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Uus teadusdoktor Laura Roht

PARILIKUD KOLOREKTAALVAHI SUNDROOMID EESTIS

15. detsembril 2023 kaitses Laura
Roht arstiteaduse filosoofiadoktori
viitekirja ,Parilikud kolorektaalvdhi
siindroomid Eestis“ (Hereditary colo-
rectal cancer syndromes in Estonia).

Viitekirja juhendajad olid klii-
nilise geneetika professor Katrin
Ounap Tartu Ulikooli kliinilise
meditsiini instituudist, kliinilise
molekulaargeneetika kaasprofessor
Tiina Kahre Tartu Ulikooli klii-
nilise meditsiini instituudist ja
onkoloogialektor Jaan Soplepmann
Tartu Ulikooli kliinilise meditsiini
instituudist. Oponeeris kaaspro-
fessor Toni Tapani Seppald Tampere
Ulikooli meditsiini ja meditsiiniteh-
noloogia teaduskonnast.

Kolorektaal- ehk jamesoolevahki
defineeritakse kui pahaloomulist
kasvajat, mis saab alguse kadar- voi
pédrasoolest. Kuni 10% jamesoole-
véhi juhtudest on périlikud. Eestis
on jaimesoolevahk tiks levinumaid
pahaloomulisi kasvajaid, olles ka
sage vahisurma pohjus.

Enne 2012. aastat oli Eestis
voimalik teha vaid tiksikuid pariliku
jamesoolevéhi geneetilisi uuringuid.
Teistest diagnostilistest meetoditest
oli péhiline MMR (mismatch repair)
geenide immuunhistokeemiline
uuring. Tanapdeval tehakse vasta-
valt ndidustustele geeniuuringuid

paljude geenide samaaegset sekve-
neerimist kasutades, seda parilike
kasvajastindroomide diagnostikaks
nii verest kui ka kasvajakoest voetud
proovidest. Neid geeniuuringuid
on vaja eelkdige raviotsuste tege-
miseks. Geneetiliste uuringute roll
on oluline ka tervete pereliikmete
vahiriskide hindamisel, sest see
voimaldab rakendada jadlgimisprog-
ramme ning seeldbi vihendada
vahisuremust.

Doktoritods hinnati esiteks
rutiinse t60 kdigus tehtud sekve-
neerimise analtitiside diagnostilist
tohusust jamesoolevihiga patsien-
tidel ning selgus, et 22,3%-1 esines
haigusseoseline péarilik geeni-
muutus. Lynchi stindroomi stinni-
levimus oli Eestis aastatel 1930-
2003 hinnanguliselt 1: 8638 (95%
usaldusvahemik 1 : 9859-7588).
10 aasta jooksul on Lynchi siind-
roomi levimus suurenenud ligi kuus
korda, tulenedes eelkdige parema-
test diagnostilistest voimalustest
ning teadlikkuse paranemisest.
Vorreldes soolevdhist haaratud
isikuga saavad pereliikmed Lynchi
stindroomi diagnoosi keskmiselt 8
aastat varem, mis voimaldab vara-
semat ennetust.

MMR geenide immuunhisto-
keemilise analulisi diagnostilise
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tohususe hindamisel tile SOaastaste
kolorektaalvdhiga patsientide hulgas
leiti, et enam kui pooltel juhtudest
leidis kinnitust Lynchi stindroomi
diagnoos. Seetdttu on edaspidi
soovitatav MMR immuunhistokee-
milisi uuringuid teha koigile kolo-
rektaalvdhi patsientidele vanusest
sbltumata.

AXIN2 geeniga seotud
oligodontia-kolorektaalvéhi stind-
roomi uuringud néitasid, et suulae-
16he voib olla selle stindroomi uus
tunnus, kuid vajalikud on tdiendavad
uuringud fenotiilibi hindamiseks.
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