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Veebilehekuljed

Vihesed teadusharud arenevad sama kiiresti,
kui biotehnoloogia. Biotehnoloogiaalase
Hariduse Euroopa Initsiatiivgrupi (EIBE)
Oppematerjale levitatakse elektrooniliselt. See
voimaldab neid parandada, kaasajastada ja
seejire]l minimaalsete kulutustega levitada.

Kiesolev ja ka jirgnevad EIBE moodulid on
kitte saadavad kogu Euroopas ning mujal
maailmas interneti aadressil:

http://www.rdg.ac.uk/EIBE

Koéik EIBE moodulid on veebis postskript-
failidena (PDF). See tagab illustratsioonide hea
kvaliteedi ja Ghesuguse kujunduse soltumata
arvutititibist (Macintosh, kaasaarvatud Power PC,
Windows, DOS v6i Unix).

PDF failid on viiksemad, kui need, milles nad
esialgselt koostati - see aga voimaldab neid
kiitemini internetist kitte saada. EIBE moodu-
litega tutvumiseks vajate programmi Adobe
Acrobat® Reader, mis on tasuta levitatav mitme-
tes keeltes (hollandi, inglise, prantsuse, saksa ja

itaalia keeles). Programmi saate kas EIBE vo1
Adobe1 kodulehekiljelt:

http.//www.adobe.com/

Nimetatud tarkvaraga saate EIBE mooduleid
nii vaadata kui vilja tritkkida. Seejuures on
dokumentide otsimine ja nendes orienteeru-
mine suhteliselt lihtne.

Mirkus: Adobe ja Acrobat on firma Adobe Systems
Incorporated registreeritud kaubamargid. Macin-
tosh on firma Apple Computer Incorporated regist-
reeritud kaubamirk.
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Act”, UK 1988, 16ige 77).

Oppe-eesmirkidel kasutamine. Opiotstarbel on
lubatud EIBE materjale kasutada ja paljundada
kas elektrooniliselt voi tritkitud kujul. Seejuures
peab materjalide levitamine olema tasuta voi
katma tksnes paljunduskulud. K&igil juhtudel
tuleb dra markida mooduli koostajad ja
tunnistada nende autoridigusi.

Teised kasutusvoimalused. Materjale voib
levitada isikult isikule mittekommertslikel
eesmirkidel. Keelatud on moodulite
elektrooniline levitamine listide, huvigruppide,
postiaadresside, tellimuste, veebi vOi teiste
analoogsete masslevivahenditega, mis
kahjustavad autorite huve.

Kommertslikel eesmarkidel ilma autorite

eelneva nousolekuta on moodulite kasutamine

e Paul E.O. Wymer
The Welcome Trust for Medical
Science, London, The United
Kingdom.

rangelt keelatud. Materjalide osaliseks voi
terviklikuks kasutamiseks ja nende mistahes
kujul paljundamiseks palume kontakteeruda:
Ute Harms
Institut fur die Padagogik der
Kujundus, illustratsioonid, trikikiri ja Naturwissenschaften an der Universitit
toimetamine: Dean Madden, Caroline Kiel
Shearer, NCBE, The University of Olshausenstt. 62
Reading, The United Kingdom. D-24098 KIEL

Germany
© Autorioigused

Telefon: + 49 431 880 3151
Faks: + 49 431 880 3132

EIBE 6ppematetjalid on autorikaitse all. F-mal: harms@ipn.uni-kiel.de

Moodulite koostajatele laienevad koik

autoridigused (“Designs, Patents and Copyright

Tanu

Avaldame tinu Dr Bernard Dixonile loa eest kasutada viljavotteid raamatust “Genetics and the understanding of
life”. Londoni ajaleht “Daily Telegraph” andis loa kasutada andmeid, mis saadi suhtumiste uurimgust inimese
geneetikasse. Kasulikke néuandeid esimese variandi kohta jagas professor Norman Nevin, kes t66tab Belfast City
Hospital teenistuses «Northen Ireland Genetics Service.

Dorte Hammelev (Frederiksberg HE Kursus, Fredetiksberg, Taani), Wilbert Garvin (Northern Ireland Centre for
School Biosciences, The Queen’s University, Belfast, Suurbritannia) ja John Schollar (National Centre for Biotechnol-
ogy Education, The University of Reading, Suurbritannia) organiseerisid ja viisid ldbi rahvusvahelise seminari, kus
testiti mooduli materjale. EIBE tinab neid ja Spetajaid Taanist, lirimaalt ja Saksamaalt, kes osalesid ja tegid palju
kasulikke markusi esimese variandi materjalide kohta. Seminarides osalesid:

Lisbet Leonard; Lene Tidemann; Mario Bro Hassenfeldt; Greta Gronqvist; Jytte Jorgensen; Tine Bing; Per Vollmond;
Anker Steffensen (Taanist).

John Lucey; Michael O’Leary; Bruno Mulcahy; Tim O’Meara; Tom Moloney; Brendan Worsefold; Frank Killelea
(litimaalt).

Ulrike Schnack; Werner Bahrs; Jirgen Samland; Cristel Ahlf-Christiani; Erhard Lipkow; Hubert Thoma (Saksamaalt).
Eckhard R. Lucius; Cathetine Adley; Jan Frings; Wilbert Garvin; Jill Turner; Dean Madden; John Schollar; Dorte
Hammelev (EIBE meeskond).
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SISSEJUHATUS

Sissejuhatus

Kaesolevast moodulist

Kiesolev moodul sisaldab éppematerjale
inimese geneetilisi haigusi kisitleva
ldbiviimiseks. Selle ettevalmistamisel osalesid
Opetajad ja haridusté6tajad paljudest Euroopa
maadest. Moodul valmis Biotehnoloogiaalase
Hariduse Euroopa Initsiatiivgrupi (EIBE)
eestvottel. EIBE tegevust toetatakse Euroopa
Komisjoni DGXII raamkava kaudu.

Mooduli eesmairgiks on algatada klassis
diskussioon. Meditsiinigeneetika ja testimine
héivavad jirjest uusi kasutusvaldkondi ning
esitavad viljakutseid senistele arusaamadele.
Moodulis sisalduvad mitmed tildisemad
vastuolud. Diskussioon kujuneb téhusamaks,
kui 6petaja on antud valdkonnas kompetentne.

Sissejuhatavas osas on tlevaade inimese
geneetika, molekulaargeneetika ja
meditsiinigeneetika arengusuundadest.

Mooduli pShiosa moodustab rollimidngu
juhend. Rollimingus vaadeldakse kolme
geneetilist haigust: tsustilist fibroosi,
Duchenne’i lihasdiistroofiat ja Huntingtoni
tébe.

Teadus ja tehnoloogia pakuvad inimese
geneetikas voimalusi, mille kasutuselevotmisega
kerkivad tihtsad thiskondlikud ja eetilised
probleemid.

Kiesolevas moodulis sisalduvad jirgmised
teemad:

o isiklik privaatsus ja geneetilise
informatsiooni konfidentsiaalsus;

e kuidas eristada tervist ja haigust?

e mida pidada normaalseks inimese
geneetika kontekstis?

e stnnieelse diagnoosi rakendamine;

o raseduse katkestamine (abort) ja selle
alternatiivid;

e reproduktiivsete tehnoloogiate ja inimese
molekulaarse geneetika kisitus soltuvalt
kultuurikontekstist;

e  meditsiinigencetika ja puuetega inimeste
digused.
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Inimese geeniteraapia rakendamisega kaasnevad
kiisimused:

e Keda ravida uue meetodigar Kas
lootusetus seisundis patsiente? Voi kdige
nooremaid ja tugevamaid, kellel on
ebadnnestumise puhul voimalus endise
seisundi taastamiseks? Voi ravida
koigepealt neid haigeid, kelle vaevusi
olemasolevad ravivahendid peaaegu tildse
ei leevendar

e Kas lubada muuta inimese intelligentsust
vOi kehaehitust, kui vastav tehnoloogia
leiutatakse?

e  Kas lubada jirgmisi pélvkondi m&jutavat
sugurakkude teraapiat?

e Kes (millised organisatsioonid) peaks
reguleerima ja jilgima geeniteraapiat?

e  Milline karistus miirata reeglite rikkumise
puhul?

Opilased puutuvad kodanike ja lastevanematena
tulevikus nende kiisimustega kindlasti kokku.
Opetajate tihtsaks iilesandeks on teemat digesti
kisitleda.

Kiesoleva mooduli taienduseks voib kasutada
teisi allikaid, nditeks geneetiliste haigustega
seotud organisatsioone.

Moodulis sisalduva tegevuse klassis kavandas
Wilbert Garvin, Northern Ireland Centre for
School Biosciences direktor, The Queen’s
University, Belfast; nGuannetega aitas Dr.
Lorraine Stefani. Koik kommentaarid, mis
puudutavad kdesolevat moodulit, on viga
teretulnud; palume need saata aadressil:

Wilbert Garvin

Northern Ireland Centre for School Biosciences
NIESU, School of Education

The Queen’s University of Belfast

BELFAST

BT7 INN

The United Kingdom

Telefon: + 44 1232 245133 Poste 3919
Faks: + 44 1232 331845
e-mail: W.Garvin @ Queens-Belfast.ac.uk
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Geneetiline haigus

Rakud, kromosoomid, geenid ja valgud
Inimese organismi moodustavad umbes 100
000 miljonit rakku. Enamikus rakkudes on 23
paari kromosoome. Uks kromosoom igast
paarist pirineb ihelt vanemalt ja teine
kromosoom teiselt vanemalt. Kromosoomid
koosnevad DNA-st
(desoksuribonukleiinhappest) ja valkudest.
Iseseisvat informatsiooni kandvaid DNA
jarjestusi nimetatakse geenideks. Geenides
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oleva informatsiooni alusel sunteesitakse
valgud. Inimese geenide koguarv jidb 50 ja 100
tuhande vahele.

Geenid miidravad koik paritavad tunnused. Kui
ks geen on seotud the tunnusega, radgitakse
selle tunnuse geenist. Nditeks vastab igale
seedeenstiimile iiks geen. Sagedamini aga
miiratakse tunnus paljude geenide ja
keskkonna koosmaojul. Niiteks kujunevad
sellisel komplekssel vastastikusel toimel
intelligentsus ja kasv.

Geenide erinevad vormid

Geenidel on alternatiivsed vormid, mida
nimetatakse alleelideks. Oletame niiteks, et
silmade virvuse miirab iiks geen. Uks vorm
(ehk alleel) pohjustab sinise, teine alleel pruuni
ja kolmas alleel rohelise silmade virvuse. Igast
geenist parime me kaks alleeli, the kummaltki
vanemalt. Moned alleelid on dominantsed ja
nende moju avaldub sSltumata teisest alleelist
komplementaarses kromosoomis. Méned
alleelid on retsessiivsed ja nende moju avaldub
ainult siis, kui molemad kromosoomid
kannavad samasugust geeni vormi.

Muutused geenides tekivad tavaliselt juhuslike
mutatsioonide tottu. Méned mutatsioonid on
kahjulikud, teistel pole mingit silmndhtavat
md&ju. Esineb ka kasulikke mutatsioone. Niiteks
on mitu geeni seotud punaste vereliblede
hapnikku siduva pigmendi hemoglobiini
stinteesimisega. Uhel Soome
murdmaasuusatajal, Olimpiaméingude
kuldmedali véitjal, on alleel, mis mdirab
korgema hemoglobiini sisalduse veres. See
tihendab, et vastupidavust néudvatel
spordialadel on ta eelistatud olukorras.

keha

valgud

Enamikus inimest moodustavas 100
miljardis rakus on 23 paari kromosoome.
Need koosnevad DNA-st ning sisaldavad 50
ja 100 tuhande vahele jaavas koguarvus
geene. Geenides oleva inforamtsiooni
pohjal siinteesitakse aminohapetest

6 :4. mooDuL: INIMESE GENEETIKAST
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Mis on geneetiline "haigus"?

Umbes 4000 teadaoleva haiguse pShjuseks on
muutused thes geenis. Kuigi enamik on
harvaesinevad, on tavaliselt tegemist raskete
haigustega, mis pShjustavad kannatusi ja
enneaegset surma. Geneetiliste haigustega
kokkupuutunud inimesi on palju: jimedalt
vottes on 2% vastsindinutest mairatud
pddema mond geneetilist haigust. Praegu pole
nende vastu méjusat ravi.

Geneetilised haigused siilivad populatsioonis
sel teel, et vanemad annavad geenid jirglastele
edasi. Teine véimalus on pidev uute
mutatsioonide juurdetulek. Méned DNA vo6i
kromosoomide muutused tekivad sugurakkude
jagunemisel vo1 embriio varases arengus.
Niiteks Downi stindroom, mis pShjustab
vaimset mahajddmust, lihikest kasvu ja teisi
muutusi, tekib tavaliselt vea tottu
rakujagunemisel (meioosis). Lapsel on 46
kromosoomi asemel 47 kromosoomi. 21.
kromosoom esineb kahekordselt.

Enamik inimese asub 23 paaris

kromosoomides.

geene

Peaaegu koik rakud sisaldavad tervet komplekti
kromosoome. Kaks poéhilist erandit on kiipsed
punased vererakud, milles kromosoomid puuduvad,
ja sugurakud (munarakud j spermid), milles on 23
paaritust kromosoomist koosnev komplekt.

Meestel on liks X-kromosoom ja liks Y-kromosoom,
naistel on kaks X-kromosoomi. Rakkude véarvimisel
omandab iga kromosoom unikaalsete véoétide mustri.

Kuna geneetilised haigused ei levi nagu

nakkushaigused, nimetatakse neid vahel
sindroomideks voi dusfunktsioonideks.
Uheselt méistetavat terminit pole siiski

kasutusele voetud.

Kéik haigused, mille pohjuseks on muutused
thes geenis, antakse vanematelt jirglastele edasi
kindla skeemi jdrgi. Tavaliselt on voimalik ette
6elda, millise tdendosusega laps haiguse pitib.
Jargnevalt kirjeldatakse kolme v&imalikku
parilikkuse skeemi.

1. Retsessiivsed haigused

Haigust pohjustav alleel voib olla retsessiivne.
Sel juhul haigestub vaid kaks identset alleeli
périnud inimene. Niiteks avaldub sirprakuline
aneemia, kui inimene parib hemoglobiini geeni
muutunud vormi mélemalt vanemalt. Kuna
geeni muutunud vorm (mutantne alleel) on
retsessiivne, siis ithe alleeli parinud inimesed
pole haiged. Normaalne alleel teises
kromosoomis domineerib esimese tle. Teatud
juhtudel v6ib iiks sirprakulise aneemia alleel
anda inimesele isegi eelise normaalsete
alleelidega inimese ees, nimelt on esimesed
vastupidavamad malaaria suhtes.

Inimesi, kellel on tiks retsessiivne haiguse alleel,
nimetatakse kandjateks. Kuigi nad ise pole
haiged, v6ivad nad alleeli edasi anda oma
lastele. Lapsed jddvad haigeks juhul, kui nad
périvad samasuguse alleeli ka teiselt vanemalt.
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Sirprakuline
aneemia

Sirprakuline aneemia on liks koige suurema
levikuga geneetilistest haigustest. Haige
inimese punased vererakud muudavad
hapnikupuudusel kuju. Sirbikujulised rakud
ummistavad ja purustavad sageli véikesi
verekapillaare, jattes koed ilma hapnikuta.
Inimene tunneb keskmist kuni tlitugevat valu.
Tekivad ka teised tiisistused, eriti fiitisilise
koormuse puhul.

1949. aastal avastas USA keemik Linus Pauling
sirprakulise aneemia pohjuse. Punaste
vererakkude hapnikku siduva pigmendi
hemoglobiini struktuur oli muutunud. Pauling
vordles sirprakulise aneemia haigetelt périt
hemoglobiini normaalse hemoglobiiniga ja
avastas nende molekulis erinevuse.

Kiipse hemoglobiini moodustavad kaks a-
globiini ahelat ja kaks b-globiini ahelat.
Molemad a-globiini ahelad on 140 aminohappe
pikkused, b-globiini ahelad on 146 aminohappe
pikkused.

Ainus muutus ebanormaalses hemoglobiinis on
tihe aminohappe asendus b-globiini ahelas.
Kuuendas positsioonis on valiini (Val) asemel
glutamiinhape (Glu).

Punased vererakud

normaalne
vererakk

Hemoglobiini molekul

ahel B

B - globiini valgud
Normaalne aminohapete jarjestus:
val - his - leu - thr - pro - glu - glu-
Aminohappeline jérjestus sirpjates rakkudes:
val - his - leu - thr - pro - val - glu

8 :4. mMooDuL: INIMESE GENEETIKAST

2. Dominantsed haigused

Kui haigust pShjustab dominantne alleel, siis
avaldub haigus ka vaid ihe alleeli parinud
inimesel. Kui tema laps pirib haiguse alleeli,
haigestub ka tema ning annab omakorda 50%
toendosusega alleeli edasi oma jirglastele.

Kui haigus avaldub alles keskeas, siis voivad
vanemad haigust pShjustava alleeli
pahaaimamatult lastele edasi anda.

Uks selline haigus on Huntingtoni t3bi.
Haigusnihud - tahtmatud lihasliigutused ja
stivenev dementsus - ilmuvad alates
kolmekiimnendatest eluaastatest. Huntingtoni
tobe on kiesolevas moodulis lihemalt

kasitletud.

3. Suguliitelised haigused

Inimesel on 23 paari kromosoome, millest ks
paar on seotud isiku sooga. Naistel on kaks
sarnast X-kromosoomi, meestel on liks X-
kromosoom ja iiks Y-kromosoom. Soo miirab
tiksainus geen Y-kromosoomis - kui see geen
puudub, areneb naine. X- ja Y-kromosoomis
paiknevad ka teisi funktsioone tiitvad geenid.
Neid nimetatakse suguliitelisteks geenideks.

X-kromosoomi geenide poolt pShjustatud nn.
X-liitelised haigused on suhteliselt
harvaesinevad. Meestel avalduvad need
sagedamini kui naistel. Naiteks esineb X-
kromosoomis puna-rohepimedust pShjustav
alleel. Kui naisel on selline alleel, siis on see
tavaliselt varjestatud normaalse alleeli poolt
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teises X-kromosoomis. Meestel pole teist X-
kromosoomi, seega avaldub puna-rohepimedus
neil suurema tGendosusega.

4. Poliigeensed haigused

Uhe geeni poolt péhjustatud haigused on
erandlikud. Tavaliselt kujunevad haigused
paljude geenide koostoimel. Praegu ei ole
voimalik selliste haiguste parilikkuse skeemi
ennustada ega keskkonna maju hinnata.
Kaugem perspektiiv on leida kéik haiguse
riskiga inimesed ja soovitada neil hoiduda
ebasoodsate keskkonnamojude (suitsetamise,
dicedi, stressi ja kemikaalide) eest. Sellega
kaasneb diskrimineerimise oht, kui t66andjad ja
kindlustuskompaniid reageerivad vShiklikult
geenide ja keskkonna koosmajust tingitud
haigusele.

Geenide asukoha maaramine
kromosoomides

Kui kaks tunnust paranduvad tavaliselt koos,
siis jarelikult paiknevad nad kromosoomis
ldhestikku. Tunnuste aheldunud parandumist
analtiisides lokaliseeritakse kromosoomides ka
mutantsed haiguste geenid. Tulemuste
saamiseks peab jilgima paljusid indiviide
mitmest polvkonnast. See sobib dddikakirbse ja
hernetaimede puhul, kuid osutub keeruliseks
inimese puhul. Sellegipoolest on paljude
geenide asukoht ja DNA jirjestus kindlaks
tehtud ning nende esinemist genoomis saab
kontrollida spetsiaalselt stinteesitud DNA 16ike
kasutades.

Miiramata geenid kaardistatakse nende
umbkaudse asukoha jirgi kromosoomis.
Geeniuuringute abil saab ka nende geenide
esinemist genoomis kontrollida, kuigi mitte
viga tipselt.

Geneetilised haigused. Praegu on teada 4000 geneetilist haigust. Mendeli seaduste jargi pdranduvad retsessiivsed,
dominantsed ja X-liitelised haigused. Juhuslike ja poliigeensete haiguste avaldumist on raskem ennustada.

Parandumise viis Haigus Tagajarjed Haigusnahtude
avaldumise aeg
Juhuslik Downi sindroom Vaimne puue jm Sind
Klinefelteri sindroom Seksuaalse eristumise defekt Stind
Autosoomne Tsustiline fibroos Suured tisisused, mida pohjustab  1.-2. eluaasta
retsessivne kleepuva lima eritus, eriti
kopsudes ja seedeelundites.
Fentitilketonuuria Vaimupuue Siind
Sirprakuline aneemia Krooniline aneemia/nakkused/ Alates 6. elukuust
valuhood ja hemoliiitilised atakid
Tay-Sachsi tobi Kurtus/pimedus/krambid 3.-6. elukuu
Talasseemia Raske aneemia/luustiku Alates 6. elukuust
deformatsioonid
Autosoomne Paritav Koérge kolesterooli tase veres 20.-30. eluaasta
dominantne hiiperkolesteroleemia ja sidameveresoonkonna haigused
Huntingtoni t6bi Tomblused/dementsus 35.-45. eluaasta
Politsiistiline neerutdbi  Tststid maksas/kohunairmes/ 40.-60. eluaasta
pornas/neerudes
X-liiteline Hemofiilia Vere hiiiibimatus. Vigastuse korral Alates 1. eluaastast
immitseb ver peatumatult
Duchenne'i Lihaskoe kirbumine 1.-3. eluaastal
lihasdustroofia
Lesch-Nyhani stindroom Vaimne puue/enesevigastamistung Stund
Poliigeenne Astma Hingamisraskused Sund
Stidameveresoonkonna  Arterite kitsenemine voib Keskiga
haigused pohjustada sidamerabanduse
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Kaasaegse geneetika saavutuste hulka kuulub
Huntingtoni tobe pohjustava geeni asukoha ja
DNA jirjestuse kindlakstegemine. See laastav
haigus algab 30 ja 50 cluaasta vahel, avaldudes
jasemete tahtele allumatutes liigutustes ja
vaimses mandumises, ning 16peb surmaga. Jim
Gusella uurimisrithm Bostonis Massachusettsi
haiglas mairas 1983. aastal markergeeni
Huntingtoni t&ve geeni lihedal 4. kromosoomis.
Kimne jirgneva aasta t66 tulemusel, 1993.
aastal, mairasid nad 16puks koos
uurimisrithmadega teistest USA keskustest ja
Walesi meditsiinikolledzist Huntingtoni téve
geeni tipse asukoha.

Edusammud haiguse diagnoosimisel piistitasid
dilemma. Kui haige isiku laste kohta kehtis
varem dhvardav voimalus 50% tdéendosusega
haigestuda, siis niiiid véivad analiiiisid anda
kindla vastuse. Noor inimene peab toime tulema
teadmisega, et tal on tulevikus hirmus haigus.

Huntingtoni t6bi ja paljud teised geneetilised
haigused on ravimatud. Kui geneetikutel
onnestub kindlaks teha nende haiguste geenid ja
geenidelt toodetavad valgud, siis avaneb
vGimalus teada saada haiguse tipne mehhanism.
Haigusega seotud valke kasutatakse ka nii
taiskasvanute, loodete kui katseklaasi embriiote
diagnoosimisvéimaluste viljatéStamisel.

Geneetiline analuitisimine ja noustamine
Geneetilise analtiisi abil tuvastatakse isiku
genoomis haiguse alleelid. Geneetiline
individuaalne ja paarinSustamine kujutavad endast
informeerimist haiguse riskist, laste haigestumise
toendosusest ning haiguse kulust ja
ravivoimalustest. Inimesed teevad libimoeldud
otsused: Kas saada lapsi voi mitte? Kas valida
haigete laste drahoidmiseks doonori sugurakud?
Vi jitkata harilikult ja alles loote stinnieelse
analitsi pohjal otsustada nditeks abordi kasuks?

Geneetilise analiiisimise, siinnieelse diagnoosimise
ja nGustamisega scoses tuleks pohjendada, kellele,
millal ja milliste haiguste osas neid rakendada.
Millist informatsiooni on haigele vaja test
tulemuste ja jirelduste tiielikuks moistmiseks?
Probleemiks on ka konfidentsiaalsuse tagamine -
geneetilised haigused vivad olla ka haige inimese

sugulastel.
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. Steroidsulfataasi
B | puudulikkus

Duchenne’i
lihasdiistroofia

|

| Ornitiintrans-
karbamotsitilaasi
puudulikkus

Krooniline
granulo- ‘

matoos -

= ‘ Androgeeni

puudulikkus

Lowe’i
stindroom

Lesch-Nyhani

stindroom
Hapra X
stindroom ‘ Hemofiilia B
_—

' Hemofiilia A

Inimese X-kromosoomi "geneetilisel kaardil" on
naidatud méne haigust pohjustava geeni asukoht.
Kokku on selliseid geene X-kromosoomis umbes
350.

Mida liihem on kromosoomi korval olev joon, seda
tapsemalt on geeni asukoht teada.

Voéte pohjustab erinev afiinsus vérvainete suhtes.
Varvitud kromosoome on holpsam vaadelda.
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Sunnieelne
analuusimine

Koorioni hattude proov
Koorionist, arenevast
platsentast, voetakse rakkude
proov. Selleks kasutatakse tupe
kaudu sisse viidud kateetrit.
Kateetri asukoht mééaratakse
ultraheli‘abil.

anallilis

‘Kromosoomide

Amnioni vedeliku proov
Amnioni vedelikust voetakse
hiipodermilise stistlaga loote
rakkude proov.

Rakud
setitatakse
tsentrifuugi-

misega.

Biokeemilised
uuringud

Rakke
kasvatatakse
Kultuuris

Analuisimine raseduse varases jargus
Praegu on levinud kaks geneetiliste haiguste
viltimise viisi. Esimene on rakendust leidnud
raske haiguse tsistilise fibroosi tokestamisel.
Koigepealt leitakse haigust pohjustav geen voi
selle lihedal asuv markergeen, edasi
analtiisitakse loote rakke nende geenide suhtes
ning vajadusel katkestatakse rasedus ja hoitakse
dra haige lapse stind. Teisel juhul analiiisitakse
kehavilise embriio rakke ning tulemuse pShjal
vilakse see emakasse. Stinnieelset diagnoosimist
tehakse tavaliselt pariliku geen- voi
kromosoommutatsiooni esinemisel suguvosas.
Kui vanematel on juba haige laps voi kui
vanuse tottu on suurem Downi stindroomi risk,
siis on samuti ilmne stinnieelse diaghoosimise
vajadus. Soodsa vastuse puhul pole vanematel
enam pOhjust muretseda. Ebasoodsa vastuse
puhul saavad nad otsustada, mida edasi teha.

Amnioni vedeliku proov tehakse kiimnendal
rasedusnidalal. Amnionidonest voetakse
noéelaga viike kogus amnioni vedelikku. See
sisaldab loote nahalt eraldunud rakke. Neid
kasvatatakse sobivates tingimustes ja seejirel
uuritakse kromosoome Downi stindroomi ja
teiste haiguste suhtes.
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Koorioni hattude proovi kasutatakse samal
eesmargil. Rakud voetakse ndelaga platsentast.
Enamasti tehakse seda peale kiimnendat
rasedusnddalat. Koorioni piéritolu ulatub
viljastatud munarakuni, seega on rakkude
geneetiline struktuur sama, mis lootel.
Molemad analiitisimeetodid on seotud teatava
riskiga, suurendades nurisiinnituse voimalust.

Tso6loomi vedeliku proov tehakse enne
kiimnendat rasedusnidalat. 1993, aastal t66tas
Londoni King’s College meditsiinikooli
uurimisrihm vilja meetodi, mis kasutab
amnioni Umbritseva tsbloomioone rakke.
Sellega peaks oluliselt vihenema loote
kahjustamise risk. Ts6loomi vedeliku analiitis
pole aga nii libiproovitud meetod kui amnioni
vedeliku ja koorioni hattude analiiiis.

Nende analtiiside abil saab médrata loote sugu.
Vanemad v&ivad vahel ka mittemeditsiinilistel
pohjustel valida jirglase sugu. Peamine eesmark
on siiski informeerida vanemaid suguliiteliste
haiguste voimalusest. X-kromosoomis paikneva
haigust pohjustava geeni puhul on soo
teadmine miirava tidhtsusega, eriti kui tipsemad
analtiisivoimalused puuduvad.
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Vigase hemoglobiini analiusimine
Ulemaailmne Tervishoiuorganisatsioon
ennustas, et 2000. aastal kannab umbes 7%
maailma rahvastikust hemoglobiini haiguste
geene. Neid raskeid haigusi tingib vererakkudes
olev vigane hemoglobiin, mis ei suuda kudesid
hapnikuga varustada. Need on kéige suurema
levikuga geneetilised haigused ning nende vastu
pole efektiivset ravi. Lahitulevikus voideldakse
nendega peamiselt siinnieelse diagnoosimise ja
kandjate viljaselgitamise teel. Sirprakulise
aneemia puhul siinteesitakse organismis
ebanormaalse struktuuriga hemoglobiini.
Talasseemia puhul aga valitseb hemoglobiini
moodustavate globiini ahelate vahel vale
tasakaal. Neljast vajalikust globiinist toodetakse
mdnda piisavalt, mdnda aga vihem. Uht selle
rithma haigust b-talasseemiat pohjustab tile 90
erineva mutatsiooni.

Hemoglobiini haiguste diagnoosimisel on
saavutatud markimisvairset edu. Oxfordis John
Radcliffe'i haiglas s66r David Weatheralli
uurimisrithma poolt kasutusele véetud meetod
kasutab platsenta voi nabavaidi rakke.
Vererakkudes puiitakse tuvastada hemoglobiini
ebanormaalsed vormid. Meetod on ennast
digustanud, nditeks Kreekas vihenes tinu
sellele b-talasseemiahaigete sindide arv.

Southern blotting (meetodi leiutaja Ed Southerni nime
jargi) on lihtne analiiiis, millega saab diagnoosida
selliseid parilikke haigusi nagu sirprakuline aneemia.
Koigepealt eraldatakse patsiendi valgetest
vererakkudest DNA. Seejérel téodeldakse seda
enslilimiga, mis tunneb éra glutamiinhapet (glu)
kodeeriva koha, mis esineb hormaalses hemoglobiini
molekulis, kuid on asendunud valiiniga (val)
sirprakulise aneemia hemoglobiinis. Selle tulemusel
tekib DNA fragmentide segu, mis eraldatakse suuruse
jargi ja toodeldakse normaalse geeni sondiga.

Kui patsiendi hemoglobiin on normaalne, siis I6hustub
enslilim kaheks fragmendiks. DNA sond seostub
molemaga ja kuna sond on kergelt radioaktiivne,
ilmuvad mélemad fragmendid fotoemulsioonil
mustade vootidena. Kui tegu on sirprakulise aneemia
hemoglobiiniga, ei l6ika ensiiiim seda ja ilmub vaid
liks must voot.
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Kahjuks saab seda rakendada alles raseduse
teises kolmandikus.

Kui diagnoosida vererakkudes oleva
hemoglobiini asemel geene, saaks seda
rakendada raseduse varasemas jirgus. 1970.
aastate 16pus tehti esimesed analtiisid amnioni
vedelikust raseduse teise kolmandiku alguses.
1980. aastate alguses tehti analiiisid koorioni
hattudest juba raseduse esimese kolmandiku
16pus. Koos tulemuslike geeniuuringutega on
stinnieelne diagnoosimine suhteliselt lihtne.
Alati pole aga vajalikke andmeid véimalik
saada. Siis voetakse kasutusele keerulisemad
meetodid.

Tsustilise fibroosi geeni asukoha
maaramine

1989. aastal tegid Toronto lastehaigla, Toronto
tlikooli ja Michigani dilikooli uurimisrithmad
eesotsas Lap-Chee Tsuiga kindlaks tsiistilist
fibroosi pohjustava mutantse geeni asukoha.
Nad kasutasid elegantset, kuid t66mahukat
meetodit. Uurides haigust kandvaid
suguvosasid tunnuste aheldunud pirandumise
meetodil, suutsid nad 1985. aastal paigutada
geeni 7. kromosoomi. Edasi tipsustasid nad
geeni asukoha kromosoomis.

Peagi stinteesiti tsiistilise fibroosi alleelile vastav
geenisond. Seda kasutati riskiga perede
kontrollimisel ja kogu rahvastiku
programmilisel analiiiisimisel. Olukord muutus
keeruliseks, kui selgus, et madratud
mutatsiooniga geen oli vaid umbes kolmel
neljandikul tsistilise fibroosi haigetest. Praegu
on teada 450 mutatsiooni, mis katab soltuvalt
rassist ja rahvusest 85-90% kandjatest. Seega on
vGimalik rahvastiku analiiisimise idee ellu viia.

Raseduseelne diaghoosimine

Geneetilist analutisimist viiakse edukalt 14bi ka
katseklaasi embriiotel. Sobivates tingimustes
kasvatatud munarakkudele lisatakse spermid ja
kutsutakse esile viljastamine. See meetod t66tati

Robert Winstoni uurimisrihmal Londonis
onnestus varases, 6-10 raku staadiumis
embriiost eraldada tiks rakk ja madrata Y-
kromosoomi DNA markeri abil selle sugu. Seda
meetodit kasutati X-liitelise haiguse riski puhul.
Uhe raku eemaldamine ei kahjusta embriiot.
Naissoost loode on terve, kuigi pojast tuleb
loobuda. Selle meetodiga hoitakse dra abordid,
mis raske X-liitelise haiguse riskiga meessoost
loote puhul tldiselt tehakse.

Winstoni ja Bob Williamsoni uurimisrithmad
tritasid selle meetodiga analiitisida tsiistilist
fibroosi ja Duchenne i lihasdiistroofiat. Nad
uurisid embriio geene nende haiguste markerite
suhtes. Tsustilist fibroosi pohjustava
mutatsiooni lahedal paikneb kindlaks tehtud
DNA jirjestus. Samuti on teada osa
muteerunult Duchenne’i lihasdustroofiat
pOhjustavast diistrofiini kodeerivast DNA
jarjestusest. Tulevikus teostatakse sel teel
laialdaselt nii X-liiteliste kui ka kdigi teiste
geneetiliste haiguste analtiisimist. KKui embriiol
suudetakse spetsiifiliselt tuvastada X-liiteline
haigus, niiteks Duchenne’i lihasdustroofia, siis
on voimalik siirdada ka meessoost embriioid.

Geeniteraapia pohimote

Tavalise raviga saab leevendada vaid parilike
haiguste tagajirgi. Valdaval enamikul haigetel
pole voimalik tdie aktiivsusega elada.

Geeniteraapia puhul asendatakse voi
parandatakse haigust pohjustavad geenid. Vahel
vilakse vigaste geenide kérvale funktsionaalsed
alleelid. Sel viisil loodetakse ravida pirilike
haiguste pShjust. Geeniteraapia on heaks
kiidetud paljude maade valitsuste poolt. Kuigi
t66 on alles lapsekingades, on geeniteraapia
katsed lootust andvad.

Jargmisel lehekliljel: Raseduseelne
diagnoosimine. Embriiolt voetakse 8 raku

staadiumis proov (biopsia). Proovi analiilisimise
ajal séilitatakse embriio. See siirdatakse
emakasse, kui testi tulemused néitavad, et tal
pole geneetilisi haigusi. Embriio rakud pole nii
varases staadiumis veel eristunud ja tihe raku
eemaldamine ei kahjusta embriiot ega takista
tema normaalset arengut.

vilja teatud ndidustustega lastetutele paaridele
katseklaasi laste voimaldamiseks. Kui
perekonnas on haiguse risk, siis on voimalik
geneetilise analtiisimisega valida terve embriio
ja siirdada see naise emakasse. Raseduse
kulgedes on kindel, et laps ei piri Ghtegi
haigust, mille suhtes embriiot kontrolliti.
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Seni on piirdutud retsessiivsete alleelide poolt
pohjustatud haigustega. Vigaste geenide
korvale viiakse funktsionaalsed geenid, mis
tagavad kudede normaalse t66. Alternatiivne
vOimalus on parandada vigased geenid, nii et

Katseklaasis nad kodeeriksid vajalikku valku. Geene on
viljastatud munarakk onnestunud modifitseerida kultuuris kasvatatud
imetajarakkudes.

Geeniteraapia meetodid eeldavad kahjustatud
kudede t66tlemist. Funktsionaalsete geenide
viimine rakkudesse vOi vigaste geenide
modifitseerimine on lihtsam sellistes kudedes
nagu veri ja luuiidi. Neid saab organismist
eemaldada, laboris té6delda ja tagasi organismi
viia. See voimalus puudub niiteks maksa,
kopsude ja aju kudede puhul. Neisse piititakse
Viljastatud munarakk geneetilist materjali viia spetsiaalse viiruse abil
Jjaguneb ja moodustab vOi kapseldatuna rasvatilgakesse liposoomi.
6-10 rakulise embriio
Ravivotteid on katsetatud keharakkudes. See
kuulub somaatilise geeniteraapia valdkonda.
Sugurakkude geeniteraapiat, sugurakkude ega
embriio geneetilist modifitseerimist pole
4 seevastu veel alustatud. Sellele pole antud
heakskiitu, sest sugurakkude geneetilised
o ' muutused kanduvad jirglastele edasi. Me teame
- liiga vihe geeniteraapia voimalikest

tagajirgedest ja ohtudest. Niiteks peaks

Proov Embriio
testitakse O ettevaatlikult suhtuma mutantsete alleelide

kaotamisse populatsioonist. Kandjad kujutavad

kuni testi
tulemuste
selumiseni

endast potentsiaali, sest mones olukorras voib
ka kahjulik alleel osutuda kasulikuks.

Geeniteraapia esimesed sammud
1993. aastal 6nnestus Oxfordi ja Cambridge'i
uurimisrithmadel katse taastada kopsurakkude
O normaalne funktsioneerimine hiirel, kellel oli
Valitud embriio varem kunstlikult esile kutsutud tststiline
siirdatakse emakasse, tibroos. Kopsudesse pihustati viikestes
kus ta areneb rasvatilgakestes liposoomides kapseldatud
normaalselt, nagu CFTR-nimelist geeni. Liposoomid iihinesid
tavaline loode. rakumembraaniga, transportides DNA rakku.
Sellelt DNA-It kodeeriti rakus vajalik valk ja
korvaldati defekt. Varsti algasid katsed
inimestega. Tsustilise fibroosi kulgu on
‘! onnestunud pidurdada, samas pole selle

m teraapia efekt piisiv.

d Teine haigus, mida geeniteraapiaga on ravitud,
tekib leukotstititide puuduliku kleepuvuse
tagajirjel. Selle harvaesineva haiguse puhul ei
kujune organismis kaitset korduvate nakkuste
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vastu. Geeniteraapias viidi haigelt périt
leukotstuitidesse normaalsed alleelid, mis
kompenseerisid ebanormaalse alleeli poolt
pShjustatud defekti. DNA vektorina kasutati
viitust. Peale t66tlust hakkasid leukotsutidid
tditma funktsiooni vSrdselt tervete rakkudega.
Geen loodetakse viia valgete vererakkude
tivirakku. Siis moodustub uus populatsioon
normaalseid rakke.

Kolmandas suunas tootavad USA Bethesda
riikliku vihiinstituudi ning siidame, kopsude ja
vere instituudi uurimisrihmad French
Andersoni juhtimisel. Nad kasutavad vihiga
voitlemiseks patsiendi valgeid vererakke. Need
rakud riindavad voora koena identifitseeritud
kude. Rakkude kasvu soodustab interleukiin-2.
Katse viidi 1dbi pahaloomulist melanoomi
pddevate patsientide valgete vererakkudega.
Esimeses etapis viidi teatud antibiootikumi
resistentsust mairav geen viiruse abil

rakutuumadesse. Modifitseeritud rakud kanti
tle vereringesse ning hinnati ellujddmise ja
funktsioneerimise suhtes. Katse jitkudes
suurendatakse valgete vererakkude voimet
vihki hivitada. Neisse viiakse geenid voimsa
valgu - tuumorinekroosi faktori - aktiivseks
tootmiseks.

Neljas haigus - raske kombineeritud
immuunsusdefitsiit (ingliskeelne lihend: SCID)
- avaldub igal aastal umbes 40 lapsel maailmas.
Pooltel patsientidel on defektne
adenosiindeaminaasi (ADA) geen, mis tingib
immuunsisteemi kahjustuse ja organismi
kaitseta jidmise bakterite sissetungi korral.
1990. aastal alustati USA-s selle haiguse
geeniteraapiaga. Patsientide valgetesse
vererakkudesse viidi normaalset enstiiimi
kodeeriv geen ning rakud kanti tle
vereringesse. 1992. aastal tehti Itaalias esimesed
katsed modifitseeritud tivirakkudega. Aasta

1991. aastal tehti Itaalias katse ravida geeniteraapiaga haigust, mida nimetatakse raskeks kombineeritud
immuunsusdefitsiidiks (ingliskeelne ltihend SCID). Aasta pérast kordasid nende katset Londoni Great Ormond Street'i
haigla ja Delfti TNO uurimisinstituudi uurimisriihmad. Puuduva ensiiiimi ADA geen asendati. Uus geen viidi luuiidis
olevatesse tiivirakkudesse, millest edaspidi arenesid ADA-t tootvad vererakud.

Londoni Great Ormond Street'i haiglas vottis dr. Garreth
Morgan haige imiku luuiidist tiivirakud.

[

Rakud viidi
Hollandisse

@

Imiku tiivirakke nakatati
modifitseeritud viirusega

Modifitseeritud viiruse
abil viidi ADA geen
tiivirakkudesse

Delfti TNO uurimisinstituudis eraldas
professor Tinco Valerio terve doonori
luuiidist ADA geeni

ADA geen liideti
viiruse DNA-ga

Viirus tehti kahjutuks,
eemaldades paljunemise geenid

Modifitseeritud tiivirakud
viidi imiku luulidisse, kus
nad tootsid ADA geeniga
varustatud terveid
vererakke

Rakke kasvatati mone paeva
Jjooksul soodsates tingimustes
ning viidi seejérel tagasi

Londonisse

/
\/

EIBE Biotehnoloogiaalase Hariduse Euroopa Initsiatiivgrupp 1998

4. moobpuL: INIMESE GENEETIKAST :15



pérast alustati sarnaste katsetega ka
Suutbrittanias hollandlaste osalusel.

Geeniteraapiaga saab tulevikus ravida ka teiste
geenide poolt pShjustatud haigusi: mitmeid
immuunsusdefitsiidi haigusi, retseptorvalku
asendavat htperkolesteroleemiat, hemofiilia
faktoreid IX ja VIII,
fentitilalaniinihtidroksiilaasi puudusel tekkivat
fentitilketonuutriat, a-iduronisaasi puudusel
tekkivat Hurleri siindroomi, talasseemiat ning
b-globiini veaga sirprakulist aneemiat.

Rakuteraapia

Rakuteraapias siirdatakse terved doonorirakud
dusfunktsionaalsesse koesse. Rakud véib votta
ka haigelt inimeselt, kasvatada kultuuris,
geneetiliselt modifitseerida ja patsiendile tagasi
siirdada.

1995. aasta aprillis tehti Prantsusmaal esimene
katse rakendada rakuteraapiat Hurleri
sindroomi puhul. Pariisi Pasteuri instituudi
t66rihm otsustas viia puuduva enstiimi geen
kuue haige imiku naharakkudesse. Rakud
siirdatakse peritoneumi - kehaddnde, kus
asuvad sooled ja teised siseelundid. Siirdatud
rakud peaksid eritama a-iduronisaasi. Ilma selle
enstitimita kahjustuvad imiku siseelundid, luud,
nirvid ja aju ning laps sureb esimeste eluaastate
jooksul.

Duchenne'i lihasdustroofia (DMD) on haigus,
mille puhul rakud ei tooda valku distrofiini.
Terveid lihasrakke on véimalik kultuuris
kasvatada ja patsiendi lihastesse siirdada. Kui
ravitud lihastes on normaalseid distrofiini
geene, toodavad nad piisavalt diistrofiini ja
hoiavad dra lihaskiudude edasise
degenereerumise. Rakuteraapia on koige
lootustandvam DMD ravimise vGimalus
lahitulevikus. Diistrofiini geen on nimelt liiga
suur, et alluda praegustele geeniteraapia
meetoditele. Rakuteraapiat on véimalik
rakendada ka vihi, AIDS-i ja kroonilise
suhkrutove puhul.
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Terve doonori Il
lihas m

Lihasrakkude
varased arengujargud
(miioblastid), mis
sisaldavad
normaalset
diistrofiini geeni

miioblast

Rakud siirdatakse
diistroofiku
lihasesse

Ravitud lihas toodab
diistrofiini

Duchenne'i lihasdiistroofia tagajargede korvaldamine
rakuteraapia abil
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Materjalide
kasutamine

Opitegevus hélmab rollimingu, mille kiigus

opilased saavad teadmisi kolme raske piriliku
haiguse kohta (tsiistiline fibroos, Duchenne'i
lihasdiistroofia ja Huntingtoni t6bi).

JUHISED

Opilase vitavad endale lapsevanemate rollid,
kelle lastel on parilikud haigused. Partnerid
peavad arutelu kiigus jdoudma tihsetele
seisukohtadele ja langetama seejirel olulisi
otsuseid. Selle tulemusena saavad Spilased
tlevaate sellest, kuidas langetada igakiilgselt
pohjendatud otsuseid mitmetes valdkondades:
laste saamine, stinnicelne diagnoosimine,
raseduse katkestamine ja selle alternatiivsed
variandid, mida kaasajal on v6imalik rakendada.

Kirjeldatud opitegevus peaks siivendama
oOpilastes arusaamist, et teaduse edusamme
tuleb vaadelda laiemas kontekstis: nii
sotsiaalses, eetilises kui ka poliitilises. Seejuures
opivad Spilased rohkem tundma nii enda kui ka
oma kaaslaste vddrtushinnanguid ja hoiakuid,
arendades seejuures suhtlusoskust ja
vastastikust usalduslikkust.

Kiesoleva t66 kiik pole 16plikult kindlaks
miiratud. Selles v6ib teha muutusi vastavalt
sellele, kui pohjalikult soovitakse esitatavat
teemat kisitleda. Kui petajad peavad
vajalikuks, siis saavad nad soovi korral lisada
vOi asendada kisitletavaid haigusi, nditeks
kisitleda sirprakulist aneemiat.

Delikaatsete teemade kasitlemine
Oleks soovitav, et Spetajad selgitaksid eelnevalt
vilja, kas m&ni Spilane, tema sébrad voi
lihisugulased ei kanna ménda pirilikku haigust.
Seda tuleb teha taktitundeliselt.

Uks voimalus on kiisida klassilt, kas keegi teab
lihemalt 6ppematerjalis esitatud parilikke
haigusi ning vajadusel jitkata kisitlust. Teine
v&imalus on kasutada moodulis olevat
kisimustikku ja vastuste alusel saada teada, kas
keegi on pirilike haigustega isiklikult kokku
puutunud. Selle tulemusel otsustage, kas mitte
ménda nimetatud haigustest vilja jitta voi
kisitleda neid tdiendava ettevaatlikkuse ja
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delikaatsusega.

Moned 6pilased voivad soovida rddkida
eraviisiliselt oma tuttavate parilikest haigustest.
Vajadusel peab gruppidega eelnevalt tegelema
selleks, et arendada Opilastel usalduslikkuse
ohkkonda ja vastastikust moistmist.

Eesmargid

Suurendada Spetajate ja Spilaste teadmisi

jargmistes ainevaldkondades:

e moningate pdrilike haiguste pohjused ja
nende avaldumine;

e uued tehnoloogilised voimalused pirilikke
haigusi pShjustavate geenide
lokaliseerimiseks, stinnieelseks
diagnoosimiseks ja kontrollimiseks, kas isik
ei ole vastava geeni kandja;

e moned inimese geneetika arenguga
tleskerkinud teemad.

Ettevalmistused

Opilased peavad libi lugema ppematerialis
esitatud kolme piriliku haiguse kirjeldused ja
nende sisust aru saama.

Opetajatel tuleb valmis olla selleks, et jagada
opilastele lisainformatsiooni ning lahendada t66
kiigus tileskerkinud probleeme. Opilased
peavad arvestama, et klassis voib olla Spilasi,
kes ise voi kelle sugulased pSevad nimetatud
haigusi (vt. Delikaatsete teemade kisitlemine).

Too planeerimine
Rollimidnguks on ette nihtud vihemalt 60
minutit.

Té6vahendid ja materjalid

klassile

o  Geneetilised kaardid koigi Spilaste jaoks
(vordne arv naise ja mehe kaarte);
paljundage need kiesoleva mooduli
geneetiliste kaartide lehtedelt.

e  To66lehed ja haiguste lihitilevaated koigi
oOpilaste jaoks; paljundage vastavatelt
lehtedelt.

Lisamaterjalid

e  Taustinformatsioon mooduli sissejuhatavas
0sas.

o  Teised allikad, nditeks geneetiliste
haigustega seotud organisatsioonid (vt Lisa
3).

e Tsustilist fibroosi, Duchenne'i
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lihasdiistroofiat ja Huntingtoni tdbe
tutvustavad videod, kui need on
kittesaadavad.

Kokkuvotlik tookaik

1. Tehke kéik ettevalmistused, mida peate
vajalikuks.

2. Jagage igale Opilasele geneetiline kaart.
Lubage 6pilastel endale paarilised valida.

3. Jagage vilja t66leht 1.

4. Jagage vilja haiguste lihitlevaade ja teised
allikad, mida peate vajalikuks.

5. Jagage vilja to6leht 11.

6. Naiidake videosid, kui need on

kittesaadavad ja sobivad.

Taiendavalt

Bioloogia 6pilastele voib geneetikat ja DNA
tehnoloogiat Gpetada pShjalikumalt ning siduda
oppekava teiste osadega. Kasutage
taustinformatsiooni mooduli sissejuhatavas
0sas.

Uksikasjalik tookaik

Lisatud geneetilised kaardid tuleb paljundada
virvilisele kartongile, nii et nad oleksid vérv-
kodeeritud, nt kaart nr. 1 sinisel, kaart nr. 2
roosal, kaart nr. 3 rohelisel. Igal kaardil on
kirjas mehe voi naise tihis ning kolme raske
piriliku haiguse soodumus.

Iga osaleja valib juhuslikult kaardi. Selleks v6ib
asetada lauale segamini Gige arvu kaarte
sobivate paaridena. Te voite anda naiste kaardid
naissoost Opilastele ja meeste kaardid
meessoost Opilastele, kuid see pole alati
voimalik ega vajalik.

Seejirel palutakse osalejatel leida kaaslane -
keegi, kellel on sama virvi (ja sama numbriga),
kuid vastassoo tdhistusega kaart.

Kui 'vanemad' on paika pandud, antakse neile
to6leht 1. See juhendab vanemaid, kuidas
uurida ja vorrelda oma kaarte, et leida, kas neil
esineb "risk". Mirkus: Kaardid on tehtud nii, et
koigil paaridel on risk saada haigeid lapsi. Kaart
nr. 1 annab tsustilise fibroosi, kaart nr. 2
Duchenne'i lihasdiistroofia ja kaart nr. 3
Huntingtoni téve riski. Haigused valiti selliselt,
et esindatud oleks erinevad pirilikkuse viisid ja
opilased tutvuks geneetiliste haigustega
seonduvate teemadega.
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Osalejatele tuleb 6elda, et haiguste lihitlevaade
annab toolehel olevate kiisimuste vastamiseks
vajalikku informatsiooni.

Kaardid

Kumbagi virvi kaardid jagunevad meeste ja
naiste kaartideks:

nt. 1 - sinised kaardid - CF = tsustiline fibroos;
nt. 2 - roosad kaardid - DMD = Duchenne'i
lihasdustroofia;

nr. 3 - rohelised kaardid - HD = Huntingtoni
tobi.

Tooleht |

Partnerid peavad otsustama, millise
geneetilise haiguse nende lapsed véivad
pirida ning millise tdendosusega see
juhtub.

Tsiistiline fibroos

Jérglased v6ivad haiguse pirida ainult siis, kui
molemad vanemad on alleeli kandjad.
Duchenne'i lihasdiistroofia

Kui ema on alleeli kandja, siis voivad pojad olla
haiged.

Huntingtoni tobi

Kui ks vanematest on haige, siis on jarglastel
risk pirida haigus.

Tooleht Il

Kui 'vanemad' on kindlaks teinud, et nende
lapsel v6ib olla geneetiline haigus ja see v6ib
kanduda edasi tulevastele pSlvedele, siis
palutakse neil teha rida otsuseid. Opetaja peab
hoiduma 'vanemate' eest otsuste drategemisest.
Selle asemel on ta tegevuse organiseerija rollis,
pakkudes vajadusel informatsiooni.

Opilastelt oodatakse, et nad motleks
probleemid l4bi ja annaks kittesaadavat
informatsiooni kasutades pShjenduse, miks nad
antud juhul nii otsustasid.

1. otsus

Isegi kui paar otsustab lapsi mitte saada, peavad
nad jatkama 2. kiisimusega. Haiguste
lthitlevaade aitab sellele kiisimusele vastata.

2. otsus

"Vanemad' arutavad libi kéik véimalused ja
jarjestavad need eeclistuse alusel - see drgitab
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neid otsima informatsiooni ja moétlema
pOhjalikult kéigi tegutsemisvoimaluste peale.

Opetaja peab hoiduma kiusatusest teha
otsuseid, mis péhinevad viidrtushoiakutel.
"Vanematelt' oodatakse, et nad teeksid otsused
ise.

3. otsus

Kolmas otsus, mille 'vanemad' peavad tegema,
on see, kas nad lasevad teha sunnieelse
analiitisi. Isegi kui nad otsustavad mitte lasta
seda testi teha, peavad nad hatjutust jitkama,
kujutledes, et nad néustusid testiga ja see
osutus positiivseks. Nad peavad otsustama,
mida teha jirgmisena, hoolikalt kaaludes koiki
tingimusi. Isegi kui nad néustuvad tegema
aborti, peavad nad libi métlema koéik tlejddnud

voimalused ja panema need eelistuse jirjekorda.

L&puks peavad 'vanemad' 1dbi arutama teised
geneetilise komponendiga haigused ja

kergemad puuded, et niha, kas nende otsused
erinevad vorreldes selle raske haigusega, mille
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suhtes nad tegid oma varasemad otsused. Kéigi
kisimuste puhul oodatakse 'vanematelt', et nad
kirjutaksid tles pShjenduse, miks nad nii
otsustasid.

T66 jooksul peab 'vanemate' vahel valitsema
usalduslikkus.

Kui aega on rohkem v6i 16petab méni paar
teistest tunduvalt varem, andke neile voimalus
arutada ldbi veel iks v6i moélemad tlejddnud
haigused, andes neile uued kaardid ja t&6lehed.

Proovige leida piisavalt acga diskussiooniks iga
'vanemate' grupiga. Kui t66 kiivitub korralikult,
peaks see materjal stimuleerima diskussiooni
sellistel teemadel nagu embriio uuringud,
asendusema, diagnostiliste testide laialdasema
rakendamisega seotud probleemid ja kiisimus,
mida pidada 'ebanormaalseks' jirjest uute
geneetiliste analtiiside kittesaadavuse valguses.

Lopuks on soovitav teha lithike Ghine arutelu,
et asjad digesse asendisse saada ja igapdevasesse
situatsiooni tagasi poérduda.
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Kaart 1: MEES

Kopeerige kaardid vérvilisele kartongile. Iga rollimangus osalev opilane peab saama
lihe kaardi.

- -

CF KANDJA

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: NAINE

e

CF KANDJA

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: MEES

e

CF KANDJA

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: NAINE

.

CF KANDJA

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: MEES

.

CF KANDJA

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: NAINE
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CF KANDJA

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE
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Kaart 1: MEES

Kopeerige kaardid varvilisele kartongile. Iga rollimangus osalev opilane peab saama
lihe kaardi.

e S

CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: NAINE

e

CF NORMAALNE

DMD KANDJA

HD NORMAALNE

Kaart 1: MEES

e

CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: NAINE

e

CF NORMAALNE

DMD KANDJA

HD NORMAALNE

Kaart 1: MEES

e

CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: NAINE
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CF NORMAALNE

DMD KANDJA

HD NORMAALNE
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Kaart 1: MEES

Kopeerige kaardid varvilisele kartongile. Iga rollimangus osalev opilane peab saama
tihe kaardi.

e S

CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD HAIGE

Kaart 1: NAINE

e

CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: MEES

e

CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD HAIGE

Kaart 1: NAINE

S

CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE

Kaart 1: MEES

-

CF NORMAALNE

DMD NORMAL

HD HAIGE

Kaart 1: NAINE
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CF NORMAALNE

DMD NORMAALNE

HD NORMAALNE
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LUHIULEVAADE

Tsustiline fibroos

MOODUL

Biotebnoloogiaalase Hariduse Euroopa Initsiatiivgrupp

Tsiistiline fibroos on raske parilik haigus, mis
kahjustab eelké&ige kopse ja seedeelundeid
ning viib kopsunakkuste tekkele ja toidu
halvale imendumisele. Tsiistiline fibroos on
iiks tavalisemaid geneetilisi haigusi euroopa
péritolu inimeste hulgas.

Esinemissagedus

Suurbritannias poeb tiks 20000 vastsiindinust
tsustilist fibroosi, st nidalas stinnib umbes 5
haiget last.

Haiguse tagajarjed

Koigi haigete vaevused pole tthesugused -
monikord kulgeb haigus kergemalt. Tsiistiline
tibroos pohjustab bronhides paksu, kleepuvat
limaeritust. K6himine muutub raskeks ning
haige nakatub kopsuhaigustesse, nt
kopsupdletikku. Iga nakkushoog kahjustab
kopse ning inimese tervis norgeneb. Tugev
rinna fisioteraapia (lima eemaldamiseks) ning
antibiootikumi kuurid aitavad nakkusi piirata.

Kleepuvad eritised blokeerivad pankrease ning
see ei tooda enam piisavas koguses seedemahlu.
See viib kroonilise kbhulahtisuse tekkele, kaalu
vihenemisele ning tervise ndrgenemisele.
Ebanormaalse limaerituse tottu seemnejuha
valendikus on mehed viljatud. Kloriidioonide
kaotus higistamisel voib olla nii tugev, et
pohjustab kuuma ilmaga kuumarabandust.

Parilikkus

Haigust pShjustab geen, mille asukoht on 7.
kromosoomis (avastati 1985. aastal). Selle geeni
poolt kodeeritud valk reguleerib kloriidioonide
litkumist rakku ja rakust vélja. Valgu tiks vorm
ei toota korralikult, nii et toodetavad eritised on
paksemad ja kleepuvamad kui tavaliselt.
Inimene, kellel on iiks vigane alleel ja tiks
normaalne alleel, on ise terve, kuid voib
jairgmisele polvkonnale edasi anda vigase alleeli.
Jdamedalt vottes kannab tiks kahekiimne viiest
Euroopa piritolu inimesest iiht tsiistilise
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fibroosi alleeli.

Kui molemad vanemad on kandjad ja annavad
edasi tststilise fibroosi alleeli, siis nende laps
poeb tsustilist fibroosi. Kui tiks vanematest
annab edasi normaalse alleeli ja teine tsiistilise
fibroosi alleeli, siis laps, nagu ka vanemad, on
kandja, kuid ta ei poe haigust.

Iga kord, kui kaks tsistilise fibroosi alleeli
kandjat saavad lapse, on tema haiguse
toendosus ks neljale. Téendosus, et ta on
kandja, on kaks neljale. TGendosus, et tal pole
tstistilise fibroosi geeni, on Uks neljale. Selline
toendosuse jaotus on sama iga raseduse puhul
ja ei soltu sellest, mitu rasedust varem on olnud.
Tsustiline fibroos tabab tidrukuid ja poisse
vordselt.

Varased haigusnahud

Koigilt vaststindinutelt Suurbritannias voetakse
vereproov enne kui nad saavad nidalaseks.
Vereproovi analtiisitakse mitme haiguse, kohati
ka tststilise fibroosi suhtes. Umbes tks
kiimnendik tststilist fibroosi podevatest lastest
on esimestel elupdevadel viga haiged
soolesulguse tottu. Kui vereanaliiiis niitab, et
lapsel v6ib olla tststiline fibroos, siis tehakse
higi analtiis. 1950-ndatel leidis kinnitust, et
tstistilist fibroosi pddevatel lastel on higis
rohkem soola kui tavaliselt, seega mdddetakse
neil soola hulka higis. Kui soola tase on viga
korge, siis diagnoositakse lapsel tsiistiline
fibroos. Teised varased simptoomid on raske
kéha, korduvad hingamisteede ja kopsu
nakkused, kShulahtisus ja vihene kaalus
juurdevott.

Pohjus

Tsustilise fibroosi tekke eest vastutav geen
identifitseeriti 1989. aastal. Sellel esineb suur
hulk mutatsioone (tuntud u. 450), mis
muudavad suure valgu CFTR struktuuri. Valk
transpordib kloriidioone ldbi kopsusid ja
seedetrakti vooderdavate rakkude membraani.
Muutunud valk funktsioneerib halvasti ja eritab
liiga palju kloriidioone.
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Haigust toestavad analiiusid

Enamiku tsistilise fibroosi alleeli kandjate
puhul (Suurbritannias u 75%) on pdhjus
mutatsioonis, mida nimetatakse ?F508.
Tsustilise fibroosi alleeli levikut on vGimalik
jalgida perede kaupa. Selleks kasutatakse teatud
analuisi;sama analtusi kasutatakse ka
prenataalse diagnoosi puhul. See analiiis
tehakse tavaliselt raseduse esimese kolmandiku
jooksul kiimnenda ja kaheteistkiimnenda nidala
vahel. Areneva platsenta hattudest voetakse
viike proov ja saadetakse DNA laborisse
analtiisimiseks. Tulemusi vorreldakse seejirel
nendega, mis on saadud vanematelt. Kui loote
koes on ainult tsiistilise fibroost alleelid, on laps
sundides haige. Enamik prenataalsetest
diagnoosidest tehakse paaridel, kellel tks laps
juba poeb tsustilist fibroosi.

Pohihooldus ja ravi

See miidratakse selliselt, et hoida kopsud nii
terved kui voimalik. Fiisioteraapia aitab
puhastada kopse kleepuvast limast;
hingamisharjutused ning kehaline tegevus on
samuti kasulikud. Fisioteraapiat tehakse
tavaliselt kaks korda pievas. Kopsu ja
hingamisteede nakkusi piititakse dra hoida ja
ravida antibiootikumidega. Laste kasvades
muutuvad probleemid suuremaks. Tsustilise
fibroosi pddejatele on tehtud mitu 6nnestunud
kopsusiirdamist.

Tulevik

85% tsiistilise fibroosi alleeli kandjatest on lihtsalt
identifitseeritavad. Ménel pool pakutakse koigile
rasedatele naistele seda analiiiisi ithe osana
pilootkavast. Kui ema on tststilise fibroosi alleeli
kandja, pakutakse ka abikaasale seda analiiisi.
Sellise programmiga on v&imalik vihendada
tstistilise fibroosi esinemissagedust.

Edasine suund on analiiiisida geneetiliselt in vitro
viljastatud embriio esimesi arengujirke. IIma
tststilise fibroosi ohuta embriio valitakse vilja
implantatsiooniks naise emakasse ning edaspidi
kulgeb normaalne rasedus. Edasised
cksperimentaaluuringud on suunatud tststilise
fibroosi geenide tuvastamiseks munarakus enne
kui see viljastatakse.

Kas uuringuid tehakse ka tsiistilise fibroosi
ravimiseks? Niiid, kus geen on lokaliseeritud ja
valgu funktsioonist on hakatud aru saama,
katsetavad teadlased mitut uut lihenemisviisi.
Geenitehnoloogiat kasutatakse paremate ravimite
tegemiseks - varsti saadakse kdhunddrme noret,
mis on tehtud inimese geene kasutades, samuti
DNaasi, mis vabastab lima kopsudest. Teised
teadlased kasutavad inimese CEFTR geeni, et teha
valku, mida saab viia otse patsiendi kopsudesse.
Geeniteraapia meetoditega voib tulevikus viia
normaalse CFTR geeni rakkudesse, mis
vooderdavad kopse, ning taastada nende
normaalne funktsioneerimine.

Tsustilise fibroosi parilikkus
(retsessiivne autosoomne)

N: dominantne normaalne alleel
cf: retsessiivne CF alleel

Kandja ema

P 1 Kandja isa
N I N cf

Terve
laps

cf N N cf cf cf

kandja kandja haige
laps laps laps
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Duchenne’i

lihasdustroofia

MOODUL

Biotebnoloogiaalase Hariduse Euroopa Initsiatiivgrupp

Lihasdiistroofiaks loetakse rohkem kui
20 haigust, mis kahjustavad lihasrakke,
pohjustades nende hivimist.
Suurbritannias on mitmel tuhandel
lapsel teatud tiitipi lihasdiistroofia ja
umbes pooled neist on Duchenne'i
lihasdiistroofiat podevad poisid. Haigus
on nimetatud Prantsuse neuroloogi G.
A. B. Duchenne'i jérgi, kes kirjeldas
seda 1858. aastal.

LUHIULEVAADE

Esinemissagedus

Duchenne'i lihasdiistroofia on tiks levinumatest
ja raskematest pirilikest haigustest. Duchenne'i
lihasdiistroofiat poeb iiks igast 3000
vastsiindinud poisist. Tudrukutel esineb see
tliharva.

Haiguse tagajarjed

Esimeste cluaastate jooksul paistavad lapsed
normaalsed, kuid juba varases lapseeas algab
lihaste jark-jrguline nérgenemine. Lapsed
voivad hilinemisega kondima hakata ning
kondimine valmistab neile raskusi. Kolmanda ja
seitsmenda eluaasta vahel haigus progresseerub,
lapsed muutuvad jirjest kohmakamaks ning neil
on raskusi kdndimise, jooksmise, treppidest
kdimise ning iles tdusmisega peale kukkumist.
Sellel astmel diagnoosivad arstid harilikult
Duchenne'i lihasdiistroofia keemilise analiitisi
abil (haigete veres leidub tavaliselt palju
ensiiimi kreatiinkinaasi) voi lihasbiopsia abil.
Lihasnorkus muutub progresseeruvalt
raskemaks ja enamasti tekivad pahkluu, polve ja
puusa kontraktsioonid. See tihendab, et lihased
lihevad, kuna neid ei kasutata ning see
pOhjustab liigeste muutumist kangeteks ja
jaikadeks. Kiimnendaks véi
kaheteistkiimnendaks eluaastaks on eanmik
Duchenne'i lihasdiistroofiat pddevaid poisse
voimetud kéndima. Nad peavad kasutama
ratastooli ning edaspidi muutuvad nende kied
aeglaselt norgemaks. Oma ratastooli tGugata
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muutub voéimatuks, nii séltuvad nad litkudes
teistest (vOi elektri joul té6tavast ratastoolist).
Istumine ja pikali heitmine muutub raskeks ja
ebamugavaks alakeha jiigenemise tottu. Kuna
lihased muutuvad jirjest ndrgemaks,
kahjustuvad 16puks ka hingamislihased.
Duchenne'i lihasdustroofiat pédevad poisid ei
ela seega kaua, kuna neil on raske paraneda
kopsude ja hingamisteede nakkustest. Katsed
leida pShjust, miks laste lihased kahjustuvad,
pole andnud tulemusi. Lihaste arengus ja
funktsioneerimises osalevad u. 10000 valku
ning enamik neist on veel uurimata.
Biokeemikud pole suutnud leida mingit
erinevust normaalse lihase ja Duchenne'i
lihasdustroofia haige lihase vahel.

Parilikkus

Haigust pShjustab retsessiivne alleel X-
kromosoomis. Uldiselt péevad Duchenne'i
lihasdustroofiat ainult poisid.

Titred saavad the X-kromosoomi emalt ja he
X-kromosoomi isalt, samal ajal kui pojad saavad
X-kromosoomi emalt ja Y-kromosoomi isalt.
Naistel domineerib normaalne alleel thes X-
kromosoomis Duchenne'i lihasdistroofia alleeli
tle teises X-kromosoomis, nii et inimene pole
haige, kill aga alleeli kandja. Meestel pole
samasuugust alleeli Y-kromosoomis, mis
domineeriks Duchenne'i lihasdiistroofia alleeli
lile X-kromosoomis.

Titardel on 50% toendosus olla alleeli kandja
voi tldse ilma Duchenne'i lihasdustroofia
allellita; poegadel on 50% toenidosus olla ilma
Duchenne'i lihasdiistroofia alleelita voi
Duchenne'i lihasdustroofia haige. Iga raseduse
puhul, kus naine on alleeli kandja, on 25%-line
toendosus saada ilma Duchenne'i
lihasdistroofia alleelita tutar, 25%-line
toendosus saada alleeli kandja tiitar, 25%-line
toendosus saada Duchenne'i lihasdiistroofia
haige poeg ja 25%-line téeniosus saada ilma
Duchenne'i lihasdiistroofia alleelita poeg. 50%-
line tdendosus ei tihenda, et tipselt pooled
poegadest on haiged, kui ema on alleeli kandja.
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Kui poegi on neli, voib juhtuda, et mitte tkski,
tiks, kaks, kolm vo1 koik neli poega on haiged.

Samuti on voimalik, et Duchenne'i
lihasdustroofia ilmub esmakordselt perekonnas,
kus varem pole haigust esinenud - siis on tegu
mutatsiooniga ja see esineb umbes kolmandiku
juhtude puhul.

Pohjus

1987. aastal isoleeriti geen, mis vastutab
Duchenne'i lihasdistroofia tekke eest. See asub
X-kromosoomi lithemas 6las ning on seni
avastatud geenide seas suurim. Ligi 60%-1
Duchenne'i lihasdiistroofiaga poistest on osa
geenist kadunud. Valku, mida see kodeerib,
nimetatakse distrofiiniks ja see moodustab osa
lihasrakke imbritsevast koest.

Haigust toestavad analuiisid

Praegu on voimalik perekonna sugupuu abil
madrata, millised naised voivad olla alleeli
kandjad. Kreatiinkinaasi ja DNA analiitisi
kombinatsioonis saab suuremat osa neist
naistest kas identifitseerida alleeli kandjateks voi
anda kinnitus, et risk on viga viike.

Haigust diagnoositakse umbes kiimnendal
rasedusnddalal, kasutades DNA uuringuid, mis
on libi viidud koigil vajalikel perelitkmetel.
Need annavad tdpset informatsiooni, mis lubab
kindlaks mairata lapse seisundi, kui ka tema
DNA-d on uuritud, niiteks platsenta hattude
biopsia (CVS) abil. Kui see pole véimalik, saab
miirata loote sugu lootevedelikust u. 16.

nidalal - kuid see ei niita, kas poisil on
Duchenne'i lihasdustroofia alleel voi mitte.

Pohihooldus ja ravi
Pé&hihooldus ja ravi pakuvad:

Pereliikmed

tldine tervislik eluviis, korrapirased
kehalised harjutused ning kehakaalu
jalgimine, et mitte koormata lihaseid
tlekaaluga;

Fiisioterapeudid

kontraktsioonide ja selgroo koverduste
varane avastamine ning efektiivsete ja
preventatiivsete harjutuste rakendamine;
Tegevusalased terapeudid
spetsiaalne varustus, et sdilitada
soltumatust;

Kirurgid

kirurgilised votted voivad olla vajalikud
kontraktsioonide ja selgroo koverduste

puhul.

Tulevik
1990. aastal tehti esimesed sammud

rakuteraapia alal ning alustati viikesearvulist
inimeksperimenti Duchenne'i lihasdiistroofiat
podevate poistega. 1991. aastal toimusid
esimesed katsed geeniteraapia alal. Diistrofiini

kodeeriv geen viidi rakkudesse ning need
suutsid kultuuris toota dustrofiini. Otsingud
raviviisi leidmiseks jatkuvad.

Duchenne’i lihasdustroofia
parilikkus
(X-liiteline)
Kandja ema Terve isa
X-kromosoom X-kromosoom Y-kromosoom
(. . -
N: normaalne alleel X-kromosoomis D n | n *
D: DMD alleel X-kromosoomis |
*: Y-kromosoomis alleel puudub | |
D n D i % n Ii n n Ii *
Kandja Haige Terve Terve
tutar poeg titar poeg
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Huntingtoni tobi

MOODUL

Biotebnoloogiaalase Hariduse Euroopa Initsiatiivgrupp

LUHIULEVAADE

1872. aastal kandis 22-aastane Ameerika arst
George Huntington Middleporti
meditsiiniakadeemias ette teadusliku t66
"Chorea'. Artikkel ilmus hiljem ajakirjas
""Medical and Surgical Reporter of
Philadelphia", jadiddes Huntigtoni ainsaks
avaldatud artikliks. Ta kirjeldas haiguse
parandumist mitmes Long Islandi
perekonnas. Haigus nimetati hiljem
Huntigtoni tantstoveks, koreaks (termin
tahistab mittetahtlikke liigutusi), praegu on
see tuntud lihtsalt Huntingtoni tGvena.
Huntingtoni téve eripira on see, et
siimptoomid ei ilmne enne inimese keskikka
joudmist; tavaliselt alles peale seda, kui tal on
endal lapsed. Minevikus oli inimeste eluiga
lithem ning haigus ei m&jutanud inimese elu
niipalju, kui praegu, mil haigust péhjustaval
geenil on piisavalt aega end avaldada.

Esinemissagedus

Umbes iiks 2700 inimesest stinnib Huntingtoni
tobe kandva alleeliga. Kuna haigeks jdddakse nii
hilja, siis on ainult ks kiimnest tuhandest
antud ajahetkel tegelikult haige. Haigus tabab
mehi ja naisi vOrdselt.

Haiguse tagajarjed

Huntingtoni tébe pdhjustab ajurakkude
hivimine, eriti basaalganglionis ja ajukoores.
Mingi sifani tundmatu mehhanismi jirgi
kdivitub geen, mis aastaid on olnud inaktiivne,
ning hakkab toimet avaldama. Kui ajurakud
surevad, e asendu nad enam kunagi. Jirjest
hoogustuv ajurakkude hivinemine pohjustab
siimptoome, mis on sarnased normaalse
vananemise protsessiga, kuid viljenduvad palju
tugevamalt. Haiguse varased tundemirgid
ilmnevad umbes 35-40-aastaselt, esialgu on
need vaevaltmirgatavad, kuid stivenevad
pikkam6dda, tuues kaasa muutused ka inimese
kditumises. Inimene muutub depressiivseks ja
tujukaks, tal tekivad pShjendamatud raevuhood,
ta on kohmakas ja kukub kergesti, liigutused on
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tomblevad ja ebakindlad.

Aastatega muutuvad simptoomid raskemaks.
Koéndimine on jirjest raskem, inimene jdib
dementseks, kaotab kontrolli oma toimingute
suhtes ja jddb kehaliselt norgaks. Haigus kestab
umbes 10-20 aastat. Surma pShjuseks on
tavaliselt sekundaarne nakkus,
sidamepuudulikkus, kopsupoletik voi
limbumine. Huntingtoni tobe podeva inimese
kditumist on minevikus seostatud néiduse ja
kurivaimu meelevalla alla sattumisega.

Parilikkus

1968. aastal avastati, et Huntingtoni tobi
pirandub dominantse alleeli seaduspira jirgi -
kui thel kummastki vanemast on see alleel, siis
on igal pojal ja tiitrel 50%-line tdendosus pirida
Huntingtoni tobi.

50%-line téeniosus ei tihenda, et tipselt
pooled lastest pirivad haiguse. Igal lapsel on
viljastumise hetkel 50%-line vGimalus pirida
Huntingtoni tobi. Niiteks neljalapselises
perekonnas voib Huntingtoni olla tihel lapsel,
aga ka kahel, kolmel, neljal v&i mitte tihelgi
lapsel. Huntingtoni tobi ei jidta kunagi Ghte
polvkonda vahele. Kui Huntingtoni tévega
vanemal on laps, kes ei poe seda haigust, siis
see laps ei saa Huntingtoni téve voimalust edasi
anda ka mitte ithelegi oma lastest. Ukski
inimene, kes pole haige, ei kanna ka haigust
pohjustavat alleeli.

Haigust toestavad analllisid

Minevikus pidi Huntingtoni tove riskiga
inimene elama keskealiseks, enne kui tema
lapsed voisid olla kindlad, et neil (ja omakorda
nende lastel) pole vaja karta, et nad on
Huntingtoni tdve parinud. 1983. aastal
lokaliseeriti 4. kromosoomis Huntingtoni tobe
pohjustava alleeli liheduses markerid. Inimesed,
kes pirivad need markerid, on tdenioliselt
périnud ka Huntingtoni tdbe pShjustava alleeli.
Nendel markeritel pShineb haigust ennustav
anallis, kuigi péris koigi puhul see ei té6ta.
Lihemas tulevikus hakatakse kasutama otseselt
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Huntingtoni téve alleelil pohinevat analtitsi.

Huntingtoni tovega seotud raskused
Huntingtoni téve pirilik olemus teeb pereelu
eriti raskeks. Paljud haiguse riskiga inimesed
loovad pere enne, kui nad Huntingtoni tovest
périselt aru saavad. Moned, kes saavad tovest ja
selle pirilikkusest aru, otsustavad siiski lapsi
saada, teised loobuvad laste saamisest, et mitte
anda haigust edasi jargmisele polvkonnale.
Noustaja abiga tuleks ldbi arutada koik
Huntingtoni tvega seotu ja vaagida koiki
voimalusi. Huntingtoni tdbe podeva inimese
suhe pereliikmetega muutub, kui haigus
sliveneb, ta ei saa olla enam sober, kaaslane voi
armastaja - see lisab keerulisele olukorrale
inimliku mure ja 6nnetuse tunde. Olulised
mured puudutavad ka kindlustust, t66 leidmist,
pangalaenu jm.

Pohihooldus ja ravi

Pohihooldust ja ravi pakuvad:

o Tegevusalased terapeudid
midravad abivahendid ja hoolitsuse, mida
patsient vajab;

e Fisioterapeudid
aitavad patsiendil toime tulla tasakaalu ja
fiisilise koordinatsiooni hiiretega;

e Kbne terapeudid
annavad nou, kuidas siilitada
suhtlemisvoimet;

e Sotsiaaltdootajad
aitavad pesemisel, riletumisel, igapdevaste
vajaduste rahuldamisel;

e  Psiithhiaatrid
ndustavad pereliikmeid patsiendi kéitumis-
ja pstihholoogiliste probleemide puhul.

Tulevik

1993. aastal leiti Huntingtoni tébe pohjustava
alleeli tipne asukoht. Geeni struktuuri
kindlaksmadramine on ainult aja kiisimus. Siis
saab voimalikuks kahjustava valgu avastamine.
Kui rakuteraapia meetoditega 6nnestub muuta
seda valku, v&ib haigus taanduda. Lopuks voib
Huntingtoni t6be leevendada voi dra hoida
geeniteraapia abil.

Haige isa

Huntingtoni tove parilikkus
(dominantne autosoomne)
Terve ema
H: dominantne HD alleel n
n: normaalne retsessiivhe
H n
Haige
laps

H
|

n n n n
Haige Terve Terve
laps laps laps

H n
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Inimese geneetikast

1. Olete valinud kaardi, mis tihistab meessoost voi naissoost isikut, on teatud virvi ja kannab
teatud numbrit. Sellest pole midagi, kui isiku sugu ei lange kokku Teie sooga.

2. Leidke partner, see on keegi, kellel on sama virvi kaart, kuid teine sugu (kaardil).

~
~
5
‘Q
2

Simulatsiooni ajaks olete mees ja naine!

3. Po&orake kaardid oigetpidi ja asetage korvuti. Kummalgi kaardil on geneetilise analiiisi teel
saadud info sellest, milliste parilike haiguste (CF - tststiline fibroos; DMD - Duchenne'i
lihasdistroofia; HD - Huntingtoni tobi) geenid olete parinud.

Otsustage kaartidel oleva info pohjal, kas teil kui vanematel on oht saada
tsustilist fibroosi, Duchenne'i lihasdistroofiat voi Huntingtoni tobe podevaid
lapsi. Miks te nii otsustasite?

4. Seejirel lugege vastava haiguse lihitlevaadet.

Esitage pohjalik seletus, miks teie lapsed voivad selle geneetilise haiguse
parida ning millise toendosusega nad haigust poevad.

Leidke haiguse kohta voimalikult palju informatsiooni (millist ravi tehakse
jne). Kusige abi, kui vaja.
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Inimese geneetikast

1. Kui olete kindlaks teinud, milline geneetiline haigus teie "riskiperekonnas" voib esineda,
ning saanud selle kohta teada niipalju kui voimalik, puitidke teha jargmised otsused
(partnerid peavad joudma kokkuleppele). Kisige tidiendavad infot, kui vaja.

S
~
-
Q
i

OTSUS 1 Kas te Uritate saada lapsi?
Pohjendage oma otsust.

2. Ukskoik kas te otsustasite lapsi saada vOi mitte, vastake jargmisele kiisimusele, nagu
oleksite otsustanud lapsi saada. Vaadake lehte "Geneetilised haigused: preventsioon ja
ravi" ning kisige abi, kui vaja.

Kaaluge libi kéik voimalused, nt laste saamine harilikul viisil; lapsendamine; embriio
selektsioon; in vitro viljastamine doonori spermaga; asendusema kasutamine; abort jne.

OTSUS 2 Arutage labi erinevad voimalused ning reastage nad eelistuse
jargi (koige eelistatum esimesena).

3. Soltumata sellest, millise otsuse eelnevalt tegite, kujutlege, et naine avastab, et ta on rase.

OTSUS 3 Kas te teete slinnieelse diagnostika analuusi?
Pohjendage oma otsust.
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4. Kujutlege, et stinnieelne diagnoos osutus positiivseks - teie laps on kindlasti haige.

OTSUS 4 Otsustage, milliseid vahendeid on niiiid voimalik kasutada ja
mida te teete. Pohjendage oma otsust.

=
~
:
Q
IS

5. Ukskaik millise otsuse te eelmisena tegite, kujutlege, et otsustasite lapse ilmale tuua.

OTSUS 5 Vaadake ule kogu informatsioon, kuid seekord podrake eriti
tahelepanu ravivotetele, mida saab kasutada praegu voi
tulevikus, nt pohihooldus, ravimid, elundi siirdamine,
rakuteraapia voi geeniteraapia jne. Plilidke need reastada
eelistuse jargi.

6. Eelpool kirjeldatu on viga raske geneetiline haigus. Mida enamate haiguste (nt vihi,
sudamehaiguste jt) geneetilisi pohjusi opitakse tundma, seda igapaevasemaks muutub
selliste otsuste tegemise vajadus.

OTSUS 6 Kas otsused, mida eelnevalt tegite, oleksid samad teiste

haiguste puhul, nt sidamehaigused, suhkruhaigus,
skisofreenia, vahk voi lampjalgsus?
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Geneetilised haigused: preventsioon ja ravi

Tuvastatud Voimalik
olukord otsus
somaatilisedrakud o Kkromosoom-
—> nt valged vererakud —> KARUOTUUP —> mutatsioon
Saada lapsi
geen- ) voi mitte .VOI
sugurakkude DNA koguse —>» mutatsioon adopteerida
i \<| teke suurendamine
kopeerimise teel (PCR)
sperm munarakk i
< ©
riskiga vanemad ) Rasedusest
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EUGEENIKA

Mbned peavad kaasaegset inimese
geneetikat ekslikult millekski eugeenika
taoliseks, mida harrastati natslikul
Saksamaal. Asjade Gigesse perspektiivi
saamiseks, aga ka voimalike kuritarvituste
drahoidmiseks on vaja kaasata iildsus
geneetikaalasesse diskussiooni ja pakkuda
koigile sellekohast haridust. Ajaloolise
tausta andmiseks on moodulisse paigutatud
iilevaade eugeenikast ja sellega seonduvast.
Arusaadavalt jaidb see pealiskaudseks.
Asjast huvitatud leiavad teksti 16pus ning
Lisas 3 tidiendava kirjanduse viiteid.

19. sajandi 16pus esitas Charles Darwini
sugulane matemaatik Francis Galton idee
inimolendite "parandamisest” sarnaselt
taimesortide voi kodulooma tougudega. Ta
vottis selle tegevuse raamistamiseks kasutusele
uue sona "eugeenika".

Galtoni 6petus véitis kiiresti poolehoidu. Ule
maakera hakati looma eugeenika uurimisasutusi.
Samal ajal taasavastati Mendeli t66d the geeni
poolt mdiratud tunnuste pirandumisest
taimedel. Eugeenika kandis need avastused tle
inimesele. Enamik tolle aja geneetikutest olid
cugeenika moju all. Isegi selliseid omadusi nagu
temperament ja intelligentsus seletati the geeni
pirandumisega. SuguvGsade statistilise
uurimisega arvasid nad olevat leidnud geenid,
mis midravad nditeks vimma pidamist ja
vaesust. Ameerikas otsis iks prominentsetest
cugeenika pooldajatest geeni, mis tingib
armastuse mere vastu. Ta uskus, et see geen
esineb koigil merevie ohvitseridel.

Kiitumist oli raske modta. Intelligentsus aga oli
lihtsalt méodetav, nagu arvati. I maailmasdjas
Ameerika armeesse virvatud soduritel lasti teha
intelligentsustest. 1,75 miljoni testi tulemused
niitasid tolle aja hinnangul markimisviirset
erinevust inimeste kaasasiindinud voimetes
soltuvalt nende piritolumaast. New Yorgis
Long Islandil asuva Cold Spring Harbori
cugeenika andmete ameti esindaja Charles
Davenporti sénul pidi Ameerika rahvastikul
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ida- ja 16unaeurooplaste sisserindamise
tagajarjel kujunema "tumedam pigmentatsioon,
liihem kasw, ebapiisivus, . .. ning kalduvus varguse,
lapserdove, kakluse, morva, véigistamise ja seksuaalse
moraali vastastele kuritegndele."

USA kongtressi veendi IQ "argumendi" abil
1924. aastal vastu vOtma immigratsiooni
keelustamise mairust. See piiras 16una- ja
idacurooplaste piisu Ameerikasse. Onnetuseks
takistas see seadus natsiterrori pogenike
vastuvotmist, keda oli monel hinnangul 6
miljonit inimest. Praegu on ilmne, et IQ testide
libiviimine oli ebadiglane ning et need soosivad
teatud kultuuritaustaga inimesi (valgeid
keskklassi pohjaeurooplasi).

Kiesoleva sajandi esimesel kiimnendil muutus
inimeste kirurgiline steriliseerimine lihtsamaks.
Enne antibiootikumide ilmumist kujutas
operatsioon endast suurt ohtu inimese tervisele.
Tavaliselt tekkisid tlsistused, mis paljudel
juhtudel 16ppesid surmaga. Uus operatsiooni
tehnika vOimaldas riski viltida. Eugeenika
pooldajad hakkasid steriliseerimist kasutama
oma ideede elluviimiseks. 1931. aastaks oli 31
USA osariigis vastu voetud sunniviisilise
steriliseerimise seadus. Seda rakendati "parilikult
defektsetele", niiteks narkomaanidele, langetdbistele,
joodikutele ning " haigetele ja mandunnd isikntele".
Sotsiaaltoetust taotlenud t66tuid veendi samuti,
et nad laseksid end steriliseerida. Kusagil ei
joutud seaduse siistemaatilise rakendamiseni,
kuid 1935. aasta jaanuariks oli sunniviisil
steriliseeritud siiski juba 25000 inimest. Umbes
pooled neist otsustest tehti California osariigis.
1920. ja 1930. aastatel pooldasid paljud
prominentsed isikud erinevatest poliitilistest
parteidest sunniviisilist steriliseerimist. Uhist
seisukohta polnud vaid selle suhtes, keda
steriliseerida. Sotsialistist nditekirjanik George
Bernard Shaw kitjutas eluloojangul: " Kuz e
taotleme teatud tsivilisatsioons, peame valja junrima
sinna mittesobivate inimeste klassi. .. 1 élistamine peab
toimuma teadusliful alusel, kui tahetakse sdilitada
bumaansus ja iiheseltmoistetavus ning teisest kiiljest
stistemaatilisus ja pohjalikkus."
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1910. aastal mainis Winston Churchill, kes oli
siis siseminister: "INargamaistuslike ja ebatervete
klasside lubamatu ja pidurdamatu kasv kujutab endast
sunrt ohtu rabyusele ja rassile. Seda pole viimalik iile
hinnata. Ma tunnen vajadust veel enne, kui aasta
middub, see bullumeelsust toitev allikas dra loigata ja
igavesekes kinni pitseerida." Churchilli sénavéttu
peeti viga plahvatusohtlikuks, eriti jirgnenud
sindmuste valguses. See avaldati esmakordselt
alles 1992. aastal.

Suurbritannias, Hollandis ja mitmes Kesk-
Euroopa riigis liikati steriliseerimise idee
hoolimata méningate entusiastide
pealekdimisest vihaselt tagasi. Suurbritannia
eugeenika seltsi liige Marie Stopes soovitas selle
asemel pereplaneerimist rasestumisvastaste
vahendite abil. P6hja-Euroopas, eriti
Skandinaavias, rakendati steriliseerimist siiski
laialdaselt. Sotsialist K. K. Steincke, kelle
teeneks loetakse Taani heaoluriigile aluse
panemist, digustas steriliseerimist jirgmiselt:

" Kui indiviidi vabadns takistab iihist hitvangnt, peab
see taanduma, eriti kui see vabadus pobjustab
tulevastele polvedele modtmatnid kannatusi."
Aidrmuslikem eugeenika programm viidi libi
natslikul Saksamaal. Natsid finantseerisid
eugeenika uurimisinstituute, et saada teaduslik
seljatagune oma rassistlikule poliitikale. 1933.
aastal votsid natsid Ameerika eeskujul vastu
oma "rassi htigieeni" seaduse. 1945. aastaks oli
sunniviisil steriliseeritud 2 miljonit sakslast,
kellest enamik olid 15 kuni 17 aastased.
Steriliseerimise korval algasid varsti flisilise ja
vaimupuudega inimeste slstemaatilised
massimorvad ning koige 16puks surmalaagrite
oudused.

1940. aastatel algas teaduse seisukohtade
p66rdumine eugeenika vastu. Oma osa oli
selles natslikel julmustel. Jirjest rohkem ilmus
toendeid pirilikkuse komplekssest
mehhanismist. Selliseid tulemusi saadi eelkdige
taime- ja loomageneetikast, mis olid vihem
mojutatud poliitilisest tellimusest. Eugeenika
poolehoidjad vaatasid mé6da tunnuste
poliigeensest piritolust, nditeks kasvu
kujunemise paljude geenide koosmdjus. Samuti
kandsid nad oma klassi ja rassi maailmapilti.
Nad ei suutnud adekvaatselt arvestada
kultuuriliste, majanduslike ja teiste tingimuste
moju inimese arengule. Beckwith (1993)
kirjeldab eugeenika juhtfiguuride rolli oma
valdkonna propageerimisel. Nad maalisid
avalikkuse ees ilustatud pildi, mis kindlustas
nende eesmirkidele poliitilise toetuse. Eriti
kehtib see Ameerika Uhendriikide kohta. Enne
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kui geneetikud hakkasid s6na votma
kuritarvituste vastu oma valdkonnas, jouti
korda saata suures ulatuses Gigusrikkumisi
(Crew et al. 1939)

Avalikkuse silmis pole ka tinased geneetikud
piriselt vabad vastutustundetu teadlase
hibimirgist. Beckwith (1993) kirjeldab seda
jargmiselt: " Naiteks filmis ja ilukirjanduses on
teadlane sageli inimene, kes korraldab puudulifnlt
liabimoeldnd eksperimente, viites, et see toimub
inimkonna hitvanguks. Palju harvem kobtame teadlast,
kes votab midagi ette teadusliku avastuse havitavate
tagajargede drahoidmiseks. .. Teadlased olid 1950. ja
1960. aastatel iihed hidlekaimad esinejad tunmarelya
vastu. Nad nondsid tuumarelva keelustamist voi
piiranguid selle kasutamisele. 1970. aastatel saavutas
riihm molekulaarbiolooge refombinantse DNA vastase
moratooriumi kebtestamise. Rekombinantse DNA
unrimine peatati seniks, kuni arutati labi selle
potentsiaalne ot inimese tervisele."

Viimastel aastatel, eriti alates Inimese Genoomi
Projekti kiivitamisest, on niha mirke
geneetilise determinismi taaselustumisest (vt
niiteks Lewontini analtiis 1993). Positiivseks
tuleb hinnata asjaolu, et Inimese Genoomi
Projektist on suur osa raha eraldatud eetiliste,
Oigusalaste ja sotsiaalsete tagajirgede
uurimiseks. Kui soovitakse, et kaasaegse
geneetika areng tooks inimestele hiivangut,
mitte kahju, siis tuleb teadvustada ajaloo
oppetunde nii teadusringkondades kui laiemas
tldsuses.
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Geneetilise analiiiisimise ja noustamise
kultuurikontekst

Meditsiinilise geneetika valdkond laieneb tiha
kiiremini. Kasutades uusi geenide tuvastamise
meetodeid, on tulevikus voimalik
ebasoovitavaks peetud tunnuseid médrata ja
muuta.

Paljud inimesed tervitavad geneetika arengut
osana tldisest meditsiini progressist ja pttiavad
uute voimalustega kursis olla. Teised inimesed

KULTUURIKONTEKST

ning rihmitused viljendavad eriarvamust, mis

on sageli tingitud religioossetest voi muudest
pohjustest.

Geneetilise tehnoloogia kasutamisel
puudutatakse sageli fundamentaalseid kiisimusi
elu pthadusest ja looduse puutumatusest.
Samas on pohjust muretseda embriio ja loote
Oiguste, naiste Giguste ja puuetega inimeste
Oiguste parast.

Puie jagada inimesed oma suhtumiselt "poolt”
ja "vastu" leerideks oleks siiski liigne
lihtsustamine, mis ei vastaks tegelikkusele.
Sageli osutuvad midravaks konkreetse juhtumi
tksikasjad, nditeks haiguse vorm ja raskusaste,
kasutatav meetod, laiem sotsiaalne kontekst
ning, Gthena olulisematest, asjassepuutuv isik
voi perekond.

Jargnevalt kirjeldatakse moningaid punkte, mis
pusivad visalt geneetilise analiitisimise
programmi kohta peetavas viitluses.

Oigus informatsiooni saada, digus
keelduda ning 6igus privaatsusele ja
konfidentsiaalsusele

Geneetikud analiitisivad inimesi pirilike
haiguste suhtes peamiselt kahel eesmirgil. Need
on haiguse viltimine ja informeerimine jirglasi
puudutavates otsustes. Mineviku programmid
pakuvad siiski hoiatavat kogemust. Inimesed,

kellel mairati teatud tunnuste geenid, langesid
diskrimineerimise ohvriks (Markel, 1992).
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1970. aastatel viidi USAs ldbi sirprakulise
aneemia analiiisimise programm ja Kreekas
talasseemia analiitisimise programm. Mélemas
programmis osalenud inimesed pidid
ettekavatsemata kannatama halbu tagajirgi.
Kreekas eraldati monel juhul kandjad teistest
inimestest ja neid peeti ebasoovitavateks
abielupartneriteks. USA-s diskrimineeriti
paljusid kandja staatusega afroameeriklasi. Neile
ei voimaldatud tervise- ja elukindlustust, t66d
ega isegi padsu USA Shujoudude akadeemiasse.

Kirjeldatud analiitisimine pidi olema elanike
htvanguks, kuid tegelikult tekitas kandjatena
tuvastatud isikutele palju lisamuresid. Eduka
analliisimise programmi elluviimiseks on
tehniline voimalus kill vajalik, kuid mitte piisav
tingimus. Véimalikud sotsiaalsed tagajirjed
tuleb hoolikalt ldbi mdelda ja tulenevad
kaalutlused lisada igasse analiiiisimise
programmi.

Tugivorgustikud

Uks Ameerika geneetiline ndustaja
(Walshvockley, 1991) tdstatas vajaduse
adekvaatse ndustamise jirele. See tdidaks
kasvava néudluse, mida tingib uute
tehnoloogiate kasutuselevott. Walshvockley
uuris kandja staatuse negatiivseid
psthholoogilisi tagajirgi ja praktilist
diskrimineerimist. Ta demonstreeris varajaste
programmide kaugeleulatuvat efekt, uurides
adopteerimiseks antud ja tststilise fibroosi
kandjateks médratud vastsiindinuid.

Need probleemid koonduvad &igusel
informatsiooni saada, digusel keelduda ning
digusel privaatsusele ja konfidentsiaalsusele.
Probleemne on osalejate ring sellealaste otsuste
tegemisel. Jarjest suureneb dratundmine, et
paljusid kisimusi ei saa lahendada vaid
ckspertide tasandil. Probleemid viljuvad
geneetikast ja tungivad Ghiskondlikku sfddri.
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Adekvaatne noustamine

Taotledes usaldust geneetilise analiiiisimise
tehnikate suhtes, on soovitav koigepealt vilja
té6tada nendega kaasnev sobiv néustamine.
Ideaaljuhul peaks noustaja andma arusaadavat
ja mittesuunavat informatsiooni. Kliendi valikut
tuleb austada. Seda on siiski raske tegelikkuses
saavutada (Birke, Himmleweit, Vines, 1990).

Billings kisitleb tsiviilSiguste kehtivust, vrdset
juurdepidisu tervishoiuteenustele, Gigust t6dle,
valikulise analtiisimise eelist kohustusliku
analiiisimise ees ja diskrimineerimisalase
diskussiooni kotrraldamist. T66tades
meditsiinigeneetikuna, jireldab ta isikliku
kogemuse pohjal, et geneetiline néustamine
pole alati edukas (Billings, 1991).

