
DIE GESONDHEIDSVOORLIGTINGS- 
FUNKSIE VAN DIE VERPLEEGKUNDIGE 
MET BETREKKING TOT MENSGENETIKA

FR IE D A  PATO N
B.Cur. (U.P.), Dip.Gev.Verp. (UNISA)

SUMMARY

The nurse, as a key person in health services, has an essential role in health education regarding human and 
medical genetics. This education is given at both community and individual level. Genetics is however not a 
simple subject and health education in this regard must be approached with care. The nurse must always be 
sure of her own knowledge and always be alert to the moral en ethical implications of the information she is providing.

Health education in human and medical genetics is however essential to make the public aware of the 
benefits provided by this relatively new and developing science.

INLEIDING

MENSGENETIKA, en spesifiek 
mediese genetika, is ’n jong ont- 
wikkelende wetenskap wat ’n 

belangrike bydrae to t moderne voor- 
komende en bevorderende gesond
heidsorg lewer. Met beter beheer oor 
aansteeklike siektes, veral by kinders, 
en die toenemende lewensverwagting 
weens die vooruitgang in die mediese 
wetenskap, neem genetiese en gene- 
ties-verwante toestande ’n steeds 
groter plek in die siektepatroon van 
die gemeenskap in.

Voorligting aan die gemeenskap 
oor mensgenetika en oor die dienste 
wat beskikbaar is, is egter essensiëel 
vir die ontplooiing van mediese 
genetika as waardevolle bate tot 
voorkom ende geneeskunde. Hierdie 
voorligting is nie slegs die verant- 
woordelikheid van die owerhede nie, 
maar van elke lid van die gesond- 
heidspan en van gemeenskapsleiers.

Die verpleegkundige beklee ’n 
sleutelposisie in gesondheidsdienste 
in Suid-Afrika w aar sy in direkte aan- 
raking kom met ’n groot deel van die 
gemeenskap. Soos gesondheidsvoor- 
ligting oor alle aspekte van menslike 
gesondheid en siekte ’n integrale deel 
van haar taak  is, vertolk sy ook ’n be
langrike rol in gesondheidsvoorlig- 
ting oor mensgenetika. Hierdie 
voorligting behoort sy op ge- 
meenskaps- sowel as individuele 
vlak te gee.

DIE BYDRAE VAN MENS
GENETIKA TOT MODERNE 
VOORKOMENDE EN BEVOR
DERENDE GESONDHEID
SORG

Alhoewel genetiese beginsels reeds 
in die negentiende eeu deur Mendel 
vasgelê is en dit reeds betreklik lank 
op plant- en dierkunde toegepas 
word, is mensgenetika ’n betreklike 
jong wetenskap. Mensgenetika is die 
toepassing van klassieke genetiese be
ginsels op die mens (3: p4).

Die ontwikkeling van mensgeneti
ka het eers werklik op dreef begin 
kom met die ontdekking van die 
DNS-struktuur in 1953 en die 
vasstelling dat die mens oor 46 chro
mosome beskik in 1956. Op hierdie 
ontwikkelings het mediese genetika 
gevolg, wat die toepassing van mens
genetika op menslike siektetoestande 
behels (2:pl;3:p4).

Mediese genetika het oor die laaste 
paar dekades m et rasse skrede voor- 
uitgegaan sodat dit vandag ’n we
tenskap is wat ’n waardevolle bydrae 
tot voorkomende en bevorderende 
gesondheidsorg kan lewer.

Die ontwikkeling van hierdie we
tenskap gaan ook hand aan hand met 
en is veral betekenisvol in die lig van 
veranderende siektepatrone. Die mo
derne gesondheidspraktyk en ver- 
hoogde lewenstandaarde het meege- 
bring dat morbiditeit en mortaliteit 
weens aansteeklike en wanvoedings- 
toestande, veral in ontwikkelde 
lande, grootliks afneem (2:p2;3:p3-

4). In verhouding hierteenoor neem 
morbiditeit en mortaliteit aan gene
tiese of geneties verwante siektetoe
stande toe.

Ter verduideliking:
In Engeland en Wallis was kinder- 
sterftes as gevolg van infeksies en 
wanvoedingstoestande in 1901,
138 per 1000. In 1960 het hierdie 
syfer gedaal na 20 per 1000. Hier
teenoor het sterftes wees kongeni- 
tale afwykings toegeneem van 1 
uit 30 geboortes in 1901 tot 1 uit 5 
geboortes is 1960 (3:p3).
Moderne gesondheidsorg, veral 

voorgeboorte-, kraam,- neonatale- en 
pediatriese dienste, sowel as alge
mene mediese dienste wat bydra tot 
’n hoër lewensverwagting, werk daar- 
toe mee dat meer kinders met gene
tiese toestande oorleef. Persone leef 
ook langer sodat meer chroniese 
siektes, wat dikwels ’n familiële 
patroon toon, hulle openbaar. Ver- 
der is talle toestande waarvan die 
etiologie nog onduidelik is waarskyn- 
lik multi-faktoriaal oorerflik — hulle 
kom na vore deur ’n wisselwerking 
tussen verskeie oorgeërfde gene en 
omgewingsfaktore.

