike. Prvega
takoj na zaCetku, drugega po koncani delavnici in tretjega po Sestih mesecih. Pri
udeleZencih se je bistveno povecalo zaupanje v znanje o genetskih preiskavah (p =
0,005), o odlo¢itvi, kdaj naj pacientu ponudijo napotnico za genetsko svetovanje (p =
0,003), o razpravljanju o moznostih predporodnih testiranj (p = 0,034), o razpravljanju

koristi, tveganju in omejitvah genetskega svetovanja (p = 0,033) (Carroll, et al., 2009).

Z naSo raziskavo smo ugotavljali tudi zanimanje anketirancev o pridobivanju informacij
0 genetskem svetovanju. Rezultati ankete so pokazali razveseljiv podatek, da je med
anketiranci prisotna zelja po boljsem znanju o genetiki in genetskem svetovanju. Kot
smo ze omenili, se ve€ina naSih anketirancev vsakodnevno ne srecuje s problematiko
genetskega svetovanja. Verjetno je to vzrok, da ima samo nekaj naSih anketirancev
moznost izobrazevanja 0 tej tematiki, in da ustanove, v katerih nasi anketiranci delajo, v
veCini niso zalozene z zlozenkami, Ki SO namenjene pacientom, ki se znajdejo pred
problemom genetskega testiranja (UKC Ljubljana, 2009a; UKC Ljubljana, 2009b).

Kot zanimivost smo jih na koncu ankete povprasali o njihovem osebnem mnenju glede
prepovedi poseganja v ¢loveski genom z namenom spreminjanja njegovih lastnosti.
Priblizno polovica anketirancev prepoved podpira, Cetrtina je poseganju naklonjena,
Cetrtina pa nima osebnega mnenja. Z razcvetom biomedicinskega napredka so se izvedli
Stevilni tehnoloski projekti kot velike resitve druzbenih problemov. V ospredju so nove
biotehnologije, kot so genomika, individualizirana medicina in nanotehnologija. Projekt
¢loveski genom (The Human Genome Project — HGP) v poznem 20. stoletju se ni
ukvarjal le z znanstvenim vidikom sekvenciranja ¢loveskega genoma, ampak tudi z
etiko tega pocetja. Od takrat naprej je veliko polemik o pozitivnih in negativnih
posledicah poseganja v c¢loveski genom (Carvalho, 2012). V Ameriki so med
temnopoltimi  medicinskimi sestrami izvedli $tudijo 0 njihovem mnenju glede
genetskega testiranja. Polovica anketiranih medicinskih sester verjame, da obstaja
diskriminatorna zloraba genetskih informacij nad manjSinskim temnopoltim
prebivalstvom, vendar pa je 84 % le-teh menilo tudi, da moznosti zlorabe informacij ne
bi smeli uporabiti kot oviro za sodelovanje pri genetskih raziskavah in testiranju

temnopoltega prebivalstva. Priznavajo pomen udelezbe rasnih etniénih manjSin v
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genetskih raziskavah in testiranju. Menijo, da bi sodelovanje razli¢nih populacij v
genetskih raziskavah ponudilo priloznosti za izboljSanje sistema zagotavljanja

zdravstvene oskrbe (Powell-Young & Spruill, 2013).

Omejitve raziskave

Imeli smo zelo neuravnoteZzen vzorec. Raziskavo smo izvajali v $tirih zdravstvenih
ustanovah v gorenjski regiji. V Stevilu izpolnjenih anket med posameznimi ustanovami
je bila razlika zelo velika. S klinike smo prejeli 63 izpolnjenih anket, iz porodnisnice 24,
iz bolnisnice 14 in iz zdravstvenega doma le 12. Primerjava med odgovori znotraj

posameznih ustanov zato na Zalost ni smiselna oziroma napovedna.

