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POPIS I OBJAŠNJENJE KRATICA 

 

ATM – ATM serin / treonin kinaza (engl. serine/threonine kinase) 

BRCA1 – engl. BReast CAncer 1 

BRCA2 – engl. BReast CAncer 2 

CA 125 – karcinom antigen 125 (engl. cancer antigen 125) 

CDH1 – kadherin -1  (engl. chromodomain helicase DNA binding protein 1) 

CES-D – Ljestvica depresivnosti Centra za epidemiološka istraživanja (Center for 

Epidemiological Studies Depression Scale) 

CHEK2 – kinaza 2 kontrolne točke (engl. checkpoint kinase 2) 

EPCAM – epitelna adhezijska molekula (engl. epithelial-cell adhesion molecule) 

FAP – obiteljska adenomatozna polipoza (engl. Familial Adenomatous Polyposis) 

HADS – Skala bolničke anksioznosti i depresije (Hospital Anxiety and Depression Scale) 

HBOC – nasljedni karcinom dojke i jajnika (engl. Hereditary Breast and Ovarian Cancer) 

HNPCC – nasljedni nepolipozni karcinom kolona (engl. Hereditary Nonpolyposis Colorectal 

Cancer) 

IES – Skala utjecaja događaja (Impact of Event Scale) 

KBT – kognitivno-bihevioralna terapija 

KONZULTAND –  osoba koja traži genetski savjet 

MLH1 – MutL protein homolog 1 (engl. mutL homologue 1) 

MMR – popravak neusklađenosti DNA  (engl. MissMatch Repair) 

MSH2 – MutS protein homolog 2 (engl. mutS homologue 2) 

MSH6 – MutS protein homolog 6 (engl. mutS homologue 6) 

NGS – sekvenciranje sljedeće generacije, nova metoda sekvenciranja DNA (engl. Next 

Generation Sequencing) 

NSGC – Nacionalno društvo genetskih savjetnika (National Society of Genetic Counselors) 
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PAHC – Upitnik psihološki aspekti nasljednih karcinoma (Psychosocial Aspects of Hereditary 

Cancer) 

PALB2 – partner i lokalizator BRCA2  (engl. partner and localizer of BRCA2) 

PARP – poli ADP-riboza polimeraza (engl. poly ADP ribose polymerase) 

PMS2 – post-mejotički segregacijski protein 2 (engl. postmeiotic segregation increased 2 

protein 1) 

PTEN – homolog fosfataze i tenzina (engl. phosphatase and tensin homolog) 

STAI – Upitnik za procjenu anksioznosti kao stanja i kao crte ličnosti (State-Trait Anxiety 

Inventory) 

STK11 –  serin/treonin kinaza 11 (engl. serine/threonine kinase 11) 

TP53 – tumor protein p53 (engl. tumor protein p53) 

VUS – varijanta klinički nepoznatog značenja (engl. variant of uncertain [unknown] 

significance) 
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SAŽETAK 

Psihološki aspekti genetskog savjetovanja kod nasljednih karcinoma 

Dora Cesarec 

Nasljedni karcinomi obuhvaćaju svega 5-10 % karcinoma no važnost otkrivanja nositelja 

patoloških mutacija leži u individualizaciji pristupa prevencije i liječenja te otkrivanja članova 

obitelji koji su pod povećanim rizikom za razvoj bolesti. Osobe pod povećanim rizikom upućuju 

se na genetsko savjetovanje. U sklopu savjetovanja, savjetnik pomaže pacijentima razumjeti 

i prilagoditi se medicinskim, psihološkim i obiteljskim posljedicama doprinosa genetike razvoju 

bolesti. Dio genetskog savjetovanja je i odlučivanje o genetskom testiranju. Genetsko 

testiranje je laboratorijska analiza kojom se otkrivaju patološke varijante gena, a metoda koja 

se danas najčešće koristi je sekvenciranje nove generacije, NGS (engl. Next Generation 

Sequencing). Genetsko savjetovanje sastoji se od dva pristupa koja bi trebala koegzistirati: 

informativnog, kojem je cilj prenijeti informacije pacijentu, i psihološkog, u kojem savjetnik 

otkriva emocionalne potrebe pacijenata, pruža podršku i potiče prilagodbu novonastaloj 

situaciji, koristeći empatijski pristup i pristup usmjeren na pacijenta. Psihološki aspekt temelji 

se na postizanju terapeutskog odnosa, zasnovanog na poštivanju, u kojem savjetnik i pacijent 

zajedno djeluju ka postizanju postavljenih ciljeva. Takav pristup pokazao se koristan u raznim 

situacijama s kojima se susreću savjetnici i pacijenti tijekom savjetovanja kao što su: 

pomaganje pacijentima u donošenju odluka (npr. odlučivanje o testiranju), točnija percepcija i 

razumijevanje rizika za razvoj bolesti, bolje razumijevanje bolesti, olakšavanje simptoma 

tjeskobe, anksioznosti i depresije koji se javljaju pri dobivanju nalaza testiranja, te zabrinutosti 

i krivnje zbog prenošenja patološke varijacije gena na djecu. Ovakav pristup u suštini je 

'psihoterapijski'. Iako genetsko savjetovanje nije vid psihoterapije, određeni psihoterapijski 

pristupi i tehnike, kao što su tehnike kognitivno-bihevioralne terapije, primjenjive su i korisne 

u procesu genetskog savjetovanja. Bez obzira na brojne prednosti psihološkog aspekta u 

genetskom savjetovanju, informativni pristup često prevladava u praksi. Trebalo bi nastojati 

da u radu savjetnika budu uključena oba za dobrobit pacijenta; kako bi odluke koje donose 

bile informirane. Za to je potrebno razumijevanje informacija o etiologiji bolesti, nasljeđu i riziku 

obolijevanja te razumijevanje emocija proizašlih iz dobivenih informacija. 

KLJUČNE RIJEČI: genetsko savjetovanje, genetsko testiranje, nasljedni karcinomi, 

psihološka podrška 
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SUMMARY 

Psychological aspects of genetic counseling in hereditary cancer 

Dora Cesarec 

Inherited cancers make up only 5-10% of all cancers, but the importance of detecting carriers 

of pathological mutations lies in personalizing approaches to prevention and treatment, as well 

as identifying family members at an increased risk of developing the disease. Individuals at 

heightened risk are referred for genetic counseling. Within the counseling process, counselors 

assist patients in understanding and adapting to the medical, psychological, and familial 

consequences of genetic contributions to disease development. Genetic counseling also 

involves decision-making about genetic testing. Genetic testing is a laboratory analysis used 

to identify pathological gene variants, and the most commonly employed method today is Next 

Generation Sequencing (NGS). Genetic counseling consists of two coexisting approaches: 

informational, which aims to convey information to the patient, and psychological, in which the 

counselor addresses the emotional needs of patients, provides support, and encourages 

adaptation to the newly arisen situation, using an empathetic and patient-centered approach. 

