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2022. aastal mdodus 200 aastat
geneetika ja genoomika ,esiisa“
Gregor Mendeli slinnist. Just Mendel
ning tema eksperimendid taime-
dega panid aluse geneetika kui
teadussuuna siinnile. Ummargusele
stinniaastapdevale kohaselt pakkus
2022. teadusaasta samavdrd murde-
lisi teadusuudiseid ning -arenguid,
mille kohta on esitatud alljargnev
kokkuvote.

UUED VAKTSIINID JA
RAVIMID
2022. aastal oli ndha esimesi marke
koroonapandeemia taandumisest
ning suur roll on selles olnud téhu-
sate vaktsiinide laiemal kasutamisel.
Uut tllipi koroonavaktsiinide edu
kiirendas mRNA-pdhiste vaktsiinide
ja ravimite arendust ka laiemalt.
Algatatud on tile 2000 kliinilise
uuringu (https://clinicaltrials.gov/
ct2/home), mille keskmes on mRNA-
pohised ravimi- ja vaktsiinikandi-
daadid. Paljud nendest ravimikan-
didaatidest on suunatud erinevate
vahivormide vastu voitlemisele.
Kui praegu kasutatakse vdhiravis
sageli medikamente, mis ei havita
tiksnes vahirakke, vaid ndrgestavad
ka immuunsiisteemi, siis mitmed
mRNA-pohised ravimikandidaadid
toodavad immuunsiisteemi aktiiv-
sust suurendavaid valke, mille abil
suunatakse vdhihaige enda immuun-
rakud vahi vastu véitlema.
RNA-p6hised ravimid pole abiks
mitte tiksnes viahivastases voitluses,
vaid vbivad aidata muu hulgas ka
inimesi, kellel on probleeme korge
kolesteroolitasemega. Nimelt avaldas
Novartis 2022. aasta novembris nelja-
aastase kliinilise uuringu andmed,
mis tdestavad uut tiitipi kolesterooli
alandava ravimi inklisiraani efek-
tiivsust ja ohutust. Inklisiraan on
ravim, mis voeti kasutusele umbes

kolm aastat tagasi. Inklisiraani
puhul on toimeaineks lithike RNA
molekul, mis kutsub esile PCSK9
valku kodeeriva mRNA lagundamise
ja PCSK9 valgu taseme vihenemise,
mille tulemusena suureneb madala
tihedusega lipoproteiinide (LDL)
retseptorite arv maksarakkude
pinnal ja nn halva kolesterooli tase
veres vaheneb umbes 50%. Inklisi-
raanist voiks enim kasu olla suure
kardiovaskulaarse riskiga patsien-
tidel, kelle puhul teised ravimid ei
ole olnud téhusad (1).

Uudsetest ravimitest on Euroopa
Ravimiamet (EMA) heaks kiitnud
ka geeniravimi Roctavian A-hemo-
fiilia ravimiseks. A-hemofiilia ehk
klassikaline hemofiilia on kaasasiin-
dinud périlik vere hiilibimishdire,
mis on pohjustatud vigasest VIII
hiitibimisfaktorist. Haigus voib olla
erineva raskusastmega, muutuda
kergetel juhtudel margatavaks alles
trauma voi vigastuste puhul voi olla
rasketel juhtudel tuvastatav verit-
suste tekkimisega juba imikueas.
Haiguse tekkimise eest vastutav
geen asub X-kromosoomil, mistdttu
meestel piisab haiguse tekkimiseks
tihe vigase geenivariandi parimisest.
Kuna naistel on kaks X-kromosoomi,
on nad iihe vigase geenivariandi
parimisel haiguse kandjaks, aga ise
haiged ei ole. A-hemofiilia esinemis-
sagedus on 1 juhtum 10 000 mehe
kohta ehk Eestis voiks olla ligikaudu
63 haiget. Praeguseni on raviks
kasutatud VIII faktori kontsentraati,
mida siistitakse veeni ja mis asendab
defektset hiitibimisfaktorit. Uue
geeniravimiga viiakse inimorganismi
viirusvektor, millesse on sisestatud
terve VIII faktorit kodeeriv geen.
Viirusvektor nakatab maksarakke,
kus hakatakse piisivalt VIII faktorit
tootma, ja nii ei pea patsiendid enam
regulaarseid sliste saama.

GENEETILISED
ASSOTSIATSIOONIUURINGUD
2022. aasta ei olnud edukas mitte
tksnes ravimiarenduses, vaid
murrangulisi teadustoid tuli ka
teistest geneetika valdkondadest.
Niiteks avaldati megauuring (2), mis
kirjeldas inimese pikkuse geneetilise
komponendi. Inimese pikkus on
aastaid olnud geeniteadlaste jaoks
huvitav tunnus, kuna suure osa meie
pikkusest mddravad meie geenid ja
nende varieeruvus. Sellest annab
tunnistust ka tosiasi, et vanemate
pikkuse pohjal saab tisna hidsti
ennustada laste pikkust. Pikkust
saab paljudel inimestel lihtsasti
moota ja seetdttu on olemas viga
palju andmestike, kuhu on kogutud
nii pikkuse- kui ka geeniandmed. See
teeb pikkusest iihe geeniteadlaste
lemmiktunnuse.

