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14. detsembril 2021 kaitses Kons-
tantin Ridnoi filosoofiadoktori
vaitekirja ,Uute slinnieelse diag-
nostika strateegiate rakendamine
ja nende efektiivsuse hindamine
Eestis“ (Implementation and effec-
tiveness of new prenatal diagnostic
strategies in Estonia). Viitekirja
juhendajad olid kliinilise genee-
tika professor Katrin Ounap Tartu
Ulikooli kliinilise meditsiini insti-
tuudist ja kliinilise geneetika
kaasprofessor Tiia Reimand Tartu
Ulikooli kliinilise meditsiini insti-
tuudist. Oponeeris professor Eva
Pajkrt Amsterdami Ulikooli arsti-
teaduskonnast.

Siinnieelsete sdeluuringute
eesmark on selgitada vilja rasedad,
kellel on suurenenud risk siinnitada
kromosoomhaiguse voi kaasasiin-
dinud arenguhdirega laps ning
pakkuda riskirithmale tdpsusta-
vaid diagnostilisi analtiise. Esma-
seks siinnieelseks kromosoombhai-
guste sdeltestiks on Eestis esimese
trimestri kombineeritud soeluuring.

Doktoritdo kdigus uuriti esimese
trimestri kromosoomhaiguste soel-
testi diagnostilist tohusust 14 566
rasedal standardiseeritud protokolli
alusel. Trisoomia 21 siinnieelne

avastamismaéar oli 94%, trisoomia
18 ja trisoomia 13 avastati 100%-1
juhtudest. Kombineeritud sodel-
uuringu suure riski korral on vaja
loote kromosoomhaigus kinnitada
diagnostilise meetodiga. Klassika-
line kartiotiipiseerimine on olnud
kromosoomhaiguste diagnoosimisel
esmaseks testiks. Selle meetodi
peamine puudus on vihene eraldus-
vdime, mis ei vdimalda tuvastada
submikroskoopilisi kromosomaal-
seid muutusi.

Kromosomaalne mikrokiibi
analtiiis tuvastab kogu genoomi
ulatuses DNA kadusid voi lisakoo-
piaid 100 korda suurema lahutusvoi-
mega kui klassikaline kariiotiipisee-
rimine. T66 kdigus tehti 334 lootele
kromosomaalne mikrokiibi analiiiis,
mille téhususus ehk diagnostiline
lisavaartus oli 3,6%. Slinnieelse
diagnostika suurim viljakutse on
ultraheliuuringute kaigus leitud
loote kaasaslindinud anomaaliate
tipse tekkepohjuse viljaselgita-
mine. Enamikul nendest juhtudest
jaab etioloogiline pdhjus teadmata.

Jargmise polvkonna sekvenee-
rimismeetodid annavad véimaluse
jouda diagnoosini 8,5-81%-1 juhtu-
dest. Uuriti jairgmise pdlvkonna

sekveneerimismeetodite téhusust
28 lootel ning avastati 17,9%-1
juhtudest geenimuutustest tingitud
etioloogiline pohjus.

T66 kolmandas osas kirjeldati
kaht haruldast geneetilist siind-
roomi, mis avastati enne siindi,
kasutades jargmise pdlvkonna
sekveneerimismeetodeid. Simp-
soni-Golabi-Behmeli stindroomi
stinnieelset fenotliipi kirjeldati
kolmel lootel ja Meckeli-Gruberi
sindroomi siinnieelset fenotiiiipi
ithel lootel. Meckeli-Gruberi siind-
roomi pdhjusena leiti tods seni
kirjeldamata TXNDC15 geeni
variant.
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