Indien die volgende aspekte in ag 
geneem word, kan die plek van me
diese genetika in moderne gesond
heidsorg nie onderskat word nie:
— daar is byna geen siekte waarin ge

netiese faktore glad nie ’n rol speel 
nie;

— kindersterftes weens genetiese 
toestande neem vinnig toe in ver-
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gelyking met sterftes as gevolg van
infeksies en wanvoeding;
daar word geskat dat in Amerika:
* een uit vyf toelatings tot pedi- 

atriese sale geheel of gedeeltelik 
aan oorerflike afwykings te 
wyte is;

* een uit veertien persone op ’n 
stadium van hul lewe aan ’n ge- 
netiese of geneties verwante 
siekte ly;

* een uit vyf kindersterftes in ont- 
wikkelde lande aan ’n genetiese 
of geneties verwante siekte- 
toestand te wyte is;

* een uit veertig babas met ’n 
ernstige oorgeërfde defek ge- 
bore word;

* een uit 200 lewendgeborenes ’n 
chromosoondefek het (3:p2).

The management and prevention  
o f  genetic diseases is taking an effec
tive and realistic turn in the light o f  
modern techniques and aid which 
genetics can provide  (3:p2-3).

Die ontwikkeling van mediese ge- 
netika kom ook op die regte tyd met 
die verhoogde klem op voorkomende 
en bevorderende geneeskunde. Nuwe 
voorkomingsmoontlikhede worddeur 
maatreëls soos voorgeboortediag- 
nose, siftingstoetse vir draers en ge
netiese raadgewing gebied.

Die aantal genetiese toestande 
waarin kennis van mediese genetika 
gelei het to t duksesvolle behande
ling is egter nog teleurstellend klein. 
Though we now  diagnose genetic  
anom alies m ore surely, a n d  com 
p reh en d  their genisis a n d  m e
chanics m ore deeply, in relatively  
few  cases can we intervene effec
tively to preven t, reverse or 
am eliorate their m anifestations. 
(5:p221). By die enkele toestande 
w aar behandeling  wel m oontlik  is, 
is gesondheidsvoorligting en vroeë 
diagnose van kardinale belang. 
Voorbeelde h iervan is fenielketon- 
urie; k retinism e; porfirie; W ilson se 
siekte; galaktosem ie; hiperlipemie.

Tans is die hoofoogmerk van me
diese genetika egter die voorkoming 
van die oordra van ernstige siekte- 
veroorsakende gene sowel as voor
koming van die geboorte van persone 
met ernstige chromosoom- en multi- 
faktoriale afwykings. Hiervan kan 
die psigologiese en sosiale ondersteu- 
ning van gesinne waarin genetiese 
toestande voorkom, deur onder 
andere die nodige inligting oor oor
sake en moontlikheid van hervoor- 
koms te gee, nie geskei word nie.

Voorkomende maatreëls wat deur

mediese genetika getref word, is die 
volgende;
Genetiese Raadgewing
Genetiese raadgewing behels akku- 
rate diagnose, inlig van ouers of 
voornemende ouers oor die m oont
likheid van hervoorkoms van ’n 
spesifieke toestand en die moontlik
heid van voorgeboortediagnose met 
’n volgende swangerskap.

Tot onlangs, toe daar ingevolgedie 
Wet op Aborsie en Sterilisasie 1975 
(No. 2; 1975), vir die beëindiging van 
swangerskap voorsiening gemaak is 
indien die fetus moontlik aan ’n 
ernstige gebrek son lei, was die rol 
van die genetiese raadgewer groten- 
deels beperk tot die verskaffing van 
syfers oor hervoorkomsrisiko’s (2; 
p9). Gesinstudies word ook soms 
deur genetiese raadgewers onder- 
neem om familielede met ’n hoë 
risiko vir ’n bepaalde siekte op te 
spoor.
Sifting vir draers

Die geboorte van ’n kind met ’n 
ernstige resessief-oorerflike toestand 
sal voorkom kan word indien he- 
terosigotiese draers opgespoor kan 
word. Hul sal sodoende bewus wees 
van hul draertoestand wat implika- 
sies sal inhou indien hul met ’n ander 
draer sou trou. Die draers van meer 
as sestig biochemiese siektes kan nou 
deur eenvoudige siftingstoetse ge- 
identifiseer word.

’n Siftingsprogram is egter slegs 
geregverdig indien ’n resessiewe geen 
’n hoë frekwensie in ’n spesifieke be- 
volkingsgroep toon, ’n Siftingspro
gram van hierdie aard is in areas van 
die V.S.A. onderneem om draers van 
die geen wat Tay-Sachs-siekte ver- 
oorsaak, op te spoor. D aar word ge
skat dat ongeveer 1 uit elke 35 Jode 
van Askenasiese herkoms ’n draer 
van hierdie geen is (2:pl5,9:p436).
Neonatale Sifting

’n Aantal resessief-oorerflike me- 
taboliese afwykings kan deur neo
natale siftingstoetse gediagnoseer 
word. Met ’n toestand soos fenielke- 
tonurie hou die voorkoming van na- 
delige gevolge direk verband met be
handeling voor die simptome waar- 
neembaar word en is vroeë diagnose 
dus essensieël. Grootskaalse siftings- 
programme is egter duur en aspekte 
soos koste-voordeel kom noodge- 
dwonge te r  sprake (2:pl3-14). 
Voorgeboortediagnose deur 
amniosentese