Kuigi varasematest uuringutest
on teada, et geneetika mangib suurt
rolli, ei olnud teadlastel tédielikku
iilevaadet sellest, millised geeniva-
riandid pikkust mojutavad. 2022.
aasta oktoobris avaldatud uuring
kombineeris 5,4 miljoni inimese
andmeid kokku 281 uuringust ning
leidis tile 12 000 pikkusega seotud
geenivariandi. Sellega saavutati ka
omamoodi kiillastumispunkt, kus
edasiste andmete lisamine enam
uusi tulemusi ei anna. Tegu on
teedrajava uuringuga, mille peamine
sénum on see, et piisavalt suurte
uuringutega on voimalik ammenda-
valt kirjeldada erinevate tunnuste
ning haiguste geneetilist tausta.
Vo6ib eeldada, et ldhiaastatel ndeme
selliseid megasuuri uuringuid veelgi.

GEENIINFO JAGAMINE
GEENIDOONORITEGA
Geenivaramusse on kogutud iile
200 000 Eesti tdiskasvanu genoomi-
ja terviseandmed, mis vdéimaldavad
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uurida rahvastikus erinevate genee-
tiliste riskitegurite esinemist ja
hinnata nende mdju inimeste tervi-
sele. Teavet geneetiliste eelsoodu-
muste kohta on uuringute kdigus
jagatud ka geenidoonoritega. Liht-
sustatult 6eldes vdib geenivaramut
seega votta tervishoius omamoodi
tappisennetuse tulevikumudelina,
mis vdéimaldab eri osapooltel 6ppida
jagama, saama ja kasutama infot
pikaajaliste terviseriskide kohta.

2022. aastal avaldasid Tartu
Ulikooli teadlased mitme geeniinfo
jagamise projekti kokkuvdtted,
millest selgub, et need on andnud
kasulikku teavet ja kogemusi geeni-
info laiemal kasutamisel haiguste
ennetuses.

Uks laiahaardelisemaid oli
projekt, kus néustati ligi 3000 geeni-
doonorit teist tiitipi diabeedi, kardio-
vaskulaarhaiguste riski, farmako-
geneetiliste riskitegurite, pariliku
trombofiilia, varase menopausi ja
muude terviseriskide suhtes (3).

Séltumata tuvastatud riskite-
gurist hindasid uuritavad valdavalt
saadud teavet kasulikuks. Infot
voeti vastu tildiselt rahulikult. Vaid
vidhesed uuritavad tundsid korge-
nenud drevust. Olulise kitsaskohana
toodi vélja vajadus arendada nditeks
veebipdhine lahendus geeniinfo jaga-
miseks, kuna kiimnetele ja sadadele
tuhandetele inimestele geneetilise
noustamise pakkumine ei ole ressur-
sipuuduse toéttu véimalik. Samuti

leiti, et arusaamatuste viltimiseks
on parem, kui sellistes projektides
on juba varakult arvestatud tervis-
hoiutootajate sisendiga. Oluline on
juhtida geenidoonorite ootusi selle
suhtes, missuguste valdkondade
kohta on voéimalik geeniinfot jagada.

Teises projektis jagati 109 geeni-
doonorile infot perekondliku rinna-
vahi eelsoodumuse kohta (4). Projekt
viidi ellu koostdos Tartu Ulikooli
Kliinikumi ja Pohja-Eesti Regionaal-
haigla spetsialistidega personaal-
meditsiini kliinilise juhtprojekti
estPerMed I raames. Kéik uuringus
osalejad jdid onkoloogi pikaajali-
sele jalgimisele. Uuringu olulisust
kinnitab tdésiasi, et kuuel osalejal
tuvastati lithikese, vaid paariaas-
tase jalgimisaja jooksul rinnavahk.
Lisaks tuvastati tiks neeruvéhi
juhtum. Peale geenidoonorite kaar-
distati nende ldhisugulastel vastava
pariliku riskiteguri esinemine,
mis voimaldas ka geenivaramuga
mitteliitujatel saada kasu sugulase
geenidoonorlusest. Uuringu valim
oli piisavalt suur, et hinnata Eesti
rahvastikus rinnavdhki haigestu-
mise toendosust pariliku riskiteguri
esinemisel. Riskitasemed olid ooda-
tult moénevérra madalamad kui seni
kliinilistes uuringutes tuvastatud
juhtudel, aga siiski piisavalt kdorged,
et digustada kaasamist pikaajalisse
jalgimisse. Motlemapanev leid oli,
et peres esines parilikule véhile
viitavaid vdhijuhte vaid ligi pooltel

uuritavatest. Seega voiksime mdelda
tulevikus geneetiliste uuringute
margatavale laiendamisele igapde-
vases kliinilises vdhiennetuses.

NOBELI MEDITSIINIPREEMIA
Lopetuseks ei saa jatta mainimata,
et Eesti juurtega Rootsi geneetik
Svante Pddbo pédlvis meie eellaste
ja tdnapdeva inimese genoomide
evolutsiooni uurimisel tehtud avas-
tuste eest 2022. aasta Nobeli fiisio-
loogia- voi meditsiiniauhinna. Svante
Pddbo t60 holmab neandertallase
genoomide jdrjestamist ja Denissi
inimese avastamist. Uhtlasi on
Svante Pddbo koos oma meeskon-
naga ndidanud, et umbes 70 000
aastat tagasi toimus nendelt niitid-
seks viljasurnud inimlastelt geeni-
iilekanne tdnapdeva inimesele.
See iidne geenivool on tdnapdeva
inimeste jaoks fiisioloogilise tahtsu-
sega, mojutades naiteks seda, kuidas
meie immuunsiisteem reageerib
infektsioonidele.
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