Geneetikast ja geneetilisest
testimisest meditsiinigeneetiku
pilgu labi
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Kuni praeguse ajani on meditsiinigeneetikute peamiseks iilesandeks olnud monogeensete
ehk Mendeli seaduste jiargi pairanduvate pidrilike haiguste, kaasasiindinud anomaaliate
ja kromosoomihaiguste diagnoosimine ning teatud juhtudel ka ravi. Paljud komp-
lekshaigused, nditeks diabeet, siidame isheemiatdbi, vdahk ja skisofreenia, on teatud
geneetilise eelsoodumusega. Samas ei tegele Eesti arstid praegu oma igapdevatoos
nende komplekshaiguste geneetilise testimisega. Kindlasti aga muutub see olukord
tulevikus, sest tinapideval on iilimalt kiiresti suurenenud geneetiliste testide kasuta-
mine ja kdttesaadavus nii Euroopas kui ka USAs. Geneetilise testimise laiapdhjalisem
kasutus meditsiinis peaks olema kompleksne ja sisaldama 3 olulist komponenti: ndus-
tamine testimise eel ja jarel, geneetiline testimine (tehniline teostus ja tdlgendamine)
ning testi tulemuste pdhjal ravi voi ennetusmeetmete kittesaadavus tervishoiu-
siisteemis. K6ik need kolm komponenti peavad olema voérdselt arendatud ning

rahastatud.

Me oleme koéik pdrinud oma vanematelt
ainulaadse geenide kombinatsiooni. See-
sugune originaalne pédritolu ja mitmed
keskkonnast tulenevad moéjutused madravad
selle, et me oleme erinevad nii vialimuse,
ravivastuse kui ka soodumuse poolest
teatud haiguste tekkeks. Teaduslike avas-
tuste tulemusena on vdimalik uurida
inimese genoomi ning seal olevat infot. Kéik
laboratoorsed analiilisid, mille eesmérk on
uurida inimese geneetilist staatust kindla
aspekti suhtes, on geneetilised testid (1)
(geneetiliste terminite seletused on toodud
tabelis 1). Kas need aga vastavad koigile
meie tervise probleemidele ja annavad
lahendused, mida me otsime, et olla terve
ja elada kaua?

Kui vaadata ajalugu, siis 1866. aastal
kirjeldas munk Gregor Mendel parandumise
seadusi, mis on tdnapdeval monogeensete
haiguste pdrandumise alustalaks (2). Koos
Archibald Garrodi inimese fiisioloogia ja
patoloogia kirjeldusega parilike ainevahetus-
haiguste kontekstis sai alguse inimesegenee-
tika teaduse areng (3). Pool sajandit hiljem,
1953. aastal avastasid James D. Watson
ja Francis Crick DNA kaksikheeliksi struk-
tuuri (4). Sellele jargnes 1970. aastatel DNA
uurimise erinevate tehnoloogiate areng

alates DNA eraldamisest kuni kindlate
genoomipiirkondade jarjestuse uurimiseni
(Sangeri sekveneerimise meetod) (5). Péari-
like haigustega tegelevatel arstidel-meditsii-
nigeneetikutel on ajalooliselt olnud véimalik
parilikke haigusi diagnoosida kolmel moel:
esmalt hoolikas kliinilise simptomatoloogia
véljaselgitamine, seejdrel kahtlustatava
haiguse metaboliitide ehk vaheproduktide
uurimine biokeemiliste meetodite teel ja/
voi ensliimi aktiivsuse mddramine ning
16puks genoomi uuringud (vt joonis 1).
Genoomi moiste vottis kasutusele juba Hans
Winkler 1920. aastal ja see tuleneb kahest
ingliskeelsest sonast ,gene”ja ,chromosome”,
tdhistades parilikkuseainet ehk geene, mis
on jarjestatud inimese kromosoomides.
Koéige kauem ehk siis 1959. aastast alates on
arstidele kliinilises praktikas kdttesaadav
olnud kromosoomide analiiiis, kus on
voimalik nende arvu ja struktuuri uurida
mikroskoobis (6). Ka Eestis on see esimene
kasutusele voetud nn genoomiuuring, mis on
juurutatud praktikasse 1960. aastate alguses
ja mida kasutatakse kuni tdnapédevani. Kiill
aga ei andnud see meetod arstidele teavet
selle kohta, mis toimub geenide sees.
Esimene monogeense haiguse - Hunting-
toni tdve - geen avastati 1983. aastal (7)
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ULEVAADE