Voorgeboortediagnose is een van 
die belangrikste ontwikkelings in

mensgenetika. Indien ’n ernstige ab- 
normaliteit vroeg deur amniosentese 
vasgestel word, kan wettige beëindi- 
ging van swangerskap oorweeg 
word. Voorgeboortediagnose word 
aanbeveel vir egpare waar die risiko 
van die geboorte van ’n abnorm ale 
kind hoog is. Hoë risikofaktore is 
onder andere:

vir chromosoomafwykings:
— moeder bo 35 jaar;

reeds een kind met ’n chromo- 
soomafwyking;

— een van die ouers ’n translo- 
kasiedraer;

— sterk familiegeskiedenis, hoe- 
wel die hervoorkom srisiko hier 
redelik klein is.

vir neuraalbu isdefek te  (spina
bifida, anenkefalie):
— sterk familiegeskiedenis
vir m etaboliese siektes:
— ’n groot aantal resessief-oorerf

like metaboliese siektes kan 
voorgeboortelik gediagnoseer 
word. In hierdie geval is ’n hoë- 
risikoegpaar natuurlik die waar 
albei ouers heterosigotiese 
draers is (2:p9-13).

DIE BEHOEFTE AAN GE
SONDHEIDSVOORLIGTING  
IN MENSGENETIKA

Uit bogenoemde is dit duidelik dat 
mediese genetika wel ’n bydrae tot 
voorkomende en bevorderende ge- 
sondheidsorg kan lewer en dat die 
moontlikhede waarskynlik al groter 
sal word. Om in sy doel te slaag, moet 
die beskikbare dienste egter benut 
word.

In November 1977 het die Minister 
van Gesondheid ’n om vattende gene
tiese program aangekondig. Daar is 
dus erken dat daar genoegsame vor- 
dering gemaak is in mensgenetika 
om, ook in Suid-Afrika, m et vrug tot 
die voorkoming van erflike en 
aangebore a fw ykings op gemeens- 
ka p sv la k  (10:p44) by te dra.

Deur samewerking tussen die 
D e p a r te m e n t  v a n  G eson d h eid , 
Welsyn en Pensioene, provinsiale de- 
partemente en hospitaaldienste en 
mediese fakulteite van universiteite 
word fasiliteite vir genetiese dienste 
steeds uitgebrei. Dienste wat aange- 
bied word is genetiese raadgewing, 
sitogenetika, biochemiese siftings- en 
spesifieke toetse, fasiliteite vir voor
geboortediagnose deur amniosentese 
vir chromosoom-, metaboliese- en 
neuraalbuisafwykings. Sommige van 
die ondersoeke word deur die

50 CURATIONIS September 1 981



Genetiese Dienste van die Departe- 
ment van Gesondheid, Welsyn en 
Pensioene, gesubsidieer (soos die 
diagnostiese toets vir porfirie) (15: 
p24; 10:p47).

Die Deskundige Komitee vir Ge- 
sondheidsvoorligting van die Wêreld- 
gesondheidsorganisasie noem in ’n 
verslag dat een van die redes waarom 
gesondheidsdienste soms faal, is, dat 
die publiek nie die dienste benut nie. 
Non-participation by those for 
whom the programmes are intended 
results in loss o f time, effort, and 
money, and the problems remain unsolved (14:p9).

In die algemeen is die doel van ge- 
sondheidsvoorligting om die publiek 
te oortuig om ’n gesonde lewenswyse 
te handhaaf, om die dienste to t hul 
beskikking te gebruik en om hul eie 
besluite te neem oor die verbetering 
van hul gesondheidstoestand en om
gewing. The focus o f health edu
cation is on people and on action 
(14:p8). Bogenoemde is dan ook die 
doel van voorligting oor mensgeneti- 
ka — wat veral nodig is omdat mens- 
genetika so ’n nuwe en onbekende 
wetenskap is.

Genetiese toestande was tot on- 
langs bysaak in omvattende gesond
heidsorg. Die talle vinnige ontwik- 
kelings het selfs die gesondheids
dienste byna onverhoeds oorval 
(2:p 16). Selfs gesondheidsdiensperso- 
neel — geneeshere en verpleegkundiges
— het ’n gebrek aan kennis oor me
diese genetika. Uit ’n opname wat 
deur die Departem ent van Kommu- 
n ik a s ie k u n d e , UN1SA, gedoen 
is, blyk die volgende:
— net 46% geneeshere het aangedui 

dat hul al ’n X-gekoppelde gene
tiese toestand in hul praktyk teen- 
gekom het (hemofilie is egter ’n al
gemene voorbeeld);

— slegs 40% van die geneeshere het 
korrek geantwoord op die risiko 
van hervoorkom s van die verskil
lende enkelgeenafwykings;

— 15% was skepties oor die m oont
like bydrae van mensgenetika tot 
voorkom ende en bevorderende 
geneeskunde (7:p491).
By verpleegkundiges is die situasie 

dieselfde, soos blyk uit ’n ondersoek 
wat deur die Raad vir Geesteswe- 
tenskaplike Navorsing onderneem is. 
’n Gemiddeld van slegs 52,5% ge- 
registreerde verpleegkundiges in die 
studiegroep kon ’n korrekte verkla- 
ring van die term genetiese raadge- 
wing gee; 70,3% van die studiegroep

(wat ook studentverpleegkundiges 
ingesluit het) kon nie ander vorme 
van oorerwing behalwe dominante 
oorerwing, wat as voorbeeld gegee is, 
noem nie (7:p492).

