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Mis on Geneetiline Test?

Kaesolev artikkel annab Teile informatsiooni geneetiliste testide
olemuse kohta ja raagib Teile, mida kujutavad endast geneetilised
testid, miks Teil oleks vaja neid teha ning millised on nendest
tulenevad vdimalikud kasud ja riskid.

Et mdista, mida endast kujutavad geneetilised testid, oleks kasulik
aru saada, mis on geenid ja kromosoomid.

Geenid ja kromosoomid

Meie keha koosneb miljonitest rakkudest. Enamik rakke sisaldab
terviklikku komplekti geene. Geenid funktsioneerivad nagu
instruktsioonide stisteem, kontrollides meie kasvu ja seda, kuidas
meie keha tdotab. Samal ajal p&hjustavad geenid ka meile
iseloomulikke tunnuseid, nagu silmade véarv, veregrupp ja pikkus.
Meil on tuhandeid geene. Igaiks meist parib kaks koopiat
enamikest geenidest, Uhe koopia emalt ja teise koopia isalt.
Seetdttu meil on sarnaseid jooni meie vanematega.

Geenid asuvad spiraali-kujulistes DNA kaksikahela struktuurides,
mida kutsutakse kromosoomideks. Enamasti on meie rakkudes 46
kromosoomi. Me saame oma kromosoomid vanematelt, 23 emalt
ja 23 isalt, niisis on meil kaks komplekti ehk 23 paari
kromosoome.

Vahel esineb muutus (mutatsioon) thes geenikoopias, mille tottu
see geen ei to6ta enam Korralikult. See muutus vdib pdhjustada
geneetilisi haigusi, kuna geenid ei edasta kehale ©igeid
instruktsioone.

Sagedamini esinevad geneetilised haigused on Downi stindroom,
tsustiline fibroos ja neuromuskulaarne lihasdistroofia.
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tugigruppide kohta tle Euroopa.
Internetiaadress: http://www.orpha.net

http://www.orphanet.ee

EuroGentest

Tasuta Internetilehekulg, kust vdib leida informatsiooni geneetiliste
uuringute kohta ning viiteid tugigruppide kohta tle Euroopa.

Internetiaadress: http://www.eurogentest.org

Pilt 1. Geenid, kromosoomid ja DNA.
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romosoome — 23 paari

Kromosoom koosneb
geenidest
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Geneetilised uuringud

Geneetilised uuringud vdivad olla abiks Teil esinevate geenide voi
kromosoomide muutuste valjaselgitamisel. Selleks tehakse
enamasti vere analliis voi uuritakse mingi organi voi koe tukikest.
Geneetiliste uuringute teostamiseks on palju pdhjuseid. Nendest
moned olulisemad:

1 Teil vbi teie partneril on laps, kellel on Gppimisraskused,
arengupeetus voi muud terviseprobleemid. Teie raviarst
arvab, et selle pohjus voib olla geneetiline.

1 Teie arst arvab, et Teil vdib olla geneetiline haigus, ning
soovib diagnoosi kinnitada voi valja lulitada.

1 Teie perekonnas esineb geneetiline haigus. Te soovite



teada, missugune on Teie risk haiguse avaldumiseks elu
jooksul.

Teil vOi teie partneril on geneetiline haigus, mis voib
paranduda teie lapsele.

Kui Teile on tehtud moni rasedusaegne profulaktiline uuring
(ntultraheli-uur i ng, |l oote kukl avol
vOi vere anallis) ja see on naidanud kérgenenud riski
geneetilise haiguse esinemiseks.

Teil vOi teie partneril on olnud raseduse katkemine vO0i
surnult stindinud laps.

Teatud kindlat thupi kasvaja on esinenud mitmel lahedasel
sugulasel.

1 Etnilise tausta tbttu on suurenenud risk haigestuda teatud

geneetilistesse haigustesse.
paritoluga inimestel

Naiteks Aafrika ja Kariibi
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Tay-Sac hs 6i
geneetilised haigused esinevad
sagedamini just nendes etnilistes
gruppides, kuid vbivad esineda ka
teistel.

Geneetikute ja ka teiste spetsialistide
jaoks on alati oluline teha geneetilisi
teste. Geneetiliste haiguste
diagnoosimisel on Uhesuguse
tahtsusega geneetilised uuringud,
kliiniline labivaatus ja detailne
perekonna ajaloo kirjeldus.

ts¢gstilisse fibroosi
hai guses

See artikkel on ainult luhike sissejuhatus
testidesse. Lisainformatsiooni voite saada:

Geneetika keskused

SA Tallinna Lastehaigla, Geneetikateenistus
Tervise 28, Tallinn, 13419

Telefon: 6977315

http://www.lastehaigla.ee

SA Tartu Ulikooli Kliinikum, Geneetika Keskus
Oru 3, (alates 2009 Puusepa 1A), Tartu, 50406
Telefon: 7428846, 53318036
http://www.kliinikum.ee/medgen

Eesti Puuetega Inimeste Koda
http://www.epikoda.ee/

Orphanet

geneetilistesse

Tasuta Internetilehekulg, kust vdib leida informatsiooni haruldaste
haiguste, haigusjuhtude ja ravimite kohta. Samuti vdib leida viiteid