Tabel 1. Kasutatud terminite selgitus (enamiku terminite seletused on

voetud A. Heinaru geneetikadpikust korgkoolidele (23), tdrniga margitud

terminite seletus on tdlgitud otse inglise keelest)

DNA - desoksiiribonukleiinhape. Geneetilist infot kandev poliimeer, millest
koosnevad geenid.

Eksoom* - genoomi osa, mis koosneb eksonitest.

Ekson - eukariiootse geeni kodeeriv DNA-I6ik, mis iihendatakse pre-mRNA
kokkupoime teel teiste eksonite mRNA pidevasse jarjestusse.

Ensiiiim - valk, mis kiirendab spetsiifilist biokeemilist reaktsiooni.

Fenotiiiip - organismi vaadeldavad tunnused, mis on méaratud tema genotiiibi ja
keskkonnategurite koostoimes.

Geen - parilikkuse lihik (DNA segment), mis asub kromosoomi kindlas punktis
(lookuses).

Geneetiline konsultatsioon - protsess, kus patsientidele voi nende sugulastele
antakse infot périlike haiguste riski kohta.

Geneetiline testimine* - parilike haiguste ja haiguste eelsoodumuste geneetiline
diagnoosimine biokeemiliste, kromosoomi ja/vai geenitestide teel.

Genoom - tdiskomplekt kromosoome ja geene, mis parandub tervikiiksusena iihelt
vanemalt.

Harvikhaigus* - harva esinev haigus, mis esineb harvem kui 5 inimesel 10 000-st.

Kliiniline geneetika - kliinilise meditsiini haru, mis tegeleb périlike haigustega.
Sellele spetsialiseerunuid nimetatakse meditsiinigeneetikuteks.

Komplekshaigus* - haigus, mis on pohjustatud mitmete geenide, elustiili ja
keskkonnategurite koostoimel.

Kromosoomid - eukariiootsetes rakkudes mitoosi voi meioosi ajal ndhtavad
valkudega kondenseerunud DNA-molekulid.

Monogeenne haigus - iihe geeni defektse alleeli maaratud haigus.

Poliimorfism - kahe voi enama geneetilise variandi olemasolu populatsiooni
isendite hulgas, kusjuures vdhemalt kahe variandi sagedus on suurem kui 1%.

Sekveneerimine - koondnimetus meetoditest, millega maaratakse nukleiinhappe
nukleotiidne jarjestus ja poliipeptiidide aminohappeline jarjestus.

Varieeruvus - tunnusvaartuste muutlikkus imber populatsiooni keskmise.

Ajurakkude kahjustus
Vaimse arengu
mahajaamus

1. Kliiniline fenotiiiip

Feniiiilalaniin-
hiidroksiilaasi (PAH)
puudlikkus

3. Valgu uurimine
- Ensiiimianaliiis

4. Genoomi uuringud

PAH geeni
mutatsioonid
12. kromosoomis

- Kromosoomid

- Geenimutatsioonide
ELEINDT

- Kogu genoomi
uuringud

12. kromosoom FENUULKETONUURIA

Joonis 1. Pariliku haiguse diagnostika neli tasandit feniiiilketonuuria nitel:
kliiniline fenotiilip, metaboliitide analiiis, ensttimianaliiis ja genoomi
uuringud.