Die algemene opvatting dat, tensy 
’n toestand herhaaldelik in ’n familie 
voorkom , d it nie oorerflik of 
andersins geneties van aard is nie, 
bestaan ook nog. Die feit is egter dat 
die meeste genetiese toestande spora- 
dies voorkom (2:p4).

’n Goed-beplande en bestuurde 
voorligtingsprogram word vereis om 
die publiek van fasiliteite bewus te 
maak, en om hulle met besluitneming 
behulpsaam te wees (1 :p 1). Individue 
moet hulle vryheid van keuse behou 
in besluite oor hulle eie of hul nage- 
slag se genetiese gesondheid — maar 
die belangrikheid om die publiek 
rakende genetiese gesondheidsmaat- 
reëls bewus te maak, kan nie oorbe- 
klemtoon word nie. Voorkomende 
maatreëls wat betref genetiese 
siektes, is uit die aard van die saak ’n 
prosedure van keuse wat die bewust- 
heid en gewillige samewerking van 
die pubiek vereis (10:p45). Sonder 
bewusmaking, dit wil sê gesond- 
heidsvoorligting, sal beskikbare 
fasiliteite egter onderbenut bly.

Die Genetiese Dienste van die De
partement van Gesondheid, Welsyn 
en Pensioene het op ’n vroeë stadium 
besef dat daar eerstens gesondheids- 
voorligting oor aangebore en oorerf- 
like afwykings en tweedens oor gene
tiese dienste moet wees (10:p47). ’n 
Voorligtingsprogram wat op verskil
lende teikengroepe, te wete gesond- 
heidsdienspersoneel, die algemene 
publiek en hoërisikogroepe gemik is, 
is as integrale deel van die genetiese 
program ontwikkel. Voorligtings- en 
opleidingsmateriaal is vir die verskil
lende teikengroepe opgestel (10:48).

Voorligting van owerheidsweë is 
egter nie voldoende nie. en elke lid 
van die gesondheidspan, sowel as ge- 
meenskapsleiers en openbare media, 
het ’n voorligtingstaak.
D IE  ROL VAN DIE V E R 
PL EE G K U N D IG E  IN G ENE
TIESE VO O RLIG TING  
Uitbreiding en byhou van eie 
kennis

Die verpleegkundige in Suid- 
Afrika is in ’n sleutelposisie ten op
sigte van gesondheidsorg en het ’n ge- 
sondheidsvoorligtingstaak in al haar 
verplegingsaktiwiteite.

Owerhede en verenigings gee ge- 
sondheidsvoorligting deur middel 
van die massamedia. Die geskrewe 
woord dra egter veral feite en 
konsepte oor wat nie noodwendig tot 
’n veranderde houding en optrede lei 
nie. Houdings word hoofsaaklik ver- 
ander deur die gesproke woord, veral 
in die geval van ’n bespreking 
(13:p24). Om hierdie rede moet die 
verpleegkundige, wat in direkte aan- 
raking met die pasiënt kom, gesond- 
heidsvoorligting as ’n noodsaaklike 
aspek van haar rol sien.

Sy moet haarself egter ook vir haar 
voorligtingstaak toerus — sy moet 
haar kennis steeds byhou en uitbrei. 
In die geval van voorligting oor 
mensgenetika moet die verpleegkun
dige kennis dra van die beginsels van 
normale selverdeling, die normale 
menslike chromosoomgetal en chro- 
mosoomafwykings. Sy moet ver- 
troud wees met die begrip gene en 
hul funksie, asook met die beginsels 
van eenvoudige Mendeliaanse oor
erwing (dominant, resessief en X- 
gekoppeld) sodat sy in staa t sal wees 
om hierdie beginsels op eenvoudige 
wyse aan ander oor te dra. Sy moet 
ook vertroud wees met die begrip 
“multifaktoriale oorerwing” en ken
nis dra van geboortegebreke as ge- 
volg van mutagene.

Om sinvolle gesondheidsvoorlig- 
ting te kan gee, moet sy ook bekend 
wees met die genetiese afwykings wat 
redelik algemeen in haar samelewing 
voorkom (byvoorbeeld in Suid- 
Afrika: Down-sindroom; porfirie; 
hemofilie; hiperlipemie; kistifibrose; 
aibinisme; Waardenburg-sindroom). 
Sy moet ook bewus wees van maat- 
reëls vir voorkoming of vroeë diag
nose en vertroud wees met die dienste 
in haar omgewing. Soos reeds ge- 
noem, is mediese genetika ’n ontwik- 
kelende wetenskap en dit is dus ook 
die verpleegkundige se plig om haar
self op hoogte te hou van nuwe ont- 
wikkelings op hierdie gebied.

Meer dieptekennis sal natuurlik 
nodig wees vir verpleegkundiges wat 
in hul daaglikse werk dikwels met ge
netiese afwykings in aanraking kom. 
Die vroedvrou, pediatriese verpleeg
kundige, gemeenskapsverpleegkun- 
dige en verpleegkundiges in spesiale 
skole kan hier as voorbeelde genoem 
word. Die wat in ander gebiede werk- 
saam is, moet kennis dra van die ge
netiese toestande wat veral in hulle 
spesialiteit voorkom en /o f behandel 
word. byvoorbeeld porfirie en 
Scoline-apnee in die operasiesaal en
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spierdistrofieë en beenstruktuurge- 
breke in die ortopediese situasie.