Verjetno bi dobili nekoliko drugacne odgovore, ¢e bi anketo izvedli med Kklinikami v
Sloveniji, ki se strokovno ukvarjajo z genetskim svetovanjem. Vsaka veja znanosti je na
svojem podro¢ju najbolj seznanjena s svojo problematiko in ima najve¢ znanja o njej.
Vsekakor je velika omejitev te raziskave v tem, da rezultatov nismo mogli primerjati z
nobeno primerljivo raziskavo, izvedeno pri nas ali drugod po svetu. To pa je tudi razlog,

da smo se te raziskave lotili, in sicer, da pridobimo nove informacije.
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4 ZAKLJUCEK

Osnovno znanje anketirancev o genetiki in genetskem svetovanju v gorenjskih
ustanovah, v katerih smo izvajali anketo, je visoko. To je zelo razveseljivo glede na to,
da v gorenjski regiji nimamo klinike, ki bi se strokovno ukvarjala z genetskim

svetovanjem in se posledi¢no pri svojem delu vsakodnevno s to tematiko ne srecujejo.

Malo manj so anketiranci seznanjeni z izrazom »personalizirana medicina«, ki se
osredotoa na posameznega pacienta glede na njegove individualne znacilnosti.
Prepoznati se zeli pravega pacienta, pravocasno uvesti pravo individualno zdravljenje v

ustreznih odmerkih.

Rezultati ankete so pokazali, da anketiranci so seznanjeni, da se v Sloveniji izvaja

presejalno testiranje novorojencev.

Zelo pozitivna je tudi velika zainteresiranost anketirancev gorenjske regije za

izobrazevanje 0 genetiki in genetskem svetovanju.

Vzorec je bil zelo neuravnotezen. Bila je velika razlika v $tevilu izpolnjenih anket med
posameznimi ustanovami, zato primerjava med odgovori v posameznih ustanovah na

zalost ni smiselna oziroma napovedna.

Niti pri nas niti v svetu nismo nasli nobene primerljive raziskave, ki bi bila Ze izvedena
in bi z njo lahko primerjali nase rezultate. Raziskave pa smo se lotili ravno z namenom,

da pridobimo nove informacije.

Anketo Dbi bilo zanimivo izpeljati tudi med diplomiranimi medicinskimi
sestrami/zdravstveniki, ki delajo na delovnih mestih v klinikah v Sloveniji, ki se
strokovno ukvarjajo z genetskim svetovanjem, in tudi med vsemi profili delavcev, ki
delajo v timu genetskega svetovanja na teh klinikah. Tako bi dobili ustreznejSo
informacijo o tem, kakSne so dejanske potrebe po diplomiranih medicinskih

sestrah/zdravstevnikih s specialnimi znanji o tej tematiki v Sloveniji.
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6 PRILOGE

6.1 INSTRUMENT

VPRASALNIK

Spostovani, sem Benjamin Graiser, absolvent Fakultete za zdravstvo Angele Boskin.
Pripravljam diplomsko delo z naslovom »Znanje diplomirane medicinske sestre na

podrocju genetskih preiskav« pod mentorstvom doc. dr. Ivice Avbersek Luznik.

Vljudno Vas prosim za izpolnitev vprasalnika. Anonimnost anketirancev je
zagotovljena, odgovori na vpraSanja bodo uporabljeni izkljuéno v namene diplomskega

dela.

Sklop 1 — poznavanje genetskih preiskav
1. Genska tehnologija in geneticna znanost se uporabljata (obkrozite, moznih ve¢
odgovorov):
1) za ugotavljanje sorodstvenih vezi,
2) zaugotavljanje istovetnosti (npr. iskanje prstnih odtisov DNA),
3) zaraziskovanje fosilnih ali mumificiranih ostankov Zzivih bitij,
4) z namenom pridobivanja hisnih ljubljenckov, kmeckih zivali in polj$¢in s to¢no
doloc¢enimi lastnostmi (gensko spremenjeni organizmi),

5) za odkrivanje genetskih bolezni in morebitno zdravljenje le-teh.

2. Ali s pomocjo genetskega testiranja lahko pridobimo informacije, ki so pomembne za

pacientovo zdravje?