ja sellele on jargnenud tdusvas joones
monogeensete haiguste geenide n-6 kaar-
distamise ajastu. USA Teaduste Akadeemia
algatas 1990. aastal inimese genoomi gran-
dioosse projekti (Human Genome Project),
mille tulemusena avaldati 2004. aastal
inimese DNA molekuli primaarse struk-
tuuri nukleotiidse jarjestuse andmed (8).
Nende andmete alusel on teada, et 99,9%
ulatuses on erinevate inimeste DNA
jarjestus identne. Me erineme Uksteisest
ainult 0,1% varieeruvuse poolest ning need
genoomsed varieeruvused vodivad olla nii
meil esinevate komplekshaiguste kui ka
harvadel juhtudel monogeensete haiguste
pdhjustajaks (9). Eri teadlased on kiiresti
asunud selgitama neid varieeruvusi, millest
koige sagedasemad on iiksiku nukleotiidi
polimorfismid, mille hulk ulatub juba iile
2 miljoni. Praktilises meditsiinis teeb aga
keeruliseks nende tdlgendamise see, et me
ei tea paljude varieeruvuste korral, kas nad
mojutavad geeni funktsiooni ning seeldbi
avaldavad moju ka meie tervisele voi mitte.

Inimese genoomi projekti rahvusvahe-
lise eetikakomitee juht Bartha Knoppers
on Oelnud ,Kui meie teadmiste raadius
suureneb, siis seda imbritsev teadmatus
suureneb veelgi“ (inglise keeles , As the radius
of knowledge gets longer, the circumference
of the unknown increases even more”) (10).
Seda ndevad ka meditsiinigeneetikud oma
igapdevatods. Nditena voib tuua kromo-
somaalse mikrokiibi analiitisi rakendamise
kliinilisse praktikasse Eestis alates 2009.
aastast. Selle analiilisiga on voimalik tdna-
pédeval uurida inimese kromosoome 10 kuni
100 korda suurema lahutusvdimega vorreldes
tavapdrase kromosoomianaliitisiga (6, 11).
Kaasaslindinud vadrarengute, vaimse arengu
mahajddmuse ja/voi autismilaadsete tunnus-
tega isikute uurimisel leidsime ajavahemikul
2009-2012 ligikaudu 25%-1 uuritavatest
ebanormaalseid koopiaarvu muutusi (12),
nagu on ka kirjanduses viidatud (11, 13).
Samas on aga vdga tdhtis réohutada, et
ainult 11%-1 patsientidest arvati leitud
muutused kliiniliselt oluliseks. Ulejidinud
14%-1 patsientidest jdi leitud koopiaarvu
muutus kliiniliselt ebaselgeks voi peeti seda
normi variatsiooniks. Samas teavitati nende
14% patsientide pereliikmeid enamikul
juhtudel leiust ja uuriti neid kandluse suhtes
ning see pdhjustas neile palju kiisimusi,
liigset drevust ning murelikkust. Ning
16ppkokkuvdtteks, pikaajalistele uuringutele
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vaatamata jai haiguse tekkepdhjus tegelikult
ikkagi selgusetuks.

7.novembri 2014. a seisuga on V. McKusicku
loodud paérilike haiguste andmebaasis
(Online Mendelian Inheritance in Man, OMIM,
http://omim.org) 4280 geeni, mille puhul
teatakse kindlalt, et nad pohjustavad mingi
kindla pariliku haiguse fenotiitipi. Samas
arvatakse et inimesel on ligikaudu 20 000 -
30 000 geeni (8) ning eespool nimetatud
andmebaasis on kirjeldatud ainult ligikaudu
pooled neist (14 746 geeni). Seega ei ole
praegu kahjuks meile teada mitte koikide
inimesel esinevate geenide tdpne jarjestus,
rddkimata viga mitmete parilike haiguste
tdpsest tekkepdhjusest.

Siiani on meditsiinigeneetikute peami-
seks tilesandeks olnud III etapi raviasutustes
monogeensete ehk Mendeli seaduste jargi
pdranduvate pdrilike haiguste, kaasasiin-
dinud anomaaliate ja kromosoomihaiguste
diagnostika ning teatud juhtudel ka ravi.
Klassikalised meditsiinigeneetiku konsul-
tatsioonile suunamise ndidustused Eestis
2014. aastal on toodud tabelis 2. Samas on
paljud komplekshaigused, néditeks diabeet,
stidame isheemiatobi, vahk ja skisofreenia,
teatud geneetilise eelsoodumusega (14).
Seega ei tohiks parilikkuse osakaal enamiku
haiguste tekkes meile olla enam {tllatav
ega revolutsiooniline. Kui me aga kiisik-
sime perearsti vdoi mone teise eriala arsti
kéest, kas nende t606 sisaldab geneetikat ja
geneetilisi haigusi, siis enamik neist vastaks
,ei’. Kill on aga enamikule arstidest teada,
et kdige suuremaks komplekshaigusesse
haigestumise riski médrajaks on perekonna
anamnees (10). Seetdttu me ei tohiks oma
igapdevatdos unustada koige lihtsamat ehk
perekonna anamneesi kohta andmete kogu-
mist, holmates vahemalt kolme polvkonda.
Samas ei tegele Eesti meditsiinigeneetikud
oma igapdevatdds praegu nende kompleks-
haiguste geneetilise testimisega. Kindlasti
aga muutub see olukord tulevikus.