Die verpleegkundige behoort 
haarself ook toe te rus met opvoed- 
kundige hulpmiddels vir haar voor- 
lig tingstaak, soos skyfies, transpi- 
rante, modelle en sketse. Vir gene
tiese voorligting kan sy ook ’n voor- 
raad van die brosjures wat deur Ge
netiese Dienste van die Departement 
van Gesondheid, Welsyn en Pensioene 
beskikbaar gestel word, aanhou om as 
versterking van haar boodskap te 
dien.
Voorligting oor mensgenetika op 
gemeenskapsvlak

Die doel van gesondheidsvoorlig- 
ting is nie om slegs kennis oor te dra 
nie, maar om die verworwe kennis 
met insig te paar om dan hul kennis 
en ondervinding so aan te wend dat 
dit ’n voordelige invloed sal hê op die 
fisiese, geestelike en sosiale welsyn en 
leefwyse van die mens (6:17-18). Dit 
behels dus positiewe motivering.

Insig oor genetiese toestande en 
die moontlikhede vir voorkoming 
daarvan kan op maatskaplike vlak 
sowel as in gesinsverband die kwali- 
te it van lewe verbeter. Selfs waar die 
geboorte van ’n abnormale kind (by
voorbeeld met Down-sindroom) nie 
voorkom word nie, sal die nodige 
kennis van die oorsaak by die gesin, 
sowel as die gemeenskap, psigiese en 
sosiale probleme, soos onder andere 
skuldgevoelens en verwerping, uit die 
weg ruim.

Die doel van voorligting oor mens
genetika op gemeenskapsvlak is dus 
om:
— die publiek vertroud te maak met 

die beginsels van genetika — die 
normale sowel as die abnormale
— en die onvermydelike aard van 
genetiese toestande, sodat hulle ’n 
positiewe aanvarende houding 
vry van wanbegrippe kan inneem;

— die publiek van die beskikbare 
dienste en voorkomingsmaatreëls 
bewus te maak asook die groepe 
op wie hierdie maatreëls van toe
passing is, om sodoende dié 
persone wat daarby sal baat, te 
bereik en te motiveer om die 
dienste te benut.
Persone wat vir genetiese raad- 

gewing kwalifiseer, is veral die 
volgende:
(a) Egpare wat ’n abnormale kind  

gehad het.
(b) Egpare o f  persone wat wil trou 

maar wat bang is dat hulle

kinders m oontlik aangetas kan 
word deur ’n toestand wat al in 
een van hulle fam ilies voorge- 
kom  het.

(c) Bloedverwante wat wil trou en 
wat bekom m erd is oor die ge- 
volge van ondertrouery vir hulle 
kinders.

(d) Middeljarige egpare wat nog 
kinders wil he.

(e) Egpare wat bekom m erd is oor 
die herhaalde voorkom s van 
spontane aborsies (4:p4).

Bogenoemde sal dus ook die ver
pleegkundige se doelstellings wees vir 
voorligting oor mensgenetika op 
gemeenskapsvlak.

Op hierdie algemene vlak moet die 
verpleegkundige in die eerste plek 
haar kollegas en dié wat onder haar 
werk herken as lede van die ge
meenskap. Hierdie persone kan as 
gemeenskapsleiers beskou word om
dat vrae oor gesondheidsake uit die 
aard van hul werk aan hulle gerig 
gaan word. Die geregistreerde ver
pleegkundige moet ook veral 
verseker dat die verpleegassistent, 
wat dikwels ’n laer sosio-ekonomiese 
groep verteenwoordig, oor die 
nodige kennis en insig beskik.

Uit persoonlike ondervinding wil 
dit voorkom asof genetiese toestande 
moontlik ’n hoër insidensie in die laer 
s o s io -e k o n o m ie s e  g roepe toon . 
M oontlike redes hiervoor is die uit- 
werking van gebreke, soos blindheid 
en doofheid, wat dikwels met gene
tiese sindrome gepaard gaan, op 
indiensnemingsmoontlikhede en die 
groter kindertal by hierdie groep.

Persone uit bogenoemde groep ge
bruik egter minder geredt'ik voor
komende gesondheidsdienste en is 
ook meer geneig to t irrasionele 
begrippe oor siekte. Die verpleeg
assistent kan dus ten opsigte van 
mensgenetika ’n belangrike voorlig- 
tingsbydrae lewer indien sy oor die 
nodige kennis beskik. Sy sal dikwels 
beperkende faktore soos sosiale 
stand, onderwyspeil, taal en geloof 
kan oorbrug om dat sy in en uit die 
betrokke gemeenskap is (6:p 18-19, 
13:p33).

Gemeenskapsleiers, soos predi- 
kante, onderwysers, maatskaplike 
werkers en dies meer, wat dikwels ge- 
raadpleeg word of in aanraking kom 
met ’n breë sektor van die publiek 
moet ook ingelig wees. Verald ie ge- 
m een sk a p sg e so n d h e id sv e rp le e g - 
kundige speel hier ’n rol. Sy moet 
altyd in gedagte hou dat ge-

m eenskapsbetrokkenheid noodsaak- 
lik is vir suksesvolle voorligting en 
dat die aanvaarbaarheid van dienste 
verband hou met die gebruike en 
houdings van ander in die ge
meenskap (14:8). Gemeenskapsleiers 
word nagevolg en hulle houding oor 
genetiese dienste moet dus positief 
wees.

