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Uus teadusdoktor Maria Yakoreva

VERMIMISHAIRED EESTIS

26. augustil 2019 kaitses Maria Yako-
reva arstiteaduse filosoofiadoktori
véitekirja ,Vermimishdired Eestis”
(Imprinting disorders in Estonia).
Viitekirja juhendajad olid professor
Katrin Ounap Tartu Ulikooli kliini-
lise meditsiini instituudist ja lektor
Tiina Kahre Tartu Ulikooli kliinilise
meditsiini instituudist. Oponeeris
professor Bernhard Horsthemke
Duisburgi-Esseni Ulikooli arstitea-
duskonnast Saksamaal.
Kaasasiindinud vermimishdired
on vihe tuntud rithm harva esine-
vaid pdrilikke haigusi, mis on
tingitud vermitud geenide ekspres-
siooni muutustest ning mdjutavad
peamiselt kasvu, aju funktsioone
ja hormonaalset siisteemi. Kuigi
inimese genoomis on leitud vihe-
malt 100 vermitud geeni, on praegu
teada ainult 13 kliiniliselt tunnus-
tatud kaasastindinud vermimis-
hidiret. Nendest sagedasemad on
Praderi-Willi siindroom, Angelmani
stindroom, Beckwithi-Wiedemanni
sindroom ning Silveri-Russelli
stindroom. Kuigi igale vermimis-
hiirele on iseloomulik spetsiifiline
kliiniline pilt, on simptomid sageli
kattuvad, ebatiilipilised voi vdhe
viljendunud. Ka molekulaarsed
pohjused voivad olla nii geneetilised

kui ka epigeneetilised. Varieeruva
molekulaarse etioloogia ja kliinilise
avaldumise téttu on vermimis-
hidirete diagnoosimine keeruline,
mistdttu osa vermimishdirete juhtu-
dest jaab diagnoosimata.

Kédesoleva uuringuga selgitati
sagedamini esinevate vermimishdi-
rete esinemissagedus Eestis. Leiti, et
Praderi-Willi stindroomi, Angelmani
stindroomi ning Beckwithi-Wiede-
manni siindroomi esinemissagedus
Eestis on vorreldav kirjanduses
avaldatud esinemissagedusega, kuid
Silveri-Russelli stindroomi ning
GNAS (alpha subunit of a guanine
nucleotide-binding protein) -geeniga
seotud vermimishdirete esinemis-
sagedus on eeldatavast oluliselt
suurem. Ndidati, et kuigi iga vermi-
mishdire eraldi vetuna esineb viga
harva, on koik vermimishéired koos
suhteliselt levinud.

Molekulaarselt kinnitati diag-
noos 38%-1 kliiniliselt diagnoositud
Silveri-Russelli siindroomi patsien-
tidest ning kliiniliselt diagnoositud
8%-1 Beckwithi-Wiedemanni siind-
roomiga patsientidest. See nditab, et
Silveri-Russelli siindroomi skooring
on Eesti patsientidel efektiivsem kui
Beckwithi-Wiedemanni stindroomi
skooring.

Laboripraktikasse juurutati
sellised uued molekulaarsed testid
nagu 6., 7., 14. ja 20. kromosoomi
vermitud regioonide MS-MLPA
(ingl Methylation-Specific Multiplex
Ligation-dependent Probe Ampli-
fication) analtiisid ning kirjeldati
nende analtiisidega leitud haruldasi
vermimishdireid Eestis.

Uurimistdo tulemusena énnestus
parandada vermimishdirete diag-
noosimist Eestis ning ka tdiendada
Eesti arstide teadlikkust vermimis-
hairetest.
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