Tanapdeval on tohutu kiirusega suure-
nenud geneetiliste testide kasutamine ja
kéttesaadavus nii Euroopas kui ka USAs (15).
Selle tottu on vaja ldhiajal muuta oma késit-
lust ning seadustega reguleerida geneetilist
testimist kliinilises meditsiinis nii riiklikul
kui ka Euroopa Liidu tasandil. Samas on
enamikus riikides tervishoiusilisteemi raha-
lised voimalused piiratud. Kuigi tdnu teaduse
jatehnoloogia arengule on mitmete geneeti-
liste testide hind langenud, ei ole tegelikult

Tabel 2. Meditsiinilis-geneetilise konsultatsiooni ndidustused Eestis

2015. aastal

1. Perekonnas haige laps (lapsed)

a) vaimse arengu mahajaamus voi hilinenud arengutahis

b) kaasasiindinud vaararengud, kasvuhaire (liigkasv voi kasvupeetus)

c) sensoorsed héired: kuulmislangus, ndagemishaire

d) kditumishaired, autism

2. Probleemidf’érglaste saamisega: lastetus, korduvad spontaansed abordid

ja/voisurnultsind

3. Rasedate ndustamine positiivsete rasedusaegsete soeltestide tottu

4. Parilike ainevahetushaiguste diagnostika ja ravi

5. Isikute testimine geneetiliste haiguste kandluse suhtes suurenenud riskiga

perekondades
6. Paériliku haiguse kahtlus taiskasvanueas

7. Kasvajate esinemine - onkogeneetika

senini ndidatud, et geneetiliste testide
suurem kasutuselevdtt tooks tervishoiu-
slisteemis rahalist kokkuhoidu (16). Veelgi
enam on ndidatud, et andmete analisi ja
sdilitamise, testide tulemuste télgenda-
mise, isikute geneetiline néustamise ning
edasise jalgimise kulud suurendavad tldisi
tervishoiustisteemi kulusid, mis on seotud
geneetilise testimisega (17, 18). Seetottu on
hédavajalik langetada otsuseid, milliseid
geneetilised testid tuleks kinni maksta
riiklikust tervishoiueelarvest. Prioriteetide
madramiseks on oluline teada, et geneetiline
testimine koosneb kolmest osast: testi tehni-
line 1dbiviimine (nt biokeemiline analiilis,
kindla geeni DNA analiitis, kogu eksoomi
sekveneerimine), tulemuste télgendamine
ja tulemuste edastamine patsiendile, andes
teada, kuidas testi tulemus mojutab tema
elu (geneetiline konsultatsioon).

Seetdttu on Euroopa Inimesegeneetika
Uhingu juures té6tav PPPC (Public and
Professional Policy Committee) hiljuti vélja
andnud oma soovitused geneetiliste testide
teostuse kohta Kkliinilises meditsiinis, mis
on toodud ka tabelis 3 (19). Kokkuvotvalt
vdib Oelda, et geneetilise testimise medit-
siinilise ndidustuse kaalumisel on vaja
esmalt hinnata, kas mingi geneetiline test
toob Kkliinilist kasu testitavale isikule ja
tema pereliikmetele voi mitte. Siin on aga
viga oluline ndustamise kdigus kiisida, kas
inimene ja/voi tema perekond planeerib oma
elu testi tulemuste pdhjal muuta. Naiteks
ei ole siinnieelses diagnostikas motet teha
invasiivset protseduuri, kui naine jatkab
rasedust sOltumata sellest, kas oodataval
lapsel on raske geneetiline haigus voi mitte.
Seejdrel tuleks kaaluda haiguse avaldumise
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tdendosust ehk siis eelistada tuleks selliste
haiguste testimist, mis avalduvad 100%
koigil geenimuutuse kandjatel, ja mitte
testida haiguste suhtes, mille kliiniline
avaldumine on vdhene. Samuti tuleb siin
vaadelda ka olukorda igas perekonnas indi-
viduaalselt. Niiteks seda, kuidas avaldub
kandjatel pereliikmetel rinnavdhi eelsoo-
dumust péhjustav geenimuutus kliiniliselt.
Oluline on hinnata ajaraami ehk siis teatud
geneetilistest testidest on kasu ainult teatud