W aar verpleegkundiges ook dik
wels genooi word om vrouegroepe, 
kerkgroepe en dies meer oor gesond
heidsake toe te spreek, moet hul ook 
voorligting oor mensgenetika in ag 
neem, veral om dat dit ’n nuwe en on- 
bekende aspek is. M ensgenetika en 
verwante dienste kan by talle onder- 
werpe ingeweef word. Ná so ’n 
praatjie sal die verpleegkundige 
waarskynlik vind dat persone uit die 
gehoor haar oor hul spesifieke pro
bleme nader. Sy kan dan verder aan 
die hand van spesifieke behoeftes 
voorligting gee.

Mensgenetika is ’n essensiële on- 
derwerp in die voorhuwelikse en 
voorswangerskapse voorligtingsproses 
waardeur betrokkenes vir toekomstige 
ouerskap voorberei word. Hier word 
jeugdiges, onder andere by skole, 
kolleges, universiteite en jeugver- 
enigings betrek. Genetiese voorlig
ting kan ook met die voorhuwelikse/ 
voorswangerskapse ondersoek gegee 
word.

By bogenoemde groepe is die klem 
van genetiese voorligting op kennis 
en insig oor normale genetika. Voor
ligting moet ook so aangebied word 
dat die wat vir genetiese raadgewing 
kwalifiseer, dit besef en gemotiveer 
word om van dienste gebruik te 
maak. In mensgenetika is vroeë diag
nose en voorkoming van die uiterste 
belang en is dit ideaal indien hoë- 
risikopersone reeds in die voorhuwe
likse stadium of voor die eerste 
swangerskap verwys word. Sodoende 
kan voorkomende maatreëls vóór die 
geboorte van ’n eerste abnorm ale 
kind toegepas word.

W aar die situasie individueíe 
kontak behels, soos by die voor
huwelikse ondersoek, is dit die ver
pleegkundige se plig om die pasiënt 
se geskiedenis só te ondersoek dat sy 
’n moontlikheid van ’n genetiese af- 
wyking by die persoon se kinders kan 
identifiseer. Indien die moontlikheid 
wel bestaan, word voorligting vol
gens die geïdentifiseerde behoefte 
gegee.

Die gesinsbeplanningskliniek is ’n 
verdere gebied waar genetiese voor-
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ligting met vrug gegee kan word. Die 
g e s in s b e p la n n in g s v e rp le e g k u n -  
dige mag die eerste lid van die ge- 
sondheidspan wees met wie die 
persoon wat ’n behoefte aan gene
tiese voorligting het, in aanraking 
kom. Dit kan wees voor die eerste 
swangerskap óf die pasiënt kan te 
kenne gee dat sy ’n behoefte aan ge- 
boortebeperking het weens vrees vir 
’n tweede abnorm ale kind.

Vir genetiese voorligting op hier
die gebied moet die gesinsbeplan- 
ningsverpleegkundige veral die vol
gende aspekte vir voorkom ing van 
afwykings in gedagte hou:
— voorkoming van reproduksie op ’n 

gevorderde ouderdom;
— daarstelling van veilige tydperke 

tussen geboortes veral na ontblo- 
ting aan mutagene agense soos X- 
strale, sitotoksiese en immuno- 
onderdrukkende middels;

— studies toon dat egpare met een 
abnorm ale kind gewoonlik met 
die gesinsbouproses voortgaan en 
die verpleegkundige kan hier 
voorligting gee deur te waarsku 
teen onverantwoordelike voort- 
planting en te wys op genetiese 
raadgewingsdienste en moontlike 
voorkomingsmaatreëls (11 :p22, 
12p267).

D ie gesinsbeplanningsverpleeg- 
kundige is dus ’n belangrike bron 
van genetiese voorligting en ver- 
wysing en sy moet goed vertroud 
wees met die aanduidings vir gene
tiese raadgewing.

Algemene voorligting oor mensge
netika, en die vasstel van geskiedenisse 
op so ’n wyse dat die waar meer spesi
fieke voorligting nodig is, gei'denti- 
fiseer word, is by voorgeboortesorg 
weer eens noodsaaklik. Beklemto- 
ning van die rol van mutagene (soos 
bestraling, chemiese substanse en in- 
feksies) as oorsaak van geboortege- 
breke is hier ter sprake om sodoende 
die verwagtende moeder op haar 
hoede te plaas. Sy moet eerder té 
versigtig wees aangesien kennis van 
teratogene nog beperk is. Dit is 
onlangs met die identifisering van die 
fetalealkoholsindroom  weer eens 
sterk onder die aandag gebring.
Geindividualiseerde voorligting

Hierdie aspek behels die voorlig
ting aan gesinne waarin daar ’n 
persoon met ’n genetiese afwyking is, 
en aan aangetaste persone. Op hier
die vlak is voorligting deel van ge
individualiseerde verpleegsorg van 
pasiënte, of dit nou in die kraam- 
hospitaal, algemene hospitaal of ge-

meenskapsituasie is. Voorligting 
moet deel wees van die verpleeg- 
proses en word by behoeftebepaling, 
verpleegdiagnose en die pasiëntsorg- 
plan geinkorporeer. Definitiewe 
voorligtingsdoelwitte en evaluerings- 
maatstawwe moet bepaal word (13: 
p25).

