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Kes on meditsiinigeneetik?

> Aurstiteaduse pohidppe ning vastava residentuuri (4a) labinud eriarst

» Paljud vanema generatsiooni geneetikud on algselt pediaatri valjabppega

¥ Hetkeseisuga Eestis kokku 11 meditsiinigeneetikut + 6 residenti ning 4 doktoranti
¥ Tootab patsientidega (vahel, kuid tldiselt siiski mitte, laboris)

> Vaheluli labori ning patsiendi/teiste eriarstide vahel, kes peab suutma geneetiliste
analuuside vastuseid ,,inimkeeles* edas1 anda

» Diagnoosib ning voimalusel ravib parilikke haiguseid
> Terve pere arst



Mida ta teeb?

» VOtab vastu patsiente, sh e-konsultatsioonid, teeb vajadusel haiglakonsultatsioone,
osaleb konsiiliumitel, eelneva korvalt teeb teadustood, Oppetddd, osaleb eriala
arengus jne

Vastuvott koosneb:

» Anamnees

» Pereanamnees (sugupuu, kolm polvkonda)

> Objektiivne leid (vajadusel pildid, videod)

» Uuringute plaan

T00 kirjandusega!

NB! Geneetiku konsultatsiooni aeg on 60 minutit!




Sugupuu (1deaalis)
. Rinnavhiga isikud

Mutatsiooniga isikud

a5 Haigestumise vanus
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*Périlik rinna- ja munasarjaviahk geneetiku vaatevinklist, ajakiri Perearst, 2021
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Objektiivne leid
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Rasedad ja viljatud paarid

Rasedad
¥ Sagedasemad konsultatsioonide

pOhjused: sdeluuring korrast ara, NIPT
testi muutus, ultrahelis muutused, peres
haige laps/suguvosas périlik haigus,
raseda enda terviseprobleemid, ravimid
ja rasedus

NB! Oluline on meeles pidada, et
geneetilised analtlsid votavad
enamasti kaua aega, mistottu tuleks
rasedat uurida esimesel voimalusel
ning kui peres on teada moni parilik
haigus, siis mitterasedana
pereplaneerimise faasis, et otsustada
kas stinnieelne diagnostika on tldse
vajalik!

Viljatud/raseduste katkemised ja peetumised

¥ Viljatud (primaarne, sekundaarne) paarid,
raseduste katkemised/peetumised, meestel
korvalekalded spermogrammis

¥ Raseduste katkemiste/peetumiste puhul
tuleks geneetiliselt uurida kolme ja enama
ehk korduva raseduse katkemise vo1
peetumise korral

¥ [ trimestril katkeb 25-30% rasedusest,
korduvad raseduste katkemised ~1% naistest

® Vihemalt 50% I trimestri raseduste
katkemistest on tingitud kromosoomi
anomaaliatest

? Uurida mélemat partnerit!



Turner’s Syndrome (X-)
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|_aste konsultatsioonid

» Arenguprobleemid

¥ Autismi spektri haired

» Omapaérane fenotttp

¥ Kaasasundinud vaararengud

> Kahtlus parilikule haigusele (erinevad organststeemid)
» Kahtlus ainevahetushaigusele

» Pahaloomulised kasvajad



S— Cleft palate Cleft lip and cleft palate
R01/200 = g% 2P

Adrenocortical Tumor

Adrenocortical Tumor
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Adrenal glands

Ureter
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Onkogeneetika kuldreeglid

¥ KOoik kasvajad on geneetilised, aga vaid 5-10% koikidest kasvajatest on parilikud
ehk pohjuseks on iduliini muutus (muutus esineb koigis keharakkudes vs
somaatiline kus muutus asub ainult kasvajakoes)

» Uuringuid alustatakse voimalusel patsiendist enk vahidiagnoosiga inimesest, sest nii
on koOige suurem toendosus pohjuslik geenimuutus Ules leida

» Enamus parilikke kasvajastindroome on autosoom-dominantse parilikkusega, risk
jarglastele on 50%

¥ Lapseeas enamasti el testita, sest enamus parilikke kasvajastiindroome on seotud
taiskasvanueas tekkivate kasvajatega

> Tanapaeval on vaga oluline tdpne molekulaargeneetiline diagnoos, millest voib
sOltuda ravitaktika
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Geneetiku kordusvastuvott

¥ Geenimuutuse lahtimotestamine ning selgitamine patsiendile ja/voi tema lahedastele
arusaadavas keeles

¥ Edasine taktika soltuvalt diagnoosist (diagnostika vs ravi vs jalgimine)

¥ Pereliikmete kaardistamine konsultatsiooniks, info peab edastama
lahisugulane!
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Kokkuvotteks

» Meditsiinigeneetika on valdkond, mis pakub voimalust tegeleda patsientidega, aga
teha ka teadustood

¥ Kiiresti arenev ja perspektiivikas eriala
¥ Rutiin el tapa: kunagi el tea mis diagnoosiga patsient jargmisena uksest sisse astub

» Lisaks geneetikule peab tihti olema psihholoogi, hingehoidja, sotsiaaltootaja ja
teistes rollides

» Meeskonnat6o on vaga oluline!
» Aga mis peamine: meditsiinigeneetiku t66 on kdige pdnevam t66 maailmas!©
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