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

Orphanet

Tasuta Internetilehekiilg, kust vBib leida informatsiooni
haruldaste haiguste, haigusjuhtude ja ravimite kohta. Samuti
vOib leida viiteid tugigruppide kohta Ule Euroopa.
Internetiaadress: http://www.orpha.net

http://www.orphanet.ee

EuroGentest

Tasuta Internetilehekiilg, kust vbib leida informatsiooni
geneetiliste uuringute kohta ning viiteid tugigruppide kohta ule
Euroopa.

Internetiaadress: http://www.eurogentest.org

Kohandatud versioon Londoni Guy ja St Thomase Haigla ning
Londoni IDEAS Geneetiliste Teadmiste Pargi broziuuridest
vastavalt nende standarditele.
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Retsessiivhe Parilikkus

Kéaesolevast artiklist leiate informatsiooni retsessiivset tudpi
parilikkuse ning retsessiivsete haiguste parandumise kohta.
Selleks, et mdista retsessiivset tuupi parilikkust, on esiteks vaja
teada natuke geenidest ja kromosoomidest.

Geenid ja kromosoomid

Meie keha koosneb miljonitest rakkudest. Enamik rakke sisaldab
terviklikku geenikomplekti. Geenid funktsioneerivad nagu
instruktsioonide susteem, kontrollides meie kasvu ja seda,
kuidas meie keha tddtab. Samal ajal pdhjustavad geenid ka
meile iseloomulikke tunnuseid, nagu silmade varv, veregrupp Vvoi
pikkus. Meil on tuhandeid geene. Meil kdigil on kaks koopiat
enamikest geenidest, Gihe koopia oleme parinud emalt ja teise
koopia isalt. Seetdttu esineb lastel sageli sarnaseid jooni oma
vanematega.

Geenid asuvad spiraalikujulistes struktuurides, mida nimetatakse
kromosoomideks. Rakkudes on enamasti 46 kromosoomi. Me
saame kromosoomid oma vanematelt: 23 kromosoomi emalt ja
23 kromosoomi isalt, seega on meil kaks komplekti ehk 23 paari
kromosoome.

Vahel esineb muutus (mutatsioon) geeni Uhes koopias, mis
pdhjustab geeni funktsiooni héire. Kui muutus on ainult thes
retsessiivses geenis ja inimesel on teine koopia normaalne, siis
enamasti see ei pdhjusta geneetilist haigust.

Punktid, mida vOiks meelde jatta

1 Retsessiivsesse parilikku haigusesse haigestumiseks
(ri sk 25 %) peab I ndi viid
muutusega geeni, Uhe kummaltki vanemalt. Kui indiviid
parib ainult Ghe mutatsiooniga geeni, siis ta on kandja

(risk 50%) . See toimub juhus

raseduse puhul ning on Uhesugune poistel ja tudrukutel.

1 Mutatsiooniga geeni ei ole vBéimalik korrigeerida 1 see
jadb kogu eluks.

1 Mutatsiooniga geeni ei saada teiselt inimeselt. Naiteks
vOib geenimutatsiooniga indiviid olla doonor.

1 Inimesed tunnevad ennast sageli studi, kui neil esineb
perekonnas parilik haigus. Oluline on meeles pidada, et
see ei ole kellegi stu ja keegi ei ole midagi teinud, et
seda esile kutsuda.

See on ainult lihike teave retsessiivset tuupi parilikkuse
kohta. Lisainformatsiooni viite saada:

Geneetika keskused

SA Tallinna Lastehaigla, Geneetikateenistus
Tervise 28, Tallinn, 13419

Telefon: 6977315

http://www.lastehaigla.ee
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Kandjate testimine ja rasedusaegsed uuringud

Valja on téotatud mitmeid uurimismeetodeid

inimeste jaoks, kelle perekonnas esineb .
retsessiivne geneetiline haigus. Kandluse
véljaselgitamine vOib olla vajalik, et teha
kindlaks, kas moblemad vanemad on
geenimutatsiooni kandjad. See informatsioon
vOib olla vajalik raseduse planeerimiseks.
Mone retsessiivse haiguse puhul on véimalik
teha loote uuringuid raseduse ajal
(l'i sainformatsiooni r
leida koorionbiopsia ja amniotsenteesi
artiklitest). Sellest tuleb raakida ka oma
raviarsti vBi geneetikuga.

