(gr. véveoig ghénesis, reiskia ,kilmé*) yra mokslas, tyrinéjantis paveldéjimo
mechanizmus ir jy pasireiSkimo jvairove. Medicininés genetikos mokslas naudojamas
daugelyje biologijos mokslo sri€iy, ir Zinoma, Zmogaus sveikatos tyrimams. Tiriant
monogenines ar mendelines ligas (paprastai tai retos ligos, kurias lemia vieno geno
pakitimas), chromosomines ligas (nulemtas chromosomy skaiiaus ar struktdros
pakitimy), o pastaruoju metu ir daugiaveiksnes ligas, pasiresSkiancias tiek dél genetiniy,
tiek ir dél aplinkos veiksniy poveikio, genetika, kaip medicininé disciplina, sprendzia Siy
patologijy paveldéjimo veiksniy klausimus.

paveldimos Seimose pagal specifinius désnius, kuriuos apibréze G.
Mendelis dar 19 amziuje. Yra trys pagrindiniai paveldéjimo mechanizmai: autosominis
dominantinis, autosominis recesyvinis ir susijes su X chromosoma. Musy genetiné
medziaga yra chromosomose, kuriy normos atveju yra 46: 22 poros autosomy (nuo 1-o0s
iki 22-0s) ir 2 lytinés chromosomos (motery - dvi X chromosomos, vyry — po vieng X ir Y
chromosomg). Kiekviename iS muisy yra po dvi kiekvieno geno kopijas, esancias
autosomose; pakanka tik vieno mutavusio geno, kad pasireikSty dominantinio
paveldéjimo liga (pvz., achondroplastinis ZzemadgiSkumas), o recesyvinio paveldéjimo
ligos (pvz., cistiné fibrozeé) pasireiSkimui, turi bati pakite abi specifinio geno kopijos. Su X
chromosoma susijusiy ligy (pvz., DiuSeno raumeny distrofija) paveldéjimas
sudétingesnis, kadangi moterys gali buti sveikos ligos neSiotojos, nes turi antrg X
chromosoma, taciau liga gali pasireiksti jy sinums (kurie turi vieng X chromosma).

, kuriame dalyvauja 10 organizacijy, bendradarbiaujanciy kaip
tarpdalykinis Ryty Europos ir Centrinés Azijos tyréjy konsorciumas, pagrindinis tikslas —
identifikuoti genetinius defektus, lemiandius intelektualinés funkcijos sutrikimg (taip pat
vadinamg protiniu atsilikimu). Bendrai, protinis atsilikimas yra heterogeniné (jvairiai
pasireiSkianti) baklé, kurios prieZzastys gali bati ir genetinés, ir nulemtos aplinkos veiksniu,
taCiau daugeliui pacienty jos vis dar lieka nenustatytos. Chromosominés anomalijos
(viena i$ dazniausiy — Dauno sindromas), atliekant rutininius tyrimus, gali bati nustatomos
iki 25 % pacienty. Nauju tyrimo metodu, vektorine lyginamaja genomo hibridizacija (LGH,
angl. Array-Comparative Genomic Hygridization, CGH), galima identifikuoti ,mazas®
chromosomines anomalijas (neaptinkamas atliekant standartinj kariotipo tyrima)
papildomai 10-20 % pacientuy.

Ldzios X chromosomos sindromas - dazniausias i monogeniniy paveldimy intelektualiniy
sutrikimy, pasireiSkiantis 1 i§ 4000 vyry. Deja, keletas kity geny (kai kurie i$ jy vis dar
nezinomi) taip pat gali lemti protinj atsilikima, todél sunku atlikti visapusiSka paciento
iStyrima.

— pagerinti genetinés diagnozés nustatymg vaikams
su protiniu atsilikimu, kartu suteikiant tiesiogine nauda iSaiSkinus Sios biklés
pasikartojimo rizikg Seimoje. Mes tikimés, kad protinj atsilikimg lemianciy pagrindiniy
patogeniniy mechanizmy geresnis supratimas padés ateityje sukurti naujus gydymo
metodus.
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