Eugeenika taassiind?

See igavene teema tundub olevat antud
viitlusega tihedalt seotud. Holtzman kisitleb
oma artiklis neid voimalusi, mida annaks
eugeenikale uue reproduktiivtehnoloogia ja
insenergeneetika kombineerimine. Ta kirjutab:
"Et hoida dra eugeenika taassindi ja takistada
sekkumist inimese jirglasi puudutavatesse
otsustesse..., tuleb teha koéik selleks, et tagada
inimese autonoomia testi valikul voi sellest
loobumisel" (Holtzman, 1992).

Suurbritannia meditsiiniassotsiatsioon (1992)
mirkis samuti eugeenika ohu suurenemist, mis
kaasneb véimalusega kontrollida meie
geneetilist ehitust. Tuleb jilgida, kas tegu on
diagnoosi ja haiguse raviga voi soovitavate
omaduste valikuga.

"Soovitava omaduse" miiratlused voivad
soltuvalt ajastust ja kultuurist kéikuda piris
laiades raamides. See seab geeniteraapia, eriti
sugurakkude teraapia kiisimargi alla.

Jareldused

Ulaltoodu ei pretendeeri kdikehdlmavusele.
Siiski aitab see maista, et tehniline véimalus on
vaid iiks tegur geneetilise analiiisimise
programmi kéivitamisel. Inimese
geenitehnoloogia pole ainult meditsiiniline
kiisimus, vaid asub sotsiaalses, poliitilises,
majanduslikus ja eetilises kontekstis. Igal
analiiisimise programmil on indiviididele ja
rahvastele ettekavatsemata moéjud, mida ei osata
ennustada ja mis ei tarvitse kohe avalduda.
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Haiguste analiitisimise ja drahoidmise uued
voimalused muudavad meie eluviisi. See eeldab
tolerantsust, valmidust uuteks viljakutseteks ja
piisavalt rahastatud sotsiaalseid struktuure.
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Raamatud

Jargnevad viited on populaarteaduslikele

tekstidele, mis on moeldud tavalugejatele.

Voéimaluse korral on viidatud odavale
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Koolide tarbeks valja antud
hariduslikud materjalid

Genes, diseases and dilemmas anon. (1993)
Hobson’s Publishing, Cambridge. ISBN: 1
85324 8983. Viljaandmist toetas British
Pharmaceutical Industry. Brosiitiir on m&eldud
16-19-aastastele opilastele (bioloogiateadmised
pole tingimata vajalikud). Raamat sisaldab
juhiseid opetajale ja kisimusi diskussiooni
korraldamiseks.

SATIS 16-19: Unit 87: Cystic fibrosis.
Materials for classroom use, aimed at 16-19
year-olds. Association for Science Education,
College Lane, Hatfield, Herfordshire AL 10
9AA The United Kingdom.

Mapping and sequencing the human genome: Science,
ethies and public policy, M.A.G Cutter, et al (1992)
Biological Sciences Cutticulum Study/
American Medical Association. Materjal
sisaldabtegevusjuhiseid t66ks klassis. BSCS, 830
North Tejon Street, Suite 405, Colorado
Springs, Colorado 80903-4720. USA.

Uldine informatsioon

Uldist informatsiooni kaasaegse geneetika ja
sellega seotud teemade kohta saab jirgmistest
allikatest:

The British Medical association
Tavistock Square

London

WC 1H 9JR

Telefon: +44 (0) 171 387 4499.

The Medical Research Council
20 Park Crescent

London WIN 4AL

Telefon: +44 (0) 171 636 5422.

The Nuffield Council on Bioethnics
28 Bedford Square

London

WC 1B 3EG

Telefon: +44 (0) 171 631 0566

The Information Centre

Welcome Center for Medical Science
183 Euston Road

London

NW1 2BE

Telefon: +44 (0) 171 611 8722.
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Tugiorganisatsioonid

Arvukad organisatsioonid toetavad geneetilisi
haigusi pddevaid inimesi. Moned finantseerivad
meditsiinivuringuid. Koéik need
organisatsioonid on viirtuslikuks
informatsiooniallikaks koige virskemate
saavutuste kohta antud haiguse uuringutes.
Kuigi paljud neist annavad vilja ajakirju,
brostire ja voldikuid, on nad tavaliselt viheste
vahenditega vabatahtlikkuse alusel t66tavad
heategevusorganisatsioonid. Opetajad ja
opilased peaksid sellega arvestama, kui
p66rduvad nende poole informatsiooni
saamiseks.

Genetics Interest Group

Suurbritannias esindab geneetiliste haigustega
seotud heategevusorganisatsioone
katusorganisatsioon:

The Genetic Interest Group
Farringdon Road

29-35 Farringdon Road
London

EC 1M 3JB

Telefon: +44 (0) 171 430 0090.

Jargnevalt on toodud organisatsioonid, mis
tegelevad moodulis kisitletud haigustega:

The Cystic Fibrosis Research Trust
Alexandra House

5 Blyth Road

Bromley

BR1 3RS

Telefon: +44 (0) 181 464 7211

The Muscular Dystrophy Group of
Great Britain and Northern Ireland.
Nattrass House

35 Macaulay Road

London

SW4 OQP

Telefon +44 (0) 171 720 8055

The Huntington’s Disease Association
108 Battersea Road

London

SW 11 3HP

Telefon: +44 (0) 171 223 7000
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Lisa 4

Inimese geneetika kiisimustik

MOODUL

Biotebnoloogiaalase Hariduse Euroopa Initsiatiivgrupp

Inimese geneetika Ja}}i clu gikenda{niseks, kui ta vastasel juhul oleks ,
1993. aasta augustis algatas Londoni ajaleht The Daily ]fiﬁiﬁujjr?gggg :}lj:f:; Z;makasulikku Jiumist Z
Telegriilph rahvakisitluse. Uuriti vastajate h?igkut inimese ]ah: ot cemaldada tihiskonnas ebasoovitavaid
geneetikaga seonduva‘te teemade suhte-s.‘Kusltluses osales omadusi 7
1024 vihemalt kuueteistkiimneaastast inimest. Jargnevalt Ei, mitte iikski ei sobi 35
esitame kusimused ja tulemused. Fi tea 7
Lisatud on ka tditmata kiisimustik. Soovi korral on ..

Kiisimus 5.

vGimalik seda paljundada ja &pilastele jagada. Juhime Arstid suudavad peagi ravida méningaid pirilikke

lootusetuid haigusi, niiteks tsiistilist fibroosi. Selleks
siirdavad nad geenid vajalikku kohta, et parandada

tahelepanu sellele, et 7. kiisimus viitab abordile. Pracgu on
saamas voimalikuks rohkem valikuid, seega voib tulevikus

INIMESE GENEETIKA

loetelu olla pikem (vt Taustinformatsioon). organismi protsesse. Kui meelsasti te laseks ennast sel viisil
Kiisimustiku ja statistika autoridigused kuuluvad © The ravida, kullsee padstaks teie elu? (Tahistage ainult ks
Telegraph, 1993 vastusevariant.)
Vastus %
Viga meelsasti 70
) Mingil mairal 17
Kiisimus 1. Mitte eriti 3
Kui suurteks hindate oma geneetikaalaseid teadmisi? Uldse mitte 4
(T4histage ainult {iks vastusevariant.) Fi tea 6
Vastus %
Viga suured teadmised 5 Kiisimus 6.
Piisavalt suured teadmised 42 Kindlustuskompaniid saavad kasutada vereproovis
Mitte eriti suured teadmised 34 sisalduvat geneetilist informatsiooni. Niiteks voivad nad
Teadmised puuduvad 20 noéuda kérgemat maksu neilt inimestelt, kellel tulevikus

areneb haigus. T66andjadki voivad analiitisida t66joudu.

Kiisimus 2. Niiteks tagatakse vihi riskiga inimestele voimalikult viike

Mbned haigused avalduvad korduvalt samas suguvosas. kokkupuude kemikaalidega. Millistel tingimustel peaks
Inimene ise ei tarvitse haige olla, kuid tema lapsed voivad kindlustajad ja t66andjad padsema ligi geneetilisele
haiguse pirida. Kas teie (koos partneriga) tahate enne lapse informatsioonile?
saamist teha testi, et naha, kas te annate oma lapsele edasi Vastus %
invaliidsust voi surma pohjustava haiguse? Alati, kui nad peavad seda vajalikuks 8
Vastus o Ainult siis, kui on teada, et inimene kannab
Jah, kuid ainult selleks, et avastada, kas haigus raske haiguse geeni 10
voib minul varsti avalduda 12 Ainult siis, kui valitsuse poolt miiratud kogu
Jah, oma lapse pirast 47 jalgib informatsiooni kasutamise viisi 9
Jah, nii ma tean, mis meid mélemaid ootab 25 Mitte mingil juhul 68
Ei 11 FEi tea 8
Ei tea 1

» Kiisimus 7.
Kiisimus 3. ' o ) ) Vigased geenid v6ivad pohjustada selliseid haigusi nagu
Oletame, et teil on suur tdendosus siidamehaiguse lihasdiistroofia ja vihktobi. Kui teie sindimata lapse
avaldumiseks 40-aastaselt. Kui see tehakse kindlaks teie 21. geneetiline analiiiis niitab, et ta haigestub 16-aastaselt
cluaastal, kas te tahaksite seda teada? (T#histage rohkem raskesse haigusse, mida te lapsevanemana tecksite?
kui tiks vastusevariant, kui peate vajalikuks.) (Tihistage ainult iiks vastusevariant.)
Vastus % Vastus %
Jah, sest mul on bigus teada 56 Valin abordi 38
J'{ha aga aif'“ﬂt Sii5>_ kui.rna saan oma elus riski Ei tee midagi lootuses, et ravimeetodid arenevad 24
vihendamiseks midagi teha 39 Ei tee midagi, sest ma pean aborti
El 11 vastuvoetamatuks 14
Ei tea 3 Ei tea 23

Kiisimus 4.

Kas te arvate, et on 6ige valida v6i muuta spetsiifiliste
patilike tunnuste geene lastel jirgmises polvkonnas?
(Tdhistage rohkem kui tiks vastusevariant, kui peate

vajalikuks.)
Vastus %
Jah, kannatuste voi invaliidsuse leevendamiseks 51
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Kusimustik

Kiisimus 1. Kui suurteks hindate oma
geneetikaalaseid teadmisi? (Tdhistage ainult ks
vastusevariant.)

Viga suured teadmised
Piisavalt suured teadmised

Mitte eriti suured teadmised

[ I R

Teadmised puuduvad

Kiisimus 2. Méned haigused avalduvad
korduvalt samas suguvésas. Inimene ise ei
tarvitse haige olla, kuid tema lapsed v&ivad
haiguse parida. Kas teie (koos partneriga) tahate
enne lapse saamist teha testi, et niha, kas te
annate oma lapsele edasi invaliidsust v6i surma
pohjustava haiguse?

Jah, kuid ainult selleks, et avastada, kas
haigus voib minul varsti avalduda

Jah, oma lapse pirast

Jah, nii ma tean, mis meid mélemaid ootab
Ei

Fi tea

N I

Kiisimus 3. Oletame, et teil on suur tdeniosus
sidamehaiguse avaldumiseks 40-aastaselt. Kui
see tehakse kindlaks teie 21. eluaastal, kas te
tahaksite seda teada? (Tdhistage rohkem kui tiks
vastusevariant, kui peate vajalikuks.)

Jah, sest mul on digus teada U
Jah, aga ainult siis, kui ma saan oma

elus riski vihendamiseks midagi teha 0
Ei 0
Ei tea 0
Kiisimus 4. Kas te arvate, et on dige valida voi
muuta spetsiifiliste parilike tunnuste geene

lastel jargmises polvkonnas? (Tahistage rohkem
kui ks vastusevariant, kui peate vajalikuks.)

Jah, kannatuste voi invaliidsuse

leevendamiseks U
Jah, elu pikendamiseks, kui ta vastasel
juhul oleks miiratud noorelt surema U
Jah, et kujundada tGhiskonnakasulikku
kaitumist U

Jah, et eemaldada thiskonnas

ebasoovitavaid omadusi U
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Fi, mitte tikski ei sobi 0
Fi tea 0

Kiisimus 5. Arstid suudavad peagi ravida
moningaid parilikke lootusetuid haigusi, nditeks
tstistilist fibroosi. Selleks siirdavad nad geenid
vajalikku kohta, et parandada organismi
protsesse. Kui meelsasti te laseks ennast sel
viisil ravida, kui see pdistaks teie elu?
(Tdhistage ainult tks vastusevariant.)

Viga meelsasti
Mingil méiral
Mitte eriti
Uldse mitte
Ei tea

Ooooono

Kiisimus 6.

Kindlustuskompaniid saavad kasutada
vereproovis sisalduvat geneetilist
informatsiooni. Niiteks vGivad nad néuda
korgemat maksu neilt inimestelt, kellel
tulevikus areneb haigus. Té6andjadki véivad
analiiisida t66j6udu. Niiteks tagatakse vihi
riskiga inimestele voimalikult viike kokkupuude
kemikaalidega. Millistel tingimustel peaks
kindlustajad ja t66andjad padsema ligi
geneetilisele informatsioonile?

Alati, kui nad peavad seda vajalikuks 0
Ainult siis, kui on teada, et inimene

kannab raske haiguse geeni 0
Ainult siis, kui valitsuse poolt madratud

kogu jilgib informatsiooni kasutamise viisi [l
Mitte mingil juhul 0
Ei tea 0

Kisimus 7. Vigased geenid véivad pohjustada
selliseid haigusi nagu lihasdiistroofia ja
vahktobi. Kui teie siindimata lapse geneetiline
analiiis nditab, et ta haigestub 16-aastaselt
raskesse haigusse, mida te lapsevanemana
teeksiter (Téhistage ainult tiks vastusevariant.)

Valin abordi [l
Ei tee midagi lootuses, et ravimeetodid
arenevad H
Ei tee midagi, sest ma pean aborti
vastuvoetamatuks H
Ei tea H

Tanan vastamast.
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