RAAMATU TUTVUSTUS
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Tegemist on esimese eestikeelse périlik-
kusmeditsiini késitleva dOpperaamatuga,
mis on tdlgitud soome keelest. Raamatu
on tervikuna toimetanud Soome juhtivad
meditsiinigeneetikud Pertti Aula, Helena
Kédidridinen ja Aarno Palotie, kuid samas
on oluliselt laiem selle kaasautorite ring,
kuhu kuulub tihtekokku tile 20 pdhjanaab-
rite tuntud Kkliinilise ja meditsiinigenee-
tiku ning teadlase. Raamatu tdlke Eesti-
poolseks eritoimetajaks on Tartu Ulikooli
inimese bioloogia ja geneetika professor
Aavo-Valdur Mikelsaar.

Raamat koosneb kolmest osast. Esimeses
osas on késitletud baasteadmisi alates
inimese genoomi ulesehitusest, geenide
regulatsiooni mehhanismidest, geenides
esinevatest mutatsioonidest kuni geneeti-
liste haiguste pohjuste moistmiseni. See
osa raamatust on kdige teoreetilisem ja
kliinilises meditsiinis to6tav inimene voib
tihti kisida, milleks seda on tildse vaja
lugeda. Samas saab just sellest osast néiteks
vastused sellele, mis on missense vOi neut-
raalne mutatsioon vOi mis on poliimorfism.
Seesuguseid teadmisi voib aga vaja minna
oma patsientide geeniuuringute vastuste
lugemisel ja tdlgendamisel.

Teises osas on késitletud n-6 kliini-
lise geneetika klassikat, milleks on mono-
geensed haigused ja nende erinevad
piarandumisviisid, kromosoomihaigused,
kaasasiindinud viédrarengud, hulgiteguri-
lised haigused, vihkkasvajate geneetika,
paljunemishéired ja farmakogeneetika.
Seda osa lugedes saab infot kdigi nende
meditsiinigeneetika osade kohta, mis on
praegu ka Eesti meditsiinisisteemi geneeti-
lise teenistuse osana olemas. Siin kisitletud
teemad kuuluvad ka tédnapdeval arstitea-
duse Oppekavade klassikalise meditsiini-
geneetika programmi. Erilisemat tdhele-
panu pilvib seejuures 15. peatiikk, kus on
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késitletud spetsiifilisemalt Soomes esine-
vaid parilikke haigusi, mille levik Eestis ja
teistes Euroopa riikides on oluliselt teist-
sugune. Selle peatiikiga peaksid tutvuma
eelkodige Soome péritolu voi Soome tdole
minevad arstid.

Raamatu kolmandas osas on kisitletud
meditsiinigeneetika igapdevatdo vahen-
deid ja meetodeid. Minu kéest on sageli
kisitud, mida te ikka seal geneetiku vastu-
votul teete. Sellest osast saabki suurepérase
vastuse sellele kiisimusele. Siin on detail-
selt kirjeldatud, kuidas toimub harva esine-
vate arenguhdirete diagnostika, mis sageli
meenutab Sherlock Holmes’i stiilis uurija
t66d. Vaja on selleks aga teha ka laboratoor-
seid uuringuid, mille olemuse ja thtipide
kohta saab samuti siit peatiikist vastuse.
Ka on peensusteni lahti seletatud périlik-
kusndustamine, lootediagnostika ja genee-
tiline sdelumine kui populatsiooni uurimis-
meetod. Uldiselt on levinud teadmine, et
périlikud haigused ei ole ravitavad. Sellest
lahtuvalt vddrib lugemist 22. peatiikk, kus
on kirjutatud périlike haiguste ravi tule-
vikusuundadest, geeniteraapiast. Samas
peatiikis on késitletud ka tle 55 périliku
ainevahetushaiguse ravi seniseid vdima-
lusi, milleks on siis kas dieetravi, ensttimi-
aktiivsuse muutmine, asendusravi, kofak-
toriasendus- voi enstiimasendusravi. Selles
peatiikis loetletud ravimitest ja raviviisi-

dest on Eestis kasutusel paraku vihem kui
10. Seega on siit raamatust Oppida, kuhu
meil oleks tarvis areneda périlike haiguste
ravis. LOpetuseks on puudutatud ka medit-
siinigeneetikast ldhtuvaid eetikakiisimusi,
mis tulenevad geneetilistest uuringutest ja
sellega seotud valikutest tihiskonnas.

Kokkuvotteks voib 6elda, et raamat on
suurepidraseks dppevahendiks arstiteadus-
konna tiliopilastele. Raamatu I6pus on dppi-
miseks ka eraldi peatiikk raamatus sisal-
duvat materjali kisitlevate kiisimuste ja
vastustega. Au ja kiitus tolkijate todle, sest
tdlge eesti keelde on viga hea. Aramirki-
mist vajab ka erialaterminite kvaliteetne
tolge, mis peaks oluliselt parandama keele-
kasutust geneetika viljelemisel eesti keeles.
Terminite jaoks on raamatu 16pus ka eraldi
sOnastik, kust saab kergesti vaadata mingi
konkreetse termini tdhendust vdi kasu-
tust. Samuti soovitan viga seda raamatut
lugeda oma eakaaslastest kolleegidel, kes
on lopetanud ulikooli ndukogude ajal, kui
meditsiinigeneetika Opetamine oli arsti-
teaduskonnas viga minimaalne. Sellest
kdsiraamatust on vOimalik saada kergesti
lihtsaid vastuseid meditsiinigeneetika kiisi-
mustele, mis tekivad jooksva t66 kiigus.
Nii kasutan ma isegi oma igapdevatdos
néditeks perearsti kdsiraamatut, sisehaiguse
raamatut voi teisi kirjastuses Medicina vilja
antud erialaraamatuid.
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