1) Da 2) Ne 3) Ne vem

3. Ali rezultati genetskega testiranja lahko poleg pacienta vplivajo Se na njegovo

druzZino in sorodnike?

1) Da 2) Ne 3) Ne vem
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4. Vzorci, ki so primerni za genetsko testiranje (obkrozite, moznih ve¢ odgovorov):

1) periferna kri,
2) bris ustne sluznice,

3) horionske resice.

5. Ali veste, kaj je »genetsko svetovanje«?

1) Da 2) Ne 3) Ne vem
6. Ali veste, kje v Sloveniji se ukvarjajo z genetskim svetovanjem?

1) Da 2) Ne 3) Ne vem
7. Poznate izraz »personalizirana medicina«?

1) Da 2) Ne 3) Ne vem
Sklop 2 - genetsko testiranje in svetovanje

8. Ocenite dane trditve po Likertovi lestvici: za vsako trditev se opredelite glede na
stopnjo strinjanja z ocenami od 1 do 5, pri ¢emer pomeni: 1- sploh se ne strinjam, 2- se

ne strinjam, 3- niti se strinjam niti se ne strinjam, 4- se strinjam, in 5- popolnoma se

strinjam.
1- 2- 3- 4- 5-
Sploh se Se ne Niti se Se Popolnoma
ne strinjam | strinjam strinjam | se strinjam
strinjam niti se ne
strinjam

1. Kromosomi in
geni so sestavljeni iz
kemicne snovi, ki jo

imenujemo DNK
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2. V eni kopiji gena
se pojavi sprememba
(mutacija) in
prepreci njegovo

normalno delovanje

3. Sprememba je
lahko prisotna v vseh
celicah posameznika
ter se prenasa tudi v

naslednje generacije

4.V Sloveniji je
genetsko svetovanje
dostopno vsem

ljudem

5.V Sloveniji je
genetsko svetovanje

placljivo

6. Genetsko
svetovanje je
individualno

obravnavano

7.V genetsko
svetovanje je
vkljucen tim

strokovnjakov

8. Na odloditve

pacienta se ne vpliva

Benjamin Graiser: Znanje diplomirane medicinske sestre na podrocju genetskih preiskav
stran 46



Fakulteta za zdravstvo Angele Boskin Diplomsko delo

9. Personalizirana
medicina je
osredotocCena na
posameznega
pacienta glede na
njegove individualne

znacilnosti

10. V Sloveniji
izvajamo presejalno
testiranje

novorojencev

Sklop 3 - izzivi za prihodnost

9. Na svojem delovnem mestu se sre¢ujem s problematiko genetskega svetovanja.
1) Da 2) Ne 3) Ne vem

10. Zelel-a bi vedeti ve¢ o genetskem svetovanju.
1) Da 2) Ne 3) Ne vem

11. Na svojem delovnem mestu imam mozZnost izobraZevanja o genetskih preiskavah.
1) Da 2) Ne 3) Ne vem

12. Ali imate na svojem delovnem mestu zlozenke o genetskem svetovanju, ki so

namenjene pacientom?
1) Da 2) Ne 3) Ne vem
13. Ce jih imate, ali jih lahko vi posredujete pacientom?

1) Da 2) Ne 3) Ne vem
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14. Ali podpirate prepoved poseganja v Cloveski genom z namenom spreminjanja

njegovih lastnosti?
1) Da 2) Ne 3) Ne vem

Sklop 4 - splo$ni podatki o anketirancih
15. Spol (obkrozite)
1) Moski
2) Zenski
16. Starost (vpiSite leta starosti s Stevilko) ~ let

17. Vase delovno mesto (napisite):

18. Ustanova, v kateri ste zaposleni (napisite):

19. Oddelek, na katerem ste zaposleni (obkrozite):
1) Ginekolosko-porodniski oddelek,
2) Pediatri¢na sluzba,

3) Drugo (napisite)

20. Delovna doba (napisite Stevilo let delovne dobe) let

21. Delovna doba na trenutnem delovnem mestu (napisite Stevilo let) let

Z VasSe sodelovanje se Vam najlepse zahvaljujem!
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