Teised pereliikmed

Kui kellelgi esineb perekonnas retsessiivse parilikkusega haigus
vOi kui keegi on geenimuutuse kandja, siis sellest voiks raakida
teiste pereliikmetega. Siis on neil soovi korral véimalus teha
anallus, et valja selgitada, kas ka nemad on geneetilise haiguse
kandjad. See informatsioon voib olla vajalik teistel pereliikmetel
esineva haiguse diagnoosimisel. Eriti oluline vdib see olla nende
jaoks, kellel juba on lapsed voi kes tulevikus planeerivad lapsi
saada.

Osal inimestest on raske teistele perelikmetele oma paérilikust
haigusest raakida. Kardetakse tekitada lahedastes inimestes
arevust. Mones perekonnas on seetottu kadunud kontakt
lahedaste vahel ning tekib tunne, et raske on leida Uhist keelt.
Geneetikutel on kogemusi sellistes situatsioonides ning nad
vOivad olla abiks probleemi arutamisel teiste pereliikmetega.

Pilt 1. Geenid, kromosoomid ja DNA

- " Kromosoome — 23 paari

Kromosoom koosneb
geenidest

© Clinical Skills Ltd

Mis on autosoom -retsessiivne parilikkus?

Osa parilikke haigusi parandub retsessiivsel teel. See tahendab,
et geneetilise haiguse avaldumiseks peab inimesel olema
mdlemas geenis muutus (inimene péarib the muutusega koopia
kummaltki vanemalt). Kui inimene parib oma vanematelt the
muutustega geeni ja teise normaalse geeni, siis enamikel
juhtudel normaalne geen korvab muutustega geeni ja see
inimene on muutuse kandja. Kandjaks olemine tdhendab seda,
et vaatamata geeni Uhes koopias esinevale muutusele ei ole
inimene haige. Autosoom-retsessiivse haiguse sagedamini
esinevad naited on tsustiline fibroos ja sirprakuline aneemia.
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Kuidas retsessiivsed haigused paranduvad?

Pilt 2. Kuidas retsessiivsed geenid paranduvad

vanematelt lastele.

Normaalne
geen

Haige geen

Terve

Kandja

Kandja

Kandja

Kandja

Haige
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Kui mbélemad vanemad on sama geenimutatsiooni kandjad, siis
annavad nad oma lapsele edasi kas normaalse vdi muutusega
geeni. See toimub juhuslikult.

Seetbttu igal lapsel, kelle moélemad vanemad kannavad
Uhesugust muutunud geeni, esineb 1 juhul 4st risk (25%) saada
mdlemalt vanemalt mutatsiooniga geen ning seetdttu haigestuda
parilikku haigusesse. Samuti esineb 3 juhul 4st (75%) vdimalus,
et laps ei ole pariliku haigusega. Sellised riskid esinevad iga
raseduse puhul ning on Uhesugused poistel ja tlidrukutel.

Samas esineb 2 juhul 4st (50%) vdimalus, et laps parib oma
vanematelt Uhe mutatsiooniga geeni. Sellisel juhul on need
lapsed kull terved, aga kandjad nagu nende vanemadki.

Aga esineb ka vbimalus (1 juhul 4st ehk 25%), et laps saab
vanematelt kaks normaalset geeni. Sellisel juhul lapsel ei esine
geneetilist haigust ning ta ei ole ka selle geneetilise haiguse
kandja.

Voimalikud haigusjuhud tekivad juhuslikult. Risk jaab
samaks iga uue raseduse puhul ning on thesugune poistel
ja tudrukutel.

Kui laps on esimene haige isik perekonnas

Vahel on retsessiivse geneetilise haigusega laps esimene haige
inimene selles perekonnas. Samas on selle perekonna likmed
mitme sugupdlve jooksul olnud selle muutuse kandjad. Laps
saab olla haige ainult sellisel juhul kui ta parib isalt ja emalt
Uhesuguse geenimuutuse.



