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Uus teadusdoktor Laura Roht

PÄRiLiKuD KOLOReK tA ALVÄHi sÜNDROOmiD eestis

15. detsembril 2023 kaitses Laura 
Roht arstiteaduse filosoofiadoktori 
väitekirja „Pärilikud kolorektaalvähi 
sündroomid Eestis“ (Hereditary colo-
rectal cancer syndromes in Estonia). 

Väitekirja juhendajad olid klii-
nilise geneetika professor Katrin 
Õunap Tartu Ül ikool i k l i in i l ise 
meditsiini instituudist, kliinilise 
molekulaargeneetika kaasprofessor 
Ti ina Kahre Tartu Ül ikool i k l i i-
ni l ise meditsi ini instituudist ja 
onkoloogialektor Jaan Soplepmann 
Tartu Ülikooli kliinilise meditsiini 
instituudist. Oponeeris kaaspro-
fessor Toni Tapani Seppälä Tampere 
Ülikooli meditsiini ja meditsiiniteh-
noloogia teaduskonnast.

Kolorektaal- ehk jämesoolevähki 
defineeritakse kui pahaloomulist 
kasvajat, mis saab alguse käär- või 
pärasoolest. Kuni 10% jämesoole-
vähi juhtudest on pärilikud. Eestis 
on jämesoolevähk üks levinumaid 
pahaloomulisi kasvajaid, olles ka 
sage vähisurma põhjus.

Enne 2012. aastat ol i Eest is 
võimalik teha vaid üksikuid päriliku 
jämesoolevähi geneetilisi uuringuid. 
Teistest diagnostilistest meetoditest 
oli põhiline MMR (mismatch repair) 
geenide immuunhistokeemil ine 
uuring. Tänapäeval tehakse vasta-
valt näidustustele geeniuuringuid 

paljude geenide samaaegset sekve-
neerimist kasutades, seda pärilike 
kasvajasündroomide diagnostikaks 
nii verest kui ka kasvajakoest võetud 
proovidest. Neid geeniuuringuid 
on vaja eelkõige raviotsuste tege-
miseks. Geneetiliste uuringute roll 
on oluline ka tervete pereliikmete 
vähiriskide hindamisel, sest see 
võimaldab rakendada jälgimisprog-
ramme ning seeläbi vähendada 
vähisuremust. 

Doktor itöös h innat i esiteks 
rutiinse töö käigus tehtud sekve-
neerimise analüüside diagnostilist 
tõhusust jämesoolevähiga patsien-
tidel ning selgus, et 22,3%-l esines 
ha ig usseosel ine pär i l i k geen i-
muutus. Lynchi sündroomi sünni-
levimus oli Eestis aastatel 1930–
2003 hinnanguliselt 1 : 8638 (95% 
usaldusvahemik 1 : 9859–7588). 
10 aasta jooksul on Lynchi sünd-
roomi levimus suurenenud ligi kuus 
korda, tulenedes eelkõige parema-
test diagnostilistest võimalustest 
ning teadl ikkuse paranemisest. 
Võrreldes soolevähist haaratud 
isikuga saavad pereliikmed Lynchi 
sündroomi diagnoosi keskmiselt 8 
aastat varem, mis võimaldab vara-
semat ennetust. 

MMR geenide immuunhisto-
keemilise analüüsi diagnostil ise 

tõhususe hindamisel üle 50aastaste 
kolorektaalvähiga patsientide hulgas 
leiti, et enam kui pooltel juhtudest 
leidis kinnitust Lynchi sündroomi 
diagnoos. Seetõttu on edaspidi 
soovitatav MMR immuunhistokee-
milisi uuringuid teha kõigile kolo-
rektaalvähi patsientidele vanusest 
sõltumata. 

A X I N 2  g e e n i g a  s e o t u d 
oligodontia-kolorektaalvähi sünd-
roomi uuringud näitasid, et suulae-
lõhe võib olla selle sündroomi uus 
tunnus, kuid vajalikud on täiendavad 
uuringud fenotüübi hindamiseks. 


