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Kliiniline geneetika on kiiresti arenev eriala,
mille tdhtsus kliinilises meditsiinis on
muutunud tiha olulisemaks, sest kasutusele
on voetud niilidisaegsed diagnostikamee-
todid, nagu erinevad metaboloomilised
analiiisid ja geenipaneelid, mis voimaldavad
kiiresti tiles leida haiguse p&hjusi. Kuigi
pikka aega on arvatud, et enamik parilikke
haigusi algab lapseeas, on niitidseks teada
ka suur hulk nooremas tdiskasvanu- ja
vanemas eas algavaid haigusi. Uha enam
muutub vajalikuks ka onkoloogiliste haigete
pereliikmete ndéustamine. Et kliinilise
geneetika valdkond on pediaatria raamidest
villja kasvanud, sai Tartu Ulikooli meditsii-
nivaldkonna kliinilise meditsiini instituuti
algatatud iseseisva toorithma loomine.
Kliinilise geneetika keskuse peamine
eesmirk on 6petada kliinilist geneetikat
Tartu Ulikoolis. Seni on puudunud selles
tihtne siisteem ja minimaalselt on raken-
datud patsientide uurimist kliinilise genee-
tika opetamisel. Niitidseks on tekkinud
suur vajadus tervikliku kliinilise geneetika
Oppesiisteemi jarele, kuna tdnapéeval on
vaja Opetada tulevastele arstidele oluliselt
enam teadmisi parilikest haigustest, nende
kliinilisest ja laboratoorsest diagnostikast,
patsientide ndustamisest ja ravist. Oluline
on stivendada arusaamist haiguste varajase
dratundmise vajadusest ning uutest diag-
noosimise meetoditest, sest itha enam tekib
vboimalusi kasutada uusi, nditeks bioloogilisi
ravimeetodeid, mis on teatavasti tohusad
peamiselt haiguste varases staadiumis.
Toorithma peamine teaduslik eesmirk on
avastada uusi haruldasi geneetilisi haigusi
lastel. Selleks kasutame uusi metaboolseid ja
molekulaarseid uurimismeetodeid. P66rame
erilist tdhelepanu uute metaboloomiliste
analiitiside juurutamisele ja rakendamisele

kliinilises praktikas. Molekulaarsete analiiii-
sidena teeme kogu genoomi sekveneerimise,
koopiaarvu muutuste ja metiilatsiooni
analiiiise. Teiseks tegeleme haruldaste
haiguste uute ravivdéimaluste leidmisega
ja nende siinnieelse diagnostika tdhususe
uurimisega. Tartu Ulikoolis oleme ainuke
toorithm, kes tegeleb spetsiililiselt ainult
kliinilise geneetikaga, pdrilike vermimis-
héirete uurimisega ja péarilike haiguste
metaboloomiliste analiilisidega.

TU Kliinilise geneetika keskuses té6tab
oma doktorividitekirjaga 8 doktoranti.
Keskuse tooiilesanne on meditsiinigenee-
tika residentuuri juhendamine ja praegu
Opib meditsiinigeneetika residentuuris
5 residenti.

Osaleme projektis ,European Network
for Human Congenital Imprinting Disorders”
ja tootame projektiga ,Uute haruldaste
geneetiliste haiguste avastamine lastel”
(01.01.2014-31.12.2017), mida rahastab Eesti
Teadusagentuur.

2016. aastal alustasime koostddprojekti
,Geneetiliste haiguste tekkepdhjuste vilja-
selgitamine senini ebaselge haiguspohju-
sega patsientidel”, kus osalevad partne-
rina Massachusettsi Tehnoloogiainstituut,
Harvardi Ulikooli Broadi Instituut, Mendeli
genoomikakeskus, TU Eesti geenivaramu ja
TU Kliinikum.

Tartu Ulikooli kliinilise geneetika keskus
teeb tihedat koostééd TU Kliinikumi
tihendlabori kliinilise geneetika keskusega,
kasutades seda kui kliinilist praktikabaasi,
kus on voimalik teha seminare ja prak-
tikume patsiente vahetult uurides ning
kéasitledes nende haiguslugusid. 2016. aastal
toimus geneetikakeskuses juba tile 6000
ambulatoorse visiidi, iile poole konsultee-
ritutest olid tdiskasvanud patsiendid.
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