The psychological aspect is based on establishing a therapeutic relationship rooted in respect, 

where the counselor and patient work together toward achieving set goals. Such an approach 

has proven beneficial in various counseling situations, including aiding patients in decision-

making (e.g., deciding on testing), improving the perception and understanding of disease risk, 

enhancing disease comprehension, alleviating symptoms of distress, anxiety, and depression 

that may arise upon receiving test results, as well as addressing concerns and guilt related to 

passing on a pathological mutation to offspring. Essentially, this approach is 

'psychotherapeutic' in nature. Although genetic counseling is not a form of psychotherapy, 

certain psychotherapeutic approaches and techniques, such as cognitive-behavioral therapy 

techniques, are applicable and useful in the genetic counseling process. Despite the 

numerous advantages of the psychological aspect in genetic counseling, the informative 

approach often prevails in practice. Efforts should be made to involve both aspects in the 

counselor's work for the patient's benefit, ensuring that the decisions made are well-informed. 

This requires an understanding of information about the etiology of the disease, inheritance, 

and the risk of illness, as well as an understanding of the emotions stemming from the received 

information. 

KEY WORDS: genetic counseling, genetic testing, hereditary cancers, psychological support 
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1. UVOD 

Genetsko testiranje približava nas personaliziranoj medicini kojoj danas težimo; za pacijente 

s pozitivnim genetskim statusom navedeno podrazumijeva individualizaciju metoda praćenja 

bolesti na temelju procijenjenog rizika, preventivne mjere, ranije postavljanje dijagnoze, 

pružanje ciljanih onkoloških tretmana i identifikaciju članova obitelji pod rizikom. No, za 

personaliziranu skrb o bolesnicima nije dovoljno poznavanje njihovog genetskog ustroja. 

Potrebno je razumjeti utjecaj bolesti na emocionalno, mentalno i socijalno blagostanje, uvidjeti 

emocionalne potrebe pacijenata i pružiti im psihološku podršku.  

Važnost psihološke podrške i komunikacije, a posebno pojedinaca koji se suočavaju s 

mogućnošću nasljedne predispozicije za karcinome, vidljiva je i u definiciji genetskog 

savjetovanja koju je Nacionalno društvo genetskih savjetnika (National Society of Genetic 

Counselors, NSGC) odredilo 2006. godine. Ono definira genetsko savjetovanje kao proces 

pomaganja osobama da razumiju i prilagode se medicinskim, psihološkim i obiteljskim 

posljedicama genetskih doprinosa bolesti (1). Danas se udaljavamo od čistog medicinsko-

informativnog pristupa u genetskom savjetovanju, kojemu je cilj pružiti informacije o genetskoj 

podlozi te se naglašava ravnopravnost psihološkog aspekta genetskog savjetovanja. 

Genetsko savjetovanje može biti uspješno tek ako sadržava oba aspekta. 

U ovom radu bit će govora o nasljednim karcinomima i genetskom savjetovanju i testiranju, s 

naglaskom na psihološke reakcije, emocije i izazove s kojima se susreću pacijenti tijekom 

navedenih procesa. Na kraju će se razmotriti psihoterapijske tehnike koje genetski savjetnici 

koriste kao pomoć pacijentima za nošenje s tim emocijama, a moguće i razrješenje istih.  
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2. NASLJEDNI KARCINOMI 

Karcinomi su maligne novotvorine koje nastaju uslijed nekontroliranog rasta epitelnih stanica. 

(2) Mutacije gena koje su odgovorne za proliferaciju i diferencijaciju stanica dovode do 

neispravne stanične diobe ili nefunkcioniranja apoptoze (2, 3). Većina karcinoma je 

sporadična i razvija se zbog mutacija u somatskim stanicama, nastalih tijekom života, a 

uzrokovanih okolišnim čimbenicima. Međutim, 5 do 10 % karcinoma su nasljedni karcinomi 

(4). 

U nasljednih karcinoma, mutacije koje se nasljeđuju prisutne su u trenutku začeća, u spolnim 

stanicama, a nazivaju se mutacije zametne loze (engl. germ line mutation). Nasljeđivanje 

mutacije ne znači nužno razvoj karcinoma, već povećan rizik za razvoj istih, jer su za 

karcinogenezu potrebne dodatne mutacije uzrokovane utjecajima čimbenika okoliša, kao što 

je izloženost duhanskom dimu ili ionizirajućem zračenjun(3). Knudson je 1971.  godine na 

primjeru retinoblastoma postavio teoriju dvostrukog hica koja objašnjava da je za razvoj 

tumora potreban gubitak funkcije oba alela gena. Prvi „udarac“, odnosno manjkavi gen 

nasljeđuje se autosomno dominantno u skladu s Mendelovim pravilima, dok drugi „udarac“, 

odnosno mutacija drugog alela nastaje kasnije, tijekom mitoze u somatskim stanicama (2, 3, 

5). 

Sklonost za nastanak karcinoma može biti posljedica nasljeđivanje mutacija (patogenih 

varijacija) velike skupine gena koje zajednički zovemo tumor supresorima (2). 

Iako na nasljedne karcinome otpada mali udio svih karcinoma, njihova važnost je u 

pravovremenom otkrivanju nositelja mutacija kako bi se prilagodili preventivni i kontrolni 

pregledi, omogućila rana dijagnostika bolesti, pružili ciljani tretmani liječenja i odredila 

procjena rizika za nositelje i članove njihovih obitelji. 

Penetrantnost gena označava udio osoba s genetskom mutacijom koji će razviti fenotipska 

obilježja bolesti, odnosno karcinom (6). Geni s predispozicijom za nastanak karcinoma mogu 

se podijeliti u kategorije visoko, umjereno i nisko penetrantnih (7). Nasljedni karcinomi najviše 

se povezuju uz gene visoke penetrantnosti. Iako viša penetrantnost znači viši rizik za razvoj 

karcinoma, valja imati na umu da okolišni čimbenici, ali i postojanje modifikatora genetskog 

rizika mogu izmijeniti penetrantnost patološke mutacije i utjecati na razvoj karcinoma (6). 

Neki od znakova koji ukazuju na moguću predispoziciju za razvoj nasljednog karcinoma su 

razvoj više od jednog primarnog tumora, razvoj i otkriće karcinoma u mlađoj dobi, pojedini 

rijetki tipovi karcinoma, postojanje dva ili više srodnika s istom vrstom karcinoma, zahvaćenost 

više generacija i pojavnost karcinoma za koje se zna da su genetski povezani u jednoj obitelji, 

odnosno da pripadaju nekom od sindroma nasljednih karcinoma (8). 
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Otkriveno je više od 50 sindroma povezanih s nasljednim karcinomima, a najčešći i najviše 

proučavani su nasljedni karcinom dojke i jajnika (engl. Hereditary Breast and Ovary Cancer, 

HBOC) i Lynch sindrom (tablica 1.) (6, 8). 

 

Sindrom Manifestacija Gen 

Nasljedni karcinom dojke i 
jajnika 

Karcinom dojke 

Karcinom jajnika 

Karcinom gušterače 

Karcinom prostate 

Melanom 

BRCA1 

BRCA2 

Lynch sindrom 

Karcinom kolona 

Karcinom endometrija 

Karcinom jajnika 

Karcinom želudca 

Karcinom prostate 

Karcinom duodenuma 

Karcinom gušterače 

Karcinom žučnih puteva 

Karcinom mokraćnog 
sustava 

Tumori mozga 

MLH1 
MLH2 (EPCAM) 

MSH6 

PMS2 

 

2.1. Nasljedni karcinom dojke i jajnika 

Od svih karcinoma dojke i jajnika, u 10-15 % radi se o nasljednom karcinomu (9, 10). 

Najčešće se javlja u sklopu autosomno dominantog sindroma HBOC, koji je povezan s 

mutacijama gena BRCA1 i BRCA2 (engl. Breast CAncer). BRCA1/2 su tumor supresorski 

geni čiji proteini sudjeluju u procesu homologne rekombinacije pri popravku lomova 

dvostruke zavojnice DNA. BRCA1 sudjeluje i u aktivaciji kontrolnih točaka (11). Gen 

BRCA1 smješten je na dugom kraku 17. kromosoma, a BRCA2 gen nalazi se na dugom 

kraku 13. kromosoma (3). Pretpostavlja se da prevalencija patoloških varijanti gena 

BRCA1 i BRCA2 u općoj populaciji iznosi između 1:400 i 1:500 (12, 13). Postoje razlike u 

prevalenciji ovisno o rasi i porijeklu, a značajno je povećana u potomaka aškenaskih 

Židova, gdje iznosi 1:40 (14-16). 

Tablica 1. Najčešći sindromi nasljednih karcinoma prikazani u ovom radu. Tablicu pripremio autor. 
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U nositeljica BRCA1 mutacija (patoloških varijacija) rizik za obolijevanje od karcinoma 

dojke iznosi 55-72 %, a za karcinom jajnika 39-44 % (u rizik su uključeni i karcinomi 

jajovoda i peritoneuma). Rizik je nešto niži kod patoloških varijacija BRCA2 i iznosi 45-69 

% za karcinom dojke, a 11-17 % za jajnik. Usto, u nositelja su učestaliji karcinomi prostate, 

gušterače, dojke u muškaraca i melanoma, s većom pojavnosti u BRCA2 pozitivnih (17-

19). Kuchenbacker i suradnici prikazali su i značajnu pojavu kontralateralnog karcinoma 

dojke 20 godina nakon primarne dijagnoze i porast incidencije u mlađoj odrasloj dobi (< 

40 god.), što naglašava potrebu za uvođenjem pravovremenih metoda praćenja bolesti 

(tablica 2.) i profilaktičke kirurgije (19). Od kirurških postupaka preporučuje se bilateralna 

mastektomija te salpingo-ooforektomija (10). 

Uz mutacije BRCA 1/2, na koje otpada jedna trećina slučajeva, nasljedni karcinomi dojke 

i jajnika povezuju se i uz patološke varijante drugih gena. Primjerice, visoko penetrantni 

CDH1 (engl. chromodomain helicase DNA binding protein 1) gen, koji se povezuje s 

lobularnim karcinomom dojke, geni PALB2 (engl. partner and localizer of BRCA2), PTEN 

(engl. phosphatase and tensin homolog), STK11 (engl. serine/threonine kinase 11) i TP53 

(engl. tumor protein p53), umjereno penetrantni gen ATM (engl. ATM serine/threonine 

kinase) i gen CHEK2 (engl. checkpoint kinase 2), koji je nakon BRCA1/2 najčešće 

dokazani mutirani gen u oboljelih od karcinoma dojke (9, 20). 

 

PREPORUKE ZA PRAĆENJE OSOBA S PATOGENIM MUTACIJAMA GENA BRCA1 i 

BRCA2 

Samopregled jednom mjesečno od 18. godine života 

Klinički i ultrazvučni pregled dojki od 25. godine života svakih 6 mjeseci 

Bazična mamografija 10 godina prije nego li je najmlađi srodnik obolio od raka dojke, 

najkasnije s 40 godina života 

MR dojki jednom godišnje od 25. godine života 

Transvaginalni ultrazvuk s kolor-doplerskim pregledom počevši od 30. godine života 

Razmotriti mogućnost određivanja CA-125 svakih 6 mjeseci 

Razmotriti mogućnosti profilaktičke kirurgije i kemoprevencije 

 

 

Tablica 2. Preporuke za praćenje osoba s patogenim mutacijama gena BRCA1 i BRCA2. Prema: Brkljačić 

2016., str. 23 (10) 
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2.2. Lynch sindrom 

Na Lynchov sindrom, prije nazivan sindrom nasljednog nepolipoznog karcinoma debelog 

crijeva (engl. Hereditary Nonpolyposis Colorectal Cancer, HNPCC), otpada 3 do 5 % 

ukupnih oboljenja od kolorektalnog karcinoma (21-23) te 2 % ukupnih oboljenja od 

karcinoma endometrija (24). 

Sindrom je uzrokovan mutacijama u genima za popravak pogrešno sparenih parova baza 

(engl. MisMatch repair, MMR): MLH1 (engl. MutL homolog 1), MSH2 (engl. MutS homolog 

2); uključujući EPCAM (engl. epithelial-cell adhesion molecule), MSH6 (engl. MutS 

homolog 6) , PMS2 (engl. postmeiotic segregation increased 2) i nasljeđuje se autosomno 

dominantno. MMR geni nalaze se na različitim kromosomima: MLH1 na trećem, MSH2 i 

MSH6 na drugom te PMS2 na sedmom (3). U 90 % bolesnika riječ je o mutacijama gena 

MLH1 i MSH2, zatim po učestalosti slijedi MSH6 (7-10 %), a u najmanjem broju slučajeva 

radi se o mutaciji gena PMS2. Prevalencija Lynch sindroma u općoj populaciji iznosi 

otprilike 1:300, čineći ga najčešćim sindromom povezanim s nasljednim karcinomima (25). 

Osobe s ovim sindromom imaju povećan rizik za razvoj karcinoma debelog crijeva (40-80 

%) i endometrija (25-60 %), ali i drugih karcinoma kao što su karcinom jajnika (4-24 %), 

želuca, duodenuma, gušterače, žučnih vodova, mokraćnog sustava, prostate i mozga (26, 

27). Zbog heterogenosti mutacija vezanih uz ovaj sindrom, teško je ispravno kvantificirati 

kumulativni rizik za obolijevanje od određenih karcinoma, stoga se rizik razlikuje ovisno o 

mutiranom genu gdje mutacije gena MLH1 (41 % za razvoj kolorektalnog karcinoma, 48% 

za razvoj karcinoma endometrija i 20% za razvoj karcinoma jajnika) i MSH2 (48 %, 21 % 

i 24 %) ukazuju na značajno veći rizik od mutacije gena MSH6 (12 %, 16 % i 1 %) i PMS2 

(12-13 % za razvoj kolorektalnog karcinoma i 13 % za razvoj karcinoma endometrija) (27, 

28). Uslijed navedenoga, razlike u rizicima za razvoj raka ovisnoj o dobi i zbog mogućnosti 

razvoja heterogene skupine karcinoma, otežano je postavljanje točnih smjernica praćenja, 

koje nisu uniformne ni između institucija (25). Za prevenciju kolorektalnog karcinoma 

preporučuje se kolonoskopija svake 1-2 godine, od 20. do 25. godine života, uz napomenu 

da se ista preporučuje učestalije za nositelje mutacija MLH1 i MSH2, a da dijagnostičke 

pretrage mogu započeti kasnije za nositelje MSH6 ili PMS2 mutacije (29). Iako se 

nositeljicama preporučuju ginekološki pregled, transvaginalni ultrazvuk, testiranje CA-125 

gena te uzimanje biopsije endometrija jednom godišnje, od 30. do 35. godine života, 

metode probira nisu se pokazale dovoljno efikasnima, stoga je glavni oslonac prevencije 

profilaktička operacija, histerektomija s bilateralnom salpingo-ooforektomijom koja se 

preporučuje u žena starosti od 40 godina koje više neće rađati (29, 30). 
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3. GENETSKO TESTIRANJE 

Smjernice preporučuju genetsko testiranje osobama visokog rizika za razvoj karcinoma na 

temelju osobne i obiteljske anamneze ili otprije poznate patološke varijante gena u obitelji 

(31). Genetsko testiranje može biti dijagnostičko ili prediktivno. Ako se testira osoba s već 

postavljenom dijagnozom karcinoma zbog terapije, govorimo o dijagnostičkom testiranju. U 

tom slučaju, genetski profil koristi se u svrhu ciljane terapije, kao što je primjena PARP (poli 

ADP-riboza polimeraza) inhibitora olapariba u terapiji BRCA1/2 pozitivnih karcinoma dojke i 

jajnika (32). Ako se testira osoba pod rizikom prije razvoja bolesti, govorimo o prediktivnom 

testiranju.  

U načelu, maloljetni članovi obitelji ne podvrgavaju se genetskom testiranju, no iznimno se 

preporučuje kada postoji mogućnost rane intervencije od dokazane koristi, kao što je u slučaju 

obiteljske adenomatozne polipoze (engl. Familial Adenomatous Polyposis, FAP) (33). 

Analiza DNA provodi se uzimanjem pacijentovog uzorka periferne krvi, no testiranje je moguće 

i iz uzorka sline ili brisa bukalne sluznice. Potom, koristi se jedna od metoda molekularne 

analize DNA. Danas se najčešće koristi metoda sekvenciranja nove generacije, masivnog 

paralelnog sekvenciranja (engl. Next Generation Sequencing, NGS) i gotovo je u potpunosti 

zamijenilo metode kao što su Sangerova metoda sekvenciranja DNA. Prednost NGS-a očituje 

se u smanjenju troškova testiranja, mogućnosti istovremenog sekvenciranja velikih genomskih 

regija ili velik broj uzoraka manjih regija (6).  Zahvaljujući tome, razvili su se multigenski paneli 

koji su se dokazali osjetljivijima i učinkovitijima od testiranja pojedinih gena (31). Paneli mogu 

biti limitirani na specifične gene, npr. gene povezane s nasljednim karcinomom dojke, ili 

sadržavati širok spektar gena. Prednosti korištenja ovakvih panela su mogućnost otkrivanja 

nositelja višestrukih mutacija, kojih je otprilike 3 % i otkrivanje patoloških varijanti koje nisu 

toliko učestale u određenim karcinomima (kao npr. BRCA1/2 mutacija u 10 % testiranih 

slučajeva karcinoma kolona) (20). Nedostatci ove metode sekvenciranja su povećani broj 

testiranih gena, čime se dovodi u pitanje i porast broja varijanti od klinički nepoznatog 

značenja (engl. variants of uncertain [unknown] significance, VUS), odabir primjerenog panela 

za pojedinog pacijenta i nedovoljno razumijevanje rizika i postupaka screeninga za određene 

mutacije(20,34). 

Rezultati genetskog testiranja mogu biti sljedeći: 

 pozitivan nalaz, odnosno potvrđena patološka mutacija 

 negativan nalaz, odnosno nije pronađena patološka mutacija 

 nalaz varijante nejasnog kliničkog značenja – VUS, odnosno nalaz varijante za koju 

se trenutno ne zna kliničko značenje i podložna je reklasifikaciji tijekom vremena.  
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4. GENETSKO SAVJETOVANJE 

Ranije smo definirali genetsko savjetovanje kao proces pomaganja ljudima da razumiju i 

prilagode se medicinskim, psihološkim i obiteljskim posljedicama doprinosa genetike razvoju 

bolesti (1). U sklopu savjetovanja, genetski savjetnik prikuplja podatke o obiteljskoj i osobnoj 

anamnezi i temeljem prikupljenih informacija procjenjuje mogućnost pojave bolesti, odnosno 

rizik od postojanja nasljedne mutacije. Također, educira konzultanda o nasljeđivanju i etiologiji, 

testiranju, prognozi i mogućnostima prevencije bolesti i liječenja. Prilikom informiranja o 

testiranju poseban naglasak stavlja se na objašnjavanje značenja različitih rezultata testiranja 

za njih  i za članove njihove obitelji (1, 35).  Na savjetniku je da tijekom razgovora prepozna 

potrebe pojedinca ili obitelji i koristi empatijski i pacijentu usmjeren pristup. Cilj je da po 

završetku savjetovanja, pacijent bude u mogućnosti donijeti informirane odluke o testiranju i 

daljnjim postupcima te olakša pacijentovu psihološku adaptaciju na bolest ili rizik za bolest 

(36). 

Genetsko savjetovanje provodi osoba s dobrim poznavanjem genetike, educirana za taj 

posao. Potrebna razina edukacije i zanimanje savjetnika razlikuje se od države do države. 

Tako u Hrvatskoj, genetsko savjetovanje provode liječnici, u nekim drugim državama 

medicinske sestre i laboratorijski genetičari, a u određenima, kao što je SAD, 'genetski 

savjetnik' prepoznato je kao zasebno zanimanje (10, 37). 

Vidljivo je da proces savjetovanja obuhvaća mnogo zadaća i uloga savjetnika, te da se sastoji 

od dva aspekta: informativnog i psihološkog. Kessler je još 1997. spominjao dva različita 

pristupa u genetskom savjetovanju: 'podučavajući' i 'savjetnički'. 'Podučavajući' model 

prednost daje pružanju informacija kako bi na temelju njih pacijent mogao donijeti odluku s 

ciljem da po završetku pacijent bude 'educiran'. S druge strane 'savjetnički' pristup posvećen 

je otkrivanju emocionalnih i društvenih potreba pacijenata i motivacija iza pacijentovih odluka 

te poticanju prilagodbe na novootkriveni rizik za razvoj bolesti (36, 38). Tada je primijetio da u 

savjetovanju dominira 'podučavajući' pristup, a vidljivo je da on prevladava i danas, gdje je u 

mnogim istraživanjima pokazano da tijekom konzultacija savjetnici puno više pričaju, što im 

donekle onemogućava saslušati potrebe pacijenta (38-40). Uslijed velike količine informacija, 

te novih saznanja, nije iznenađujuće da neki savjetnici osjećaju dužnost i pritisak prenijeti što 

više informacija pacijentima.  

No u tom procesu ne bi se smio zanemariti psihološki aspekt, odnosno emocionalno stanje 

pacijenta. Odluke pacijenata nisu utemeljene samo na podacima već na sustavima uvjerenja 

i vrijednostima pojedinaca koje bi savjetnik trebao upoznati i razumjeti. Potrebe konzultanada 

nadilaze brigu o fizičkom zdravlju i odnose se i na funkcionalne i psihičke posljedice bolesti 
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(41, 42). Pokazano je i da poticanje pacijenata da verbalizirajui objasne svoje osjećaje, 

pružanje empatije te nastojanje da se ne pribjegne verbalnoj dominaciji savjetnika dovodi do 

više razine zadovoljstva te poboljšanim afektivnim i kognitivnim ishodima. Također je 

zaključeno da bi se psihoterapeutskim pristupom moglo poboljšati znanje i razumijevanje 

dobivenih informacija tijekom savjetovanja jer je učenje u odraslih iskustveno, odnosno učimo 

na način da informacije povezujemo s već poznatim (40, 43, 44). Iz svega prikazanog, vidljiva 

je potreba koegzistiranja oba procesa stoga je na savjetniku da u svom pristupu pokuša 

ravnopravno uključiti oba. 

Još jedan bitan aspekt genetskog savjetovanja je korištenje nedirektivnog pristupa. Način 

prenošenja informacija može utjecati na odluke pacijenata. Na savjetniku je da sve informacije  

i odgovore na pitanja pruži na objektivan način, bez sugestija, te da ih prenese u okruženju 

podrške kako bi odluka koju donosi pacijent bila autonomna, donesena samostalno bez 

pritiska i stresa (45). 

 

 

  

Slika 1. Komponente genetskog savjetovanja. Autorsko djelo 
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4.1. Genetsko savjetovanje prije testiranja 

Genetsko savjetovanje započinje razgovorom o razlogu dolaska i prikupljanjem informacija o 

osobnoj i obiteljskoj anamnezi, na temelju koje se crta obiteljsko stablo. Objašnjava se 

etiologija bolesti, nasljeđivanje, rizik od razvoja bolesti i implikacije za članove obitelji. Izlažu 

se mogućnosti prevencije i praćenja te rane dijagnoze i liječenja (10). Savjetnik informira 

pacijenta i o mogućnosti testiranja, pouzdanosti i ograničenjima različitih testova i o mogućim 

rezultatima, gdje se posebno treba obratiti pažnja na mogućnost dobivanja rezultata s 

nedostatnim medicinskim smjernicama za praćenje, kao što je varijanta nejasnog kliničkog 

značaja ili pozitivna mutacija nisko ili umjereno penetrantnog gena (46). Važno je tijekom 

procesa provjeriti i razumjeti koja su konzultandova očekivanja od savjetovanja i testiranja i 

koja im je motivacija za isto (47). 

Tijekom ovog razgovora savjetnik bi trebao pažnju posvetiti i određenim 

osobinama/karakteristikama konzultanada i njihovim socijalnim okolnostima kako bi razabrao 

one koji bi mogli teže primiti vijest pozitivnog nalaza, i u kojih bi se mogla javiti potreba za 

daljnjim upućivanjem psihijatru. Za to je potrebno poznavanje određenih rizičnih čimbenika 

(48). Samo neki od rizičnih čimbenika na koje treba obratiti pažnju su korištenje pasivnih i 

izbjegavajućih mehanizama obrane, neispravna procjena rizika bolesti, prethodne dijagnoze 

karcinoma, dijagnoza karcinoma u obitelji, kvaliteta odnosa s partnerom, majčinstvo, niska 

socijalna podrška i mlađa dob (48-50). 

Svrha genetskog savjetovanja prije testiranja, osim pružanja informacija, jest kroz diskusiju o 

implikacijama nalaza na članove obitelji i na vlastite odluke o preventivnim ili terapijskim 

postupcima, pokušati psihički pripremiti pacijenta na nošenje sa stresom i emocijama koje 

proizlaze iz otkrivanja nalaza testiranja. Dokazano je da pojedinci koji su genetski savjetovani 

prije genetskog testiranja pokazuju niže razine tjeskobe, anksioznosti i depresije, u usporedbi 

s onima koji nisu prošli testiranje ili edukaciju prije testiranja (51, 52). Zanimljiv je i primjer 

jednog norveškog istraživanja u kojemu su pacijentice prethodno bile informirane putem pisma 

ili usmeno od strane zdravstvenog djelatnika, ali nisu prošle proces savjetovanja. Prilikom 

dobivanja rezultata testiranja osjećale su šok, uznemirenost i zabrinutost. Sve su navele da bi 

preferirale prethodnu konzultaciju sa zdravstvenim djelatnikom zbog želje za razgovorom, 

mogućnosti postavljanja pitanja i dodatnim razjašnjenjem (53).  

Na kraju susreta potrebno je provjeriti na koji način je konzultand percipirao informacije i 

oformio mišljenje, odgovoriti na moguća pitanja i razjasniti  preostale nejasnoće. Ako se osoba 

odlučila za testiranje, postavlja se termin ponovnog susreta uz nalaze testiranja. Pri tome treba 
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imati na umu da je genetsko testiranje dobrovoljno i da svaka pacijentova odluka treba biti 

donesena autonomno i bez utjecaja savjetnika (45). 

4.2. Genetsko savjetovanje poslije testiranja 

Glavni cilj genetskog savjetovanja poslije testiranja jest priopćavanje rezultata. Prije dijeljenja 

informacija o rezultatima, savjetnik bi se trebao pripremiti na moguće negativne emocionalne 

reakcije konzultanda temeljem prethodno prikupljenih informacija o potencijalnim rizičnim 

čimbenicima. Trebao bi unaprijed pripremiti način prenošenja informacija, prilagoditi vokabular 

te biti svjestan vlastitih trenutnih emocija i stanja (54, 55). Potom, potrebno je s pacijentom 

učiniti osvrt na saznanja od prethodnog susreta s naglaskom na percepciju rizika i provjeriti 

žele li i dalje saznati rezultate. Ako je odgovor pozitivan, nastavlja se sa priopćavanjem 

rezultata. Valjalo bi obratiti pažnju na to da se informacije prezentiraju na što jasniji način, 

prilagođen osobi te da se provjeri razumijevanje istih (54). Primanjem vijesti u konzultanda se 

mogu javiti razne snažne emocije i psihičke reakcije. Savjetnik kao odgovor na rezultate može 

dobiti potpunu šutnju, a pacijent može plakati ili jecati. Osjećaji koje konzultand može izraziti 

su ljutnja, razočaranje, nevjerica, zabrinutost i nesigurnost, a u mnogim istraživanjima u 

pacijenata je primijećen porast tjeskobe, anksioznosti i depresivnog osjećaja po saznanju 

rezultata (46, 53). Na savjetniku je da promatranjem pacijenta identificira emocije, obznani ih 

i pruži dovoljno vremena, sigurno okruženje i podršku da osoba iznese svoje osjećaje. 

Naposlijetku, raspravlja se personalizirani plan koji uključuje metode praćenja, dijagnostike i 

liječenja uz objašnjenja prednosti i ograničenja pojedinih opcija (54). 

4.3. Komunikacija i percepcija rizik 

Kada je patološka varijanta identificirana, cilj komunikacije rizika je potaknuti informirano 

donošenje medicinskih odluka. Pritom se komunikacija treba personalizirati potrebama 

svakog pacijenta. Pacijentima s karcinomom naglasak će biti na opcijama liječenja i riziku o 

relapsu ili pojavi drugog karcinoma, a onima koji nisu bolesni, na opcije metoda prevencija i 

njihove uspješnosti u smanjenju rizika. Uz razgovor o vlastitom riziku, komunicira se rizik za 

nasljeđivanje i rizik za članove obitelji, te najbolji način za priopćavanje rezultata obitelji uz 

prethodni razgovor o dinamici obiteljskih odnosa (56). 

Odluke koje donose na temelju shvaćanja tog rizika imaju dugoročne posljedice na brojne 

aspekte njihovih života, kao što je npr. odluka o salpingo-ooforektomiji na reproduktivno 

zdravlje. Uz to, odluke  utječu i na njihove partnerske i obiteljske odnose (56). Zbog toga je 

iznimno bitno da se rizik ispravno interpretira. 

Međutim, objektivni rizik koji se pacijentima prezentira nerijetko se razlikuje od njihove 

interpretacije rizika. Neispravna percepcija nastaje zbog utjecaja pacijentovih prethodnih 
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uvjerenja, znanja i očekivanja, te određenih stanja kao što su anksioznost. Opasnost krive 

percepcije na donošenje odluka vidljivo je u istraživanju u kojem je 77 % pacijentica s nalazom 

VUS-a, isti interpretiralo kao patološki nalaz, a 50 % njih se u godini dana nakon dobivanja 

rezultata odlučilo na profilaktičku operaciju (57). Važno je tijekom savjetovanja primijetiti krivo 

razumijevanje informacija, upozoriti na pojavu nesporazuma i nastojati ispraviti pacijentovu 

percepciju (47). 

Osim percepcije rizika, na odlučivanje utječe i emotivno stanje pacijenata. Emocije su snažni 

pokretači donošenja odluka, koje ponekad mogu biti i štetne zbog čega bi savjetnik prilikom 

komunikacije rizika trebao biti usredotočen na njih (58). Pokazano je da su ishodi komunikacije 

bolji kada savjetnik prepoznaje emocionalne potrebe konzultanada (59).  

Iako je naglasak stavljen na objašnjavanje rizika za osobe koje su primile pozitivan nalaz 

testiranja, najčešće krivo percipirani rezultat je onaj varijante nejasnog značenja, koji se krivo 

percipira kao negativan ili pozitivan rezultat, a najčešće nejasnoće nastaju u razumijevanju 

rizika za razvoj karcinoma i u vezi nasljednosti bolesti (47, 60). Izazov za savjetnika može biti 

i pružanje podrške pri razvoju emocija kao što su nevjerica, ljutnja i frustracija koje se u osoba 

s nalazom VUS-a javljaju kada je on točno interpretiran kao nejasan (61). 
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5. PSIHOLOŠKI ISHODI GENETSKOG TESTIRANJA  

Postavljanje dijagnoze karcinoma predstavlja ranjivu poziciju za pacijente, koja sama po sebi 

izaziva osjećaje tjeskobe i depresivnih misli, čineći genetsko testiranje dodatnim stresorom 

(62). Prepoznavanje tih osjećaja i poznavanje psihološkog statusa pacijenta ukazuje na 

specifične potrebe savjetovanja pri otkrivanju rezultata. Za procjenu psihološkog statusa 

koriste se brojni instrumenti kao što su: Skala bolničke anksioznosti i depresije (Hospital 

Anxiety and Depression Scale, HADS), Upitnik za procjenu anksioznosti kao stanja i kao crte 

ličnosti (StateTrait Anxiety Inventory, STAI), Skala utjecaja događaja (Impact of Event Scale, 

IES), Ljestvica depresivnosti Centra za epidemiološka istraživanja (Center for Epidemiological 

Studies Depression Scale, CES-D) (49, 50). Navedeni upitnici većinom određuju razine 

tjeskobe, anksioznosti i depresije, no za bolje razumijevanje tih osjećaja, kao i mnogih drugih 

s kojima se pacijenti nose tijekom savjetovanja ključna je psihološka procjena koju savjetnik 

donosi na temelju iskustva i odnosa koji je uspostavljen s pacijentom (63). 

Kako ne postoji uniformi upitnik, u literaturi se pronalaze određena kontradiktorna zapažanja, 

no većina navodi kako se razine tjeskobe, uznemirenosti, anksioznosti i depresije povećavaju 

ubrzo nakon saznavanja rezultata, da su umjerenog intenziteta i u većini slučajeva ubrzo se 

vraćaju na razine prije testiranja (6-12 mjeseci) (46, 49, 64). 

Međutim, otprilike 25 % osoba pokazuje značajne razine tjeskobe, anksioznosti i depresije i u 

određenim podgrupama zabilježeno je dugotrajnije perzistiranje simptoma (46, 49). Veći broj 

istraživanja pokazao je da simptomi psihološke tjeskobe u žena s karcinomom dojke ili jajnika, 

i pozitivnom BRCA mutacijom perzistiraju i godinu dana nakon testiranja, a viši su od razine u 

zdravih nositeljica ili u nenositeljica. Iako dugoročno depresivni simptomi i anksioznost nisu 

klinički značajni, postojeći psihološki teret ukazuje na potrebu za kontinuiranim praćenjem ili 

ponavljanim susretima s genetskim savjetnikom ili drugim stručnjakom (46). 

Treba naglasiti kako su tjeskoba, anksioznost i depresija široki pojmovi i uzrok takvim 

osjećajima može biti različit. Tek nakon razgovora savjetnik otkriva koja je podloga tih osjećaja 

te radi na njihovom razrješenju. Npr. nositeljice mutacija osjećaju perzistirajuću anksioznost 

te krivnju i bespomoćnost u informiranju rođaka (65). U tom slučaju, savjetnik će nastojati 

razriješiti problem informiranja rođaka i objasniti prednost otkrivanja patološke varijante gena 

za druge članove obitelji kako bi smanjio osjećaj krivnje. Mogućnost razgovora o tome kako 

da podijele rezultate s članovima obitelji i koje reakcije mogu očekivati od njih pomaže u 

prenošenju informacija, smanjenju zabrinutosti i anksioznosti (66). 

Ono što je bitno je pristup savjetnika prema ovoj temi, a pokazano je da se razine depresije 

značajno poboljšavaju kada savjetnici koriste empatijske odgovore, a manje razine 
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anksioznosti i zabrinutosti osjećaju pacijenti u kojih su očekivanja za podršku i savjet bile 

ispunjene (40). 

Vidljivo je da upitnici koji se koriste u procjeni psihološkog stanja pacijenata nisu dovoljno 

specifični i ne otkrivaju pojedine teškoće s kojima se susreću konzultanti (49). Iz navedenog 

se uvidjela potreba za razvojem uže specijaliziranog upitnika. Upitnik psihološki aspekti 

nasljednih karcinoma (Psychosocial Aspects of Hereditary Cancer, PAHC) koristi se za 

otkrivanje prevalencije specifičnih psihosocijalnih problema vezanih uz genetsko savjetovanje 

o karcinomu i može poslužiti kao dobar alat za probir prilikom prvog savjetovanja. Kategorije 

upitnika, a time i specifični psihosocijalni problemi su sljedeći: zabrinutost vezana uz nasljednu 

predispoziciju (npr. zabrinutost oko izbora mogućih preventivnih opcija), teškoće u 

obiteljskim/društvenim odnosima (npr. osjećaj odgovornosti prema članovima obitelji vezano 

uz genetsko testiranje), opće negativne emocije (npr. zabrinutost oko budućnosti), 

žalovanje/zabrinutost zbog obiteljskog karcinoma (npr. zabrinutost da će neki član obitelji 

razviti karcinom), zabrinutost zbog osobnog karcinoma (npr. zabrinutost oko ponovnog razvoja 

karcinoma), problemi vezani uz djecu (npr. krivnja zbog mogućnosti prenošenja patološke 

genetske varijacije) (67). Najčešće prijavljivane tegobe su zabrinutost za život s karcinomom 

(84 %), nasljedne predispozicije (46 %), obiteljski i društveni problemi (45 %) te teškoće 

vezane uz djecu (42 %). Otkrivanjem ovih specifičnih teškoća u konzultanada, savjetnici imaju 

mogućnost razriješiti ih ili ublažiti tijekom savjetovanja (49). 
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6. PSIHOTERAPIJA U GENETSKOM SAVJETOVANJU 

U prethodnim poglavljima prepoznati su određeni osjećaji i teškoće s kojima se nose osobe s 

nasljednim karcinomima. Prepoznaje se da se brigom o emocionalnim potrebama 

poboljšavaju psihološke teškoće te da dolazi do poboljšanja nakon genetskog savjetovanja, 

no intervencije kojima se to postiže nisu mnogo opisivane (68). 

Psihoterapija se može definirati kao „informirana i namjerna primjena kliničkih metoda i 

međuljudskih stavova izvedenih iz utvrđenih psiholoških načela u svrhu pomaganja ljudima 

da izmijene svoja ponašanja, spoznaje, emocije i/ili druge osobne karakteristike u sudioniku 

poželjnom smjeru“ (69). Usporedimo li to s genetskim savjetovanjem, kojeg smo opisali kao  

proces pomaganja ljudima da razumiju i prilagode se medicinskim, psihološkim i obiteljskim 

posljedicama doprinosa genetike razvoju bolesti možemo zaključiti da se u oba slučaja radi o 

odnosu u kojem osoba koja ima potrebna znanja i vještine pomaže drugoj razriješiti probleme 

kroz razgovor (1, 68). 

Zajednički elementi svakog terapeutskog odnosa sastoje se od iskazivanja empatije, 

zajedničkog djelovanja pacijenta i terapeuta ka postavljenim ciljevima; kako na odnos u 

psihoterapiji, tako i na odnos genetskog savjetnika i konzultanda (69). Ako je pažnja 

posvećena na ove čimbenike odnosa, koji su se u psihoterapiji pokazali učinkovitima u 

promicanju dobrih ishoda, genetsko savjetovanje bit će provedeno tako da promiče najbolje 

psihosocijalne ishode za pacijente (68). Temeljne vještine genetskog savjetovanja su u suštini 

'psihoterapijske' (41). 

Usprkos tome, uvođenje 'psihoterapijskog' pristupa ili poistovjećivanje savjetovanja s vidom 

psihoterapije nije naišlo na potpuno odobravanje (68). Jedan od mogućih razloga je 

nespremnost, nesigurnost i oklijevanje genetskih savjetnika za korištenje psihoterapijskih 

vještina u svakodnevnoj praksi. Iako je učenje psihosocijalnih komunikacijskih vještina dio 

njihove potrebne edukacije, smatraju da ona nije dostatna za korištenje psihoterapijskog 

pristupa. Djelomično oklijevanje proizlazi i iz neispravnog shvaćanja same psihoterapije, kao 

što je mišljenje da je za primjenu potrebna prisutnost psihopatologije u pacijenta i da je korist 

vidljiva samo ako je primjena terapije dugotrajna (37, 68). 

Iako su terapeutski savez, međusobni angažman i komunikacija važniji od teorije koju terapeut 

koristi i preferira, kao okvir za genetsko savjetovanje, zbog primjene u širokom rasponu 

psiholoških problema, pokazala se kognitivno-bihevioralna terapija (KBT) (41, 70). 
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6.1. Kognitivno-bihevioralna terapija 

Kognitivno-bihevioralna terapija (KBT) predstavlja sistematične, precizne, konkretno 

usmjerene psihološke tehnike koje se primjenjuju kako bi se identificirali problemi, istražile 

mogućnosti, razvila aktivna suradnja terapeuta i klijenta, prepoznale veze između emocija, 

misli i ponašanja i potaknula aktivnost ka razrješenju problema (71). Na prepoznavanju 

povezanosti emocija, misli i ponašanja temelji se postulat KBT-a koji nalaže da između naših 

misli, ponašanja i emocija postoji određeni odnos u kojem način na koji razmišljamo utječe na 

postupke i osjećaje, osjećaji utječu na misli i postupke, a postupci utječu na misli i osjećaje. 

(41) Većinski se kao točka intervencije koristi pacijentova percepcija bolesti; cilj je KBT-a otkriti 

pacijentove spoznaje o bolesti i postupcima, kakvo je značenje istih za pacijenta i kakva su 

mišljenja i uvjerenja o istima oformljena te na temelju otkrivenoga utjecati na daljnje emocije 

i/ili ponašanje. Navedeno je glavni korak u određivanju plana terapije (41). 

KBT se koristi za mnoge poremećaje, no najčešće se koristi u liječenju opsesivno-

kompulzivnog poremećaja, anksioznih poremećaja (paničnog poremećaja, fobija) i 

poremećaja iz depresivnoga spektra (71). Iako je dokazano da u većini slučajeva nakon 

genetskog testiranja razine anksioznosti i depresije u pacijenata nisu klinički značajne, 

određeni pristupi KBT-a koji se koriste u liječenju anksioznih poremećaja i poremećaja 

raspoloženja mogli bi se prenijeti i na emocionalnu podršku u genetskom savjetovanju (46). 

Tijekom terapije, pacijentu se objašnjava kako njegova spoznaja o bolesti i postupcima utječe 

i oblikuje njegova ponašanja i osjećaje. Identificiraju se iskrivljene misli i iracionalna uvjerenja 

o bolesti i korištenjem pitanja otvorenog tipa pacijentu se ukazuje na nedosljednosti u njihovim 

zaključcima, uz nastojanje da se pritom ne omalovažava njihovo mišljenje. Zatim se uvodi novi 

način razmišljanja koji dovodi do izmijenjenog i primjerenijeg emocionalnog odgovora. 

Razvojem osjećaja koji su sada realni i primjereniji odgovori na spoznaju o bolesti, poboljšava 

se osjećaj kontrole nad situacijom, olakšano je nošenje sa simptomima i smanjen je njihov 

intenzitet (71). Ovo je primjer kognitivnog restrukturiranja, osnovne kognitivno-bihevioralne 

tehnike koja se koristi u liječenju. Uz restrukturiranje, najčešće se koriste terapije suočavanja 

i terapije rješavanja problema (41, 71). 

Važan dio ove terapije je psihoedukacija. Kao što samo ime kaže, pacijenta i njegovu obitelj 

se educira o njegovoj bolesti, etiologiji, prognozi, posljedicama i liječenju, a informacije se 

pružaju u ohrabrujućem i podržavajućem okruženju na način razumljiv pacijentu. Time pacijent 

dobiva uvid u bolest, a zatim se radi na svladavanju problema i sprječavanju recidiva (72). 

Psihoedukacijom se dobivaju nove spoznaje koje omogućavaju pacijentu preuzimanje te 

zadržavanje kontrole nad vlastitom situacijom (71). Ako ovakav pristup usporedimo s 
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genetskim savjetovanjem, vidljivo je da je psihoedukacija sastavni dio genetskog 

savjetovanja.  

U nošenju s genetskim informacijama koristi se i kognitivno restrukturiranje jer se misli i 

uvjerenja koja nisu dosljedna realnosti posebno javljaju kao odgovor na stresor (npr. saznanje 

pozitivnog rezultata genetskog testiranja), a često su uzrok emocionalne tjeskobe i 

maladaptivnih obrazaca ponašanja. KBT pomaže pacijentima da daju značenje prijetećoj 

dijagnozi i prilagode se stanju, da se lakše nose s bolesti, a aktivno se radi i na post-

traumatskom pozitivnom rastu (41). 

S obzirom da na pragmatičan i logičan način restrukturiraju ponašanje i osjećaje uzrokovane 

disfunkcionalnim uvjerenjima, tehnike KBT-a mogu se koristiti i za poticanje zdravijih obrazaca 

ponašanja poput redovitih odlazaka na preventivne preglede (70). 

KBT se primjenjuje i pokazuje korist u brojnim aspektima genetskog savjetovanja, a njena 

učestalija i sustavnija provedba bila bi korisna za pacijente. Prikladnost korištenja ove terapije 

u svakodnevnoj praksi vidljiva je iz primjera jednog prikaza slučaja u kojemu je vrijeme 

potrebno za korištenje tehnike KBT-a i rezoluciju tegobe bilo 10-15 minuta. Psihoterapeutski 

pristup može se koristiti i rezultirati rješenjem problema i u jednom sastanku, što je suprotno 

određenim uvjerenjima. No, za postizanje toga, potrebno je prvo imati dobro razvijen odnos 

između savjetnika i konzultanda, izgrađen na znatiželji, međusobnom poštovanju i empatiji, a 

prvenstveno je potrebno da je savjetnik voljan naučiti i okušati se u psihoterapijskom pristupu 

pri savjetovanju (41). 

 

Slika 2. Vodeći princip kognitivno-bihevioralne terapije: 

povezanost emocija, misli i ponašanja. Autorsko djelo 
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7. ZAKLJUČAK 

Genetsko testiranje postalo je sve dostupnije, a informacije koje proces obuhvaća sve 

opširnije. U dijagnostici nasljednih karcinoma, testiranje se koristi za otkrivanje osoba s 

predispozicijom za razvoj nasljednog karcinoma i za otkrivanje nositelja mutacija u pacijenata 

s karcinomom. Cilj je u nositelja patološke varijacije/mutacije pravovremeno započeti s 

individualiziranim preventivnim pregledima, profilaktičnim operacijama ili specifičnim 

terapijama te prepoznati članove obitelji koji bi mogli imati koristi od genetskog testiranja. 

Proces genetskog testiranja sa svojim posljedicama za pojedinca i njegovu obitelj i potomke 

nije zaključen rezultatom genetskog testa; zbog toga je iznimno važna emocionalna i 

psihološka podrška koju pacijent dobiva kroz genetsko savjetovanje. 

Personalizirana komunikacija i briga o emocionalnim potrebama pospješuje i ispravnu 

percepciju rizika o bolesti, koja je potrebna za donošenje ispravnih odluka o daljnjim 

postupcima praćenja i liječenja. Porast tjeskobe, anksioznosti i depresije, osjećaj krivnje i 

bespomoćnosti, zabrinutost i nesigurnost samo su neki od osjećaja s kojima se pacijenti 

susreću pri dobivanju rezultata testiranja ili zbog percepcije rizika za obolijevanje. Savjetnici 

kroz empatični pristup nastoje olakšati nošenje sa simptomima i smanjiti njihov intenzitet, a 

neki u pristupu koriste psihoterapijske tehnike kojima pacijent dobiva izraženiji osjećaj kontrole 

nad situacijom i uči vještine kojima tu kontrolu i zadržava. 

U konačnici, genetsko savjetovanje uspješno je onoliko koliko je dobar uspostavljen odnos 

savjetnika i pacijenta. Upravo posvećenost psihološkom stanju i usredotočenost na psihološke 

tegobe razlikuje genetskog savjetnika od svih drugih zdravstvenih djelatnika koji mogu 

podijeliti informacije o genetici. U genetskom savjetovanju trebalo bi pronaći metode kojima bi 

se savjetnik mogao uspješnije posvetiti primjeni psihoterapijskih vještina tijekom savjetovanja, 

umjesto da se vrijeme i pažnja usmjeravaju ka primjeni isključivo obrazovnog pristupa.
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10.   ŽIVOTOPIS 

Rođena sam 7. lipnja 1998. godine u Zagrebu, gdje sam završila Osnovnu školu Brestje i 

smjer Prirodoslovna gimnazija u Prirodoslovnoj školi Vladimira Preloga. 2017. godine upisala 

sam integrirani preddiplomski i diplomski studij medicine na Medicinskom fakultetu Sveučilišta 

u Zagrebu.  

Tijekom studija bila sam aktivna u studentskoj zajednici kao predstavnica studenata i kao 

članica Studentskog zbora Medicinskog fakulteta Sveučilišta u Zagrebu tijekom dva mandata, 

gdje sam dvije godine obnašala dužnost zamjenice predsjednice. U akademskoj godini 

2022./2023. bila sam predstavnica u Studentskom zboru Sveučilišta u Zagrebu. Kao članica 

Studentskog zbora sudjelovala sam u organizaciji brojnih studentskih događaja i projekata, od 

kojih sam najponosnija na Croatian Student Summit – CROSS. 

Članica sam udruge CroMSIC, u sklopu koje sam vodila 'THE Talk' radionice o spolnom i 

reproduktivnom zdravlju i sudjelovala na studentskoj razmjeni u Češkoj u 2023. godini.  

Dobitnica sam Rektorove nagrade za društveno koristan rad u akademskoj i široj zajednici, za 

Croatian Student Summit 15 te Dekanove nagrade za uspjeh u studiju. 

Tijekom studija, sudjelovala sam na brojnim simpozijima i kongresima kao aktivni i pasivni 

sudionik.  
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