vanuses. Naiteks vastsiindinute skriining,
kus me diagnoosime 1. elukuul ravitavaid
parilikke ainevahetushaigusi selleks, et alus-
tada digeaegset ravi (20, 21). Samasuguse
testimise korraldamine oluliselt hilisemas
eas ei anna enam head terapeutilist efekti
ja/voi ei enneta tiisistuste teket.

Teises osas on vaja hinnata tervisesei-
sundi ndidustusi geneetiliseks testimiseks
ja Uks oluline ning peamine tegur on siin
haigusele kidttesaadava ravi voi ennetus-

Tabel 3. Geneetiliste testide prioriseerimise ndidustused (t6lgitud Severini jt 2014. aastal

avaldatud artiklist (19))

Kriteerium

Selgitus

Hindamise ja kasutamise véljakutsed

Meditsiiniline ndidustus geneetiliseks testimiseks

Kliiniline kasu indiviidile
on olemas

Kliiniline kasu testitud
indiviidile puudub

Kliiniline kasu on
olemas testitud indiviidi
pereliikmetele

Haiguse tekke téendosus

Testi tegemise aeg

Testi tulemusena saab
maarata efektiivse ravi voi
ennetusmeetmed.

Testi kasulikkust tuleks hinnata
selle alusel, kas inimene ja tema
perekond planeerib oma elu testi
tulemuste pohjal.

Alati tuleb hinnata testimise
kasulikkust teistele
pereliikmetele.

Testid, mis annavad patsiendile
vastuse suure riskiga haiguse
tekke suhtes, on eelistatud testide
ees, mis hindavad véikest haiguse
tekke riski.

Alati tuleb arvestada, et testi
kasulikkus voib olla ainult teatud
vanuses.

Harvikhaiguste korral on pikaajalised ravi
naidustused veel sageli vahe toestatud.
Isiku individuaalset kaitumisviisi tuleks kasu
hindamisel arvestada.

Vajalikud on enam teaduslikult téendatud
elukvaliteedi paranemise hindamise
kriteeriumid. Ebaselge on, kuidas hinnata
testitud isiku mittetegutsemist.

Lahisugulastel on 6igus mitte teada oma
seisundit ravimatute haiguste suhtesja seda
tuleks arvestada testimise digustamise
hindamises.

Riski hindamisel tuleks hinnata mittetaielikku
avaldumist (penetrantsust), ja kui see on vaike,
siis tuleks seda arvestada testimise kaalumisel.
Kliinilises praktikas tuleks eelistada suure
haigusriskiga isikute testimist méoduka riskiga
isikute ees.

Kriteerium on oluline iga riigi kontekstis
ja peaks sisaldama konkreetseid
tervishoiusiisteemi pakutavaid ravija/voi
ennetusmeetmeid.

Terviseseisundi ndidustus geneetiliseks testimiseks

Haiguse raskusaste

Haiguse
progresseerumine

Testid, mis kinnitavad raske kuluga
geneetiliste haiguste esinemist,
peaksid olema eelistuses

nende testide ees, mille alusel
kinnitatakse kerge kuluga haigusi.

Nende haiguste testimine, mis
arenevad alguses hiilivalt voi
taiestivarjatult, peaks olema
eelistatud tervete isikute
testimise ees, keda testitakse
enne haiguse algust.