Die voorligtingsproses begin wan- 
neer die verpleegkundige die behoefte 
aan kennis by die pasiënt (soos die 
diagnose van porfirie) of ouer (ge
boorte van ’n abnorm ale kind) iden- 
tifiseer. Dikwels word haar taak ver- 
gemaklik deurdat die pasiënt direkte 
vrae rig; ’n gebrek hieraan moet 
egter nie as begrip van die toestand 
vertolk word nie. Die verpleegkun
dige moet ook die behoefte aan voor
ligting deur waarneming identifiseer 
(13:p22).
“Health teaching requires that nurses 
be able to make judgem ents about 
what patients need to know, what 
they are capable o f  learning, how  
they can best be taught and what they 
have learned" (13:p26).

Die behoefte aan genetiese voor
ligting in die kraam hospitaal kan by- 
voorbeeld wees dat die moeder die 
nodige kennis moet kry om sodoende 
haar kind te aanvaar. Die moeder 
moet ondersteun word om tot die 
aanvaarding van gebeure te raak — 
skuldgevoelens dat die oorsaak van 
die abnormaliteit van die kind by 
haar lê, kan byvoorbeeld veroorsaak 
dat sy die kind verwerp. Uitleg van 
die genetiese oorsaak van die abnor
maliteit kan tot verligting van hierdie 
skuldgevoelens bydra. Verduide- 
liking van behandelingsmaatreëls en, 
indien van toepassing, voorkomings- 
maatreëls ten opsigte van volgende 
kinders kan hoop herstel wat ook tot 
groter aanvaarding van die abnor
male kind sal lei.

By genetiese voorligting moet die 
verpleegkundige meer as ooit die 
sosiale stand, onderwyspeil, vorige 
kennis, houdings, kultuurgewoontes, 
geloof en aspirasies van pasiënte in 
ag neem.

Besluite wat in hierdie verband 
deur pasiënte geneem word, het dik
wels verreikende toekomsimplikasies. 
Die volgende kan as voorbeelde dien:
— Amniosentese vir voorgeboorte

diagnose van chromosoomafwy- 
kings, neuraalbuisdefekte en me
taboliese of ander afwykings be- 
hoort alleen onderneem te word 
indien almal instem om volgens 
die uitslag te handel (2:p 13).

Vir sommige persone kan, weens 
oorwegings van die kwaliteit van 
lewe, die abortus van ’n aangetaste 
fetus ’n aanvaarbare alternatief 
wees in teenstelling met die ge
boorte van ’n abnormale kind óf 
staking van die gesinsbouproses. 
In die geval van X-gekoppelde af
wykings (soos hemofilie waar die 
kans, indien die fetus manlik is, I 
uit 2 is) en minder ernstige 
afwykings, soos doofheid, is 
morele en etiese oorwegings wat 
met abortus gepaard gaan meer 
gekompliseerd.
In sommige gevalle kan morele, 
godsdienstige en kulturele waar- 
des van so ’n aard wees dat 
amniosentese en abortus van ’n 
aangetaste fetus onaanvaarbaar 
is. Waar die proses wel deurge- 
maak word, kan die geestesge- 
sondheid van ’n ouer moontlik le- 
wenslank aangetas wees. Die ver
pleegkundige wat voorligting gee 
oor genetiese dienste moet dus 
uiters sensitief wees vir die hou
dings en waardes van pasiënte. ’n 
Alternatief vir amniosentese en 
abortus kan sterilisasie en aan- 
neming wees.

— By voorligting aan ’n gesin waarin 
Huntingtonse chorea voorkom, is 
die waardes en aspirasies van 
pasiënte weer eens van groot be- 
lang. Hierdie dominant-oorerflike 
toestand toon normaalweg 
eers op ’n ouderdom wanneer die 
gesinsbouproses reeds voltooi is. 
Aangetaste persone kan nie ge
diagnoseer word voor die toestand 
tot uiting kom nie. Die enigste 
metode van voorkoming van 
hierdie toestand, en dus die uit- 
wissing daarvan, sou wees, indien 
’n geslag van kinders besluit om 
nie voort te plant nie.
Voorligting in mensgenetika moet 

dus so aangebied word dat dit tot 
kennis en insig oor alle betrokke as
pekte lei. Die verpleegkundige moet 
beskikbaar wees om saam met die 
gesin die emosionele, morele en gods
dienstige konflikte, sosiale en gesins- 
probleme, finansiële implikasies so- 
wel as ’n verskeidenheid ander prak- 
tiese probleme deur te werk. Die ver
pleegkundige moet egter die voorlig
tingsproses op so ’n wyse vertolk dat 
die gesin uiteindelik in staat is om hul 
eie ingeligte besluite te neem.

In geindividualiseerde voorligting 
oor mensgenetika moet die verpleeg
kundige ook altyd daarvan bewus
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wees dat daar ’n grys gebied is waar 
gesondheidsvoorligting en genetiese 
raadgewing oorvleuel. Genetiese 
raadgewing is ’n spesialiteitsgebied. 
Die verpleegkundige moet altyd, na 
gelang van die situasie, fyn onderskei, 
of sy spesifieke inligting behoort te 
gee en of haar voorligtingsdoelwit 
eerder daarop gerig moet wees om 
die pasiënt te motiveer om genetiese 
raadgewing in te win. Voorbeelde ter 
illustrasie, is die volgende:

Voorbeeld 1
Na skrywer se mening is dit nie die 

verpleegkundige se taak om, waar ’n 
ernstige resessief-oorgeërfde toestand 
soos kistifibrose of fenielketonurie, 
by ’n kind gediagnoseer word, die 
ouers in te lig oor die een uit vier 
risiko van hervoorkoms by volgende 
kinders nie.

Haar funksie is hier eerder om te 
verseker dat die ouers wel ingelig 
word, hetsy deur hul geneesheer of 
deur verwysing na ’n genetiese raad- 
gewer waarvoor die verpleegkundige 
kan sorg. Nadat die ouers ingelig is, 
kan die verpleegkundige deur die 
voorligtingsproses verseker dat die 
ouers die beginsels en implikasies van 
resessiewe oorerwing korrek begryp 
en verwerk. Sy moet hulle ondersteun 
en hulle vrae en dié van familielede 
beantwoord.

Voorbeeld 2
Die verpleegkundige wat deur ’n 

ouer gevra word na die hervoor- 
komsrisiko van ’n multifaktoriale af- 
wyking kan moontlik daaroor gelees 
het, byvoorbeeld dat die kanse vir 
hervoorkoms van ’n gesplete ver- 
hemelte vir normale ouers met een 
kind met ’n gesplete verhemelte 2% is 
(3:p 104). Sy gee aan die ouers hierdie 
inligting, hulle is gerusgestel, en die 
saak word as afgehandel beskou.

Die gevaar bestaan egter dat sy 
moontlik nie ’n volledige familie- 
geskiedenis, wat moontlik die empiriese 
risiko sou verhoog, geneemhet nie. Talle 
afwykings soos ’n gesplete verhemelte, 
wat gewoonlik multifaktoriaal-oorerflik 
is, mag ook ’n simptoom van ’n 
Mendeliaans-oorgeërfde sindroom of ’n 
chromosoomafwyking wees.

Dit is dus raadsaam  dat persone in 
’n geval van wat skynbaar ’n eenvou

dige multifaktoriaal-oorerflike toestand 
is na ’n g enetiese  raadgew er 
verwys word. Sy taak behels die 
neem van ’n volledige familiegeskie- 
denis en ’n voile ondersoek om alter- 
natiewe diagnose uit te sluit.

In bogenoemde twee voorbeelde 
behels gesondheidsvoorligting dus 
motivering om beskikbare dienste te 
gebruik. In teenstelling hiermee kan, 
na die mening van die skrywer, die 
verpleegkundige by toestande wat 
minder ernstig is, en waarvan die ge
netiese etiologie eenvoudig is, ’n 
groter rol in gesondheidsvoorligting 
vertolk.
Voorbeeld 3

Wanneer ’n kind met Down-sin- 
droom of ’n ander duidelik diag- 
noseerbare chromosoomafwyking 
gebore word, het die verpleegkun
dige dikwels meer kans en tyd as die 
geneesheer om die etiologie van die 
toestand aan ouers te verduidelik. 
Die verpleegkundige kan voorligting 
gee oor die normale chromosoom- 
telling, selverdeling en die oorsaak 
van die afwyking (soos ’n addisionele 
chromosoom 21 in die geval van 
Down-sindroom). Sy kan ook die 
moontlikhede vir voorkoming van 
die geboorte van ’n tweede aange- 
taste kind noem. Hierdie voorligting 
kan tot beter aanvaarding van die 
kind sowel as benutting van dienste 
bydra.
Voorbeeld 4

W aar porfirie gediagnoseer is, kan 
die verpleegkundige die dominant- 
oorerflike aard daarvan aan die gesin 
verduidelik saam met voorligting oor 
vermyding van die faktore wat die 
simptome veroorsaak. Voorkoming 
van nadelige gevolge by ander kan 
vermy word indien die gesin en ander 
moontlik aangetaste familielede die 
genetiese etiologie van die toestand 
begryp en hulle vir diagnostiese 
toetse aanmeld.

Laasgenoemde twee voorbeelde 
behels streng gesproke genetiese 
raadgewing m aar om die nodige 
inligting te gee, is eenvoudig en kan 
slegs voordelig wees.
SLOT

Uit bogenoemde is dit duidelik dat 
die verpleegkundige, as ’n sleutel- 
persoon in gesondheidsdienste, ’n

essensiële rol in gesondheidsvoorlig
ting oor mens- en mediese genetika 
speel. Sy gee hierdie voorligting 
beide op gemeenskaps- en individuele 
vlak.

Genetika is egter nie ’n eenvoudige 
onderwerp waarvan die beginsels en 
konsepte altyd duidelik afgebaken is 
nie. Die verpleegkundige moet dus 
gesondheidsvoorligting op hierdie
gebied, veral die aan individue, met 
groot omsigtigheid hanteer. Sy moet 
altyd seker wees van haar eie agter- 
grond en kennis asook bewus wees 
van die moontlike morele en etiese 
implikasies van die inligting wat sy 
oordra.

Dat sy wel ’n rol móét vertolk blyk 
egter duidelik uit die moontlikhede 
vir voorkoming en bevordering wat 
mediese genetika bied. Die publiek 
het ’n reg tot bewuswording en keuse 
ten opsigte van die voordele wat 
hierdie betreklike nuwe en ontwik- 
kelende mediese wetenskap bied.
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