PARILIKU RINNA- JA
MUNASARJAVAHI RISKI ON
VOIMALIK GENEETILISELT
TESTIDA

Rinnavahk on kdige sagedamini esinev pahaloomuline
kasvaja naistel. Mida varasemas staadiumis rinnavahk
avastatakse, seda suurem on paranemise tdenaosus.
Rinnavahi ravi efektiivsuse seisukohalt on kdige olulisem
haiguse varajane diagnoosimine. Kui mammograafia jt
diagnostikameetodid voimaldavad avastada juba
vdljakujunenud rinnavahki, siis geneetiline testimine
aitab valja selgitada korge pariliku riskiga patsiente.
Selliste patsientide jaoks on olemas spetsiaalne jalgi-
mistaktika.

Eestis registreeritakse igal aastal tUle 600 rinnavahi
esmajuhu. Rinnavahk ei ole ainult naistel esinev haigus.
lgal aastal diagnoositakse Eestis rinnavahki ka Uksikutel
meestel. Umbes 20% meeste rinnavahi juhtudest on
parilikud.

Geenide roll vahi tekkes

Terves organismis reguleeritakse rakkude
kasvu ja paljunemist nii, nagu see on
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Haiguse riskitegurid

Rinnavahil on 3 peamist riskifaktorit:
* Naissugu
* Vanus lile 50 eluaasta
+ Périlik eelsoodumus

Voimalike riskifaktorite hulka kuuluvad veel:
* suitsetamine
« alkoholi kuritarvitamine
- liigrasvane ja rafineeritud sUsivesikuterikas toit
* vahene puu- ja juurviljade osakaal menlus
« (Ulekaal ja rasvumine
« lastetus voi esimese lapse sUnnitamine
hilises eas
* suukaudsete kontratseptiivide tarvitamine ja pikka
aega valtav (Ule 5 aasta) hormoonasendusravi

Kui sageli esineb padrilikku rinna-
ja munasarjavahki?

Ligikaudu 5-10% rinnavahi ja 10% munasarjavahi juhtu-
dest on parilikud. Pariliku vahi tekkimist soodustavad
mutatsioonid voéivad asuda mitmetes geenides. Kdige
olulisemad rinnavahiga seostatavad mutatsioonid asuvad
geenides, mis kannavad nimetust BRCA1 ja BRCA2.

See lUhend tuleneb geeni ingliskeelsest nimetusest
BReast CAncer Suspectibility Gene. Naistel, kelle esimese
ringi lahisugulastel (ema, 6de, tltar) on diagnoositud
rinnavahki, peaksid kindlasti péérduma arsti poole. Vaja-
dusel tehakse neile tdiendavad geeniuuringud.

Naistel, kes kannavad BRCA1 geenmutatsiooni, on rinna-
vahki haigestumise risk 80. eluaastaks ligemale 90%.
BRCA2 geenmutatsioonide puhul on haigusrisk 80.
eluaastaks umbes 40%. Munasarjavahi tekke tdendosus
on BRCA1 geenmutatsioonide puhul 24% ja BRCA2
geenmutatsioonide puhul 8%. Mida rohkem on naise
|ahisugulastel esinenud rinna- voi munasarjavahki, seda
suurem on téendosus mutatsioonide esinemiseks
BRCAT1 voi BRCA2 geenides. Parilikule rinnavahile on



iseloomulik, et haigus voib avalduda nooremas eas kui
mittepariliku rinnavahi puhul.

Millist infot annab geenitest?

Pariliku rinna- ja munasarjavahi testiga on voimalik
viélja selgitada konkreetsed mutatsioonid, mis voivad
pohjustada pdariliku rinnavahi teket.

Osa rinnavahiga seostatavatest mutatsioonidest on
globaalse levikuga (levinud Ule maailma), osa on
populatsioonispetsiifilised, st neid leidub vaid teatud
rahvastel. Eestis on labi viidud laiaulatuslik teaduspro-
jekt, mille tulemusena on vélja selgitatud just Eestis
levinud rinna- ja munasarjavahi riski tostvad geenmu-
tatsioonid. Selle projekti tulemusena on valja té6tatud
geenikiip, mis voimaldab korraga uurida 91 véimalikku
mutatsiooni kokku 6 geenis. Erinevatel mutatsioonidel
on vahi tekkes erinev roll: moