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Uus teadusdoktor Priit Paluoja

ARVUTUSLIKUD METOODIK AD LOOTE TRISOOMIATE 
JA MIKRODELETSIOONIDE RISKI TUVA STAMISEKS 
MITTEI NVA SIIVSES SÕELUURINGUS

25. august i l  2025 ka itses Pr i it 
Pa luoja arst iteaduse f i losoof ia-
doktori väitekirja „Arvutuslikud 
metoodikad loote trisoomiate ja 
mikrodeletsioonide riski tuvastami-
seks mitteinvasiivses sõeluuringus” 
(Computational methods for NIPT-
based aneuploidy and microdeletion 
screening).

Väitekirja juhendajad olid repro-
duktiivmeditsiini professor Andres 
Salumets Tartu Ülikooli kliinilise 
meditsiini instituudi naistekliini-
kust, genoomiinformaatika kaas-
professor Priit Palta Tartu Ülikooli 
genoomika instituudi Eesti geeni-
varamu teaduskeskusest ja Celvia 
CC juhatuse liige Kaarel Krjutškov. 
Oponeeris Silvia Bottini Prantsuse 
Põl lumajanduse, Toidu ja Kesk-
konna Riiklikust Uurimisinstituu-
dist (National Research Institute 
for Agriculture, Food and the Envi-
ronment).

Mit te invas i i v ne sünn iee lne 
geneetil ine testimine (NIPT ) on 
sõeluuringu meetod loote kromo-
soomhaiguste riski hindamiseks 
raseda vereproovist. NIPT põhineb 
platsenta päritolu rakuvaba DNA 
sek veneer imisel  ja andmeana-

lüüsil. Lisaks loote kromosoomi 
koopiaarvu muutustele võimaldab 
NIPT tuvastada ka patogeensete 
mikrodeletsioonide riski. Mikro-
deletsiooni sündroom on lühikese 
kromosoomiosa kaost põhjustatud 
kromosoomhaigus, mille kliiniline 
raskusaste sõltub deleteerunud 
regioonist. Näiteks 22q11 piirkonnas 
esinev mikrodeletsioon põhjustab 
DiGeorge’i sündroomi, mis on seotud 
südamerikete, huule-suulaelõhe 
ja vaimupuudega. Loote kromo-
soomhaiguse riski määramine on 
bioinformaatiline väljakutse, sest 
miljonite DNA järjestuste korrektne 
analüüs eeldab nutikaid arvutus-
likke lahendusi. 

Doktoritöö eesmärk oli suuren-
dada NIPT sünnieelse sõeluuringu 
täpsust, terviseandmete väärinda-
mist ja meditsiiniteenuse kulutõhu-
sust. Doktoritöö käigus loodi uus 
arvutuslik raamistik NIPT tarbeks 
ning valideeriti ja analüüsiti klii-
nilistel andmetel varem avaldatud 
NIPT algoritme. Lisaks töötati välja 
ja valideeriti kliiniliselt uudne tark-
varapakett BinDel, mis võimaldab 
hinnata loote mikrodeletsioonide 
riski. 

Töö tulemusel kvantifitseeriti 
ar v utusl ike töör i istade täpsus 
erineva sekveneerimiskatvuse ja 
loote DNA osakaalu tingimustes. 
Tulemused näitasid, et NIPT täpsust 
mõjutab nii sekveneerimissügavus 
kui ka loote DNA osakaalu ning 
algoritmi valik. Uus BinDel-i tark-
vara parandas mikrodeletsioonide 
tuvastamise võimekust, pakkudes 
võimalusi täpsemaks ja laialdase-
maks sünnieelseks sõeluuringuks. 
Lisaks töötati välja masinõppepõ-
hine arvutusl ik raamistik loote 
kromosoomi koopiaarvu muutuste 
tuvastamiseks.