Haiguse raskusastet tuleks hinnata eluea
lihenemise ja/voi kvaliteetselt elatud eluea
pikkuse alusel. Haiguse raskusastme hindamisel
tuleks kasutada erinevaid hindamisviise, kuna
ainult iihe kriteeriumi alusel hindamisel voib
olla otsus ebatépne.

Kriteeriumi tuleks hinnata iga konkreetse
haiguse kontekstis. Teatud juhtudel on haigus
nii kaugele arenenud, et diagnoosida saab
paremini kliinilise pildi alusel ning geenitesti
tegemise vajadus puudub. See kriteerium

on poordvordeliselt seotud meditsiinilise
kasulikkusega ehk ennetusmeetmete
kattesaadavusega tervetele voi
presimptomaatilistele kandjatele.

Geneetilise testi hind

Hind

Kriteeriumide
osatahtsuse ehk kaalu
hindamine

Madalama hinnaga geneetilised
testid peaksid olema eelistatud
korge hinnaga testide ees.

Geneetilise testi hinna hindamisel tuleks
kaaluda ka kokkuhoidu ja kulutusi teistes
tervishoiuvaldkondades. Taiendavad
toenduspohised ja hasti korraldatud
majandusliku aspekti hindamise uuringud on
vajalikud. Testi hind ei tohiks olla domineeriv
kriteerium, vaid iiks paljudest.

Testid erinevad liksteisest erinevate kriteeriumide alusel ehk siis iga kriteeriumi
tulebiga juhu puhul eraldi kaaluda. Soovituslik on méota ja hinnata kindla
Eunktisﬁsteemiga kriteeriumide alusel. Siiski on praegu liiga vara luua kvantitatiivset
indamise algoritmi, kuna on liiga vahe téendusmaterjali, kuidas mingi kriteerium
mojutab efektiivsust, ja samuti ei ole selged empiirilises analiiiisis kasutatavad

hindamisskaalad.
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meetmete olemasolu. Eelistada tuleks raske
kuluga ja ilma ravita eluiga lithendavate
geneetiliste haiguste testimist kergema
kuluga ja ravimatute haiguste ees. Siin
on aga puuduseks see, et paljude harvik-
haiguste korral ei ole meile teada haiguse
pikaajalise prognoosi kohta laialdast infot
voi puudub see tildse. Samuti tuleks arves-
tada haiguse progressiooni, mis tavaliselt
korreleerib negatiivselt kasuga tervisele.
Mboni péarilik haigus v6ib olla nii kaugele
arenenud, et ta on juba lihtsalt kliiniliselt
diagnoositav ning testimine ei anna enam
mingit kasu. Samas on mdne ravimatu
geneetilise haiguse testimine {ilioluline
perekonna liitkmete ndustamisel, kordusris-
kide hindamisel ning stinnieelse diagnostika
pakkumise véimaldamisel.

Geneetilise testi hinna kriteeriumi
rakendus soltub eelkdige iga riigi tervis-
hoiusilisteemist ehk sellest, millises mahus
suudetakse geneetilist testimist rahastada.
Ideaalis peaks riiklikus tervishoiustiisteemis
rahastama seda kompleksselt. s.t lisaks testi
hinnale tuleb arvestada geneetilise ndusta-
mise, hilisema jilgimise ja ravi kuludega.
Ennetavate geneetiliste sdeltestimiste iheks
oluliseks kriteeriumiks on ravi olemasolu
ja selle kattesaadavus riiklikus tervis-
hoiusiisteemis (22). Teisisonu ei ole motet
testida haigusi voi eelsoodumust haiguste
tekkeks, kui meil ei ole loodud struktuuri
nende suurenenud riskiga inimeste ndusta-
miseks, jdlgimiseks ega raviks. Samas vdib
see kompleksne geneetiline testimine olla
kiill kulukas, kuid teatud haiguste varajase
diagnostika korral ei teki haigetel suuri
tlsistusi ning see voib 16ppkokkuvdttes
tuua kokkuhoiu mujalt. Siiski todetakse
praegu, et kokkuhoiu olemasolu ja suuruse
hindamiseks on tulevikus vaja teha histi
korraldatud tervishoiudkonoomilisi uurin-
guid (17). Lopetuseks, hinna kriteeriumi
arvestades ei tohiks harvikhaiguste testi-
mist vihem rahastada selle tottu, et nad
esinevad harva.

