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UUTE SÜNNIEELSE DIAGNOSTIK A STRATEEGIATE 
RAKENDAMINE JA NENDE EFEK TIIVSUSE HINDAMINE 
EESTIS

14. detsembril 2021 kaitses Kons-
tantin R idnõi f i losoof iadoktori 
väitekirja „Uute sünnieelse diag-
nostika strateegiate rakendamine 
ja nende efektiivsuse hindamine 
Eestis“ (Implementation and effec-
tiveness of new prenatal diagnostic 
strategies in Estonia). Väitekirja 
juhendajad olid kli inil ise genee-
tika professor Katrin Õunap Tartu 
Ülikooli kliinilise meditsiini insti-
tuud ist ja k l i in i l i se geneet ika 
kaasprofessor Tiia Reimand Tartu 
Ülikooli kliinilise meditsiini insti-
tuudist. Oponeeris professor Eva 
Pajkrt Amsterdami Ülikooli arsti-
teaduskonnast.

Sünn ieel sete sõeluur ing ute 
eesmärk on selgitada välja rasedad, 
kellel on suurenenud risk sünnitada 
kromosoomhaiguse või kaasasün-
dinud arenguhäirega laps n ing 
pakkuda riskirühmale täpsusta-
vaid diagnostilisi analüüse. Esma-
seks sünnieelseks kromosoomhai-
guste sõeltestiks on Eestis esimese 
trimestri kombineeritud sõeluuring. 

Doktoritöö käigus uuriti esimese 
trimestri kromosoomhaiguste sõel-
testi diagnostilist tõhusust 14 566 
rasedal standardiseeritud protokolli 
a lusel. Trisoomia 21 sünnieelne 

avastamismäär oli 94%, trisoomia 
18 ja trisoomia 13 avastati 100%-l 
juhtudest. Kombineeritud sõel
uuringu suure riski korral on vaja 
loote kromosoomhaigus kinnitada 
diagnostilise meetodiga. Klassika-
line karüotüpiseerimine on olnud 
kromosoomhaiguste diagnoosimisel 
esmaseks testiks. Sel le meetodi 
peamine puudus on vähene eraldus-
võime, mis ei võimalda tuvastada 
submikroskoopilisi kromosomaal-
seid muutusi. 

Kromosomaa lne mikrok i ibi 
analüüs tuvastab kogu genoomi 
ulatuses DNA kadusid või lisakoo-
piaid 100 korda suurema lahutusvõi-
mega kui klassikaline karüotüpisee-
rimine. Töö käigus tehti 334 lootele 
kromosomaalne mikrokiibi analüüs, 
mille tõhususus ehk diagnostiline 
l isaväärtus ol i 3,6%. Sünnieelse 
diagnostika suurim väljakutse on 
ultraheliuuringute käigus leitud 
loote kaasasündinud anomaaliate 
täpse tekkepõhjuse väljaselgita-
mine. Enamikul nendest juhtudest 
jääb etioloogiline põhjus teadmata. 

Järgmise põlvkonna sekvenee-
rimismeetodid annavad võimaluse 
jõuda diagnoosini 8,5–81%-l juhtu-
dest. Uuriti järgmise põlvkonna 

sekveneerimismeetodite tõhusust 
28 lootel n ing avastat i 17,9%-l 
juhtudest geenimuutustest tingitud 
etioloogiline põhjus. 

Töö kolmandas osas kirjeldati 
kaht haruldast geneetilist sünd-
roomi, mis avastati enne sündi, 
kasutades järgmise põlvkonna 
sekveneerimismeetodeid. Simp-
soni-Golabi-Behmel i sündroomi 
sünnieelset fenotüüpi kirjeldati 
kolmel lootel ja Meckeli-Gruberi 
sündroomi sünnieelset fenotüüpi 
ühel lootel. Meckeli-Gruberi sünd-
roomi põhjusena leit i töös seni 
k i r j e ld a m at a  T X NDC15  geen i 
variant.