Kokkuvotteks voib 6elda, et nii Eestis
kui ka teistes riikides on avalik diskussioon
teemal, millised geneetilised testid peaksid
olema tervishoiusiisteemis prioriteetsed
alles algusjdargus. Enamik diskussiooni
osapooltest tunnetab survet kulude suure-
nemisele. Seetdttu on kindlasti vaja selles
valdkonnas vilja toodtada riiklik 6iguslik
alus. Praegu Eestis see puudub. Vidlja on
antud ainult inimgeeniuuringute seadus

(redaktsioon joustunud 01.06.2002), mis
reguleerib TU Eesti geenivaramu tegevust,
mitte aga geneetilist testimist ja ndustamist
meditsiinilises kontekstis laiemalt kogu
Eestis. Kindel on aga see, et geneetilise
testimise laiapdhjalisem kasutus meditsiinis
peaks olema kompleksne ja sisaldama kolme
olulist komponenti: ndustamine testimise
eel ja jarel, geneetiline testimine (tehniline
teostus ja tolgendus) ning testi tulemuste
pohjal ravi voi ennetusmeetmete kétte-
saadavus riiklikus tervishoiusiisteemis.
Koiki neid kolme komponenti peab vordselt
arendama ning rahastama.
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SUMMARY

Genetics and genetic testing
through the eyes of a medical
geneticist

Katrin Ounap*?

Until today the main purpose of medical
geneticists was to diagnose and sometimes
to treat monogenic inherited diseases,
congenital anomalies and chromosomal
disorders. At the same time, many common
diseases such as diabetes, coronary heart
disease, cancer and schizophrenia have
genetic predisposition. Presently physicians
in their everyday practice in Estonia do not
use genetic testing for common diseases.
However, this situation will change in the
future as the use and availability of genetic
testing are rapidly increasing in the Euro-
pean Union and the USA. Large-scale use of
genetic testing in clinical medicine should
be complex, consisting of three main compo-
nents: counselling before and after testing,
genetic testing (technical performance and
interpretation), and finally, offering of treat-
ment or preventive measures after testing
within the public health care system. All
these three components should be equally
developed and financed.
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Ravi antibiootikumidega
imikueas suurendab
tilekaalulisuse riski
hilisemas elueas

Antibiootikumravi mojutab
otseselt soole mikrofloorat ja
organismi metabolismi. Mitmete
uuringutega on ndidatud, et
antibiootikumid suurendavad
kaaluiivet ka inimestel.

Soomes tehtud uuringus jalgiti
alates esimesest elukuust 12 062
vastsiindinut. Esimese eluaasta
16puks hinnati nende kehakaalu ja
pikkust vordlevalt kahes rithmas.
Esimese grupi vaatlusalused olid
saanud ravi antibiootikumidega
enne 6. elukuud voi ka hiljem

korduvalt. Teise rithma lapsed
polnud antibiootikumravi saanud.
Analiitisi voeti lapsed, kel ei olnud
mingeid tegureid, mis oleksid
voinud moéjutada kaaluiivet voi
kasvu.

Esimese eluaasta Iopuks oli iga
viies poiss ja iga kiimnes tiidruk
oma vanuse arvestuses lilekaalu-
line. Kehakaal oli oluliselt suurem
neil lastel, keda oli kas enne
6. elukuud voi korduvalt ravitud
antibiootikumidega. Poisid olid
sagedamini vajanud antibiooti-
kumravi. Vorreldes erinevate anti-
biootikumide moju kaalutousule,
ilmnes, et makroliitidega ravitud
lastel oli see suurem kui penit-
silliinipreparaatidega ravituil.

Autorite hinnangul soltub see
sellest, et nendel antibiootikumi-
rithmadel on erinev farmakokinee-
tika. Makroliidid erituvad sapiga
ja seetdttu mojutavad enam soole
mikrofloorat kui penitsilliinid,
mis erituvad neerude kaudu.

Uuringust jareldub, et imiku-
tele tuleb antibiootikume ordi-
neerida kindlalt toestatud naidus-
tustel ja sealjuures eelistada
kitsama toimespektriga prepa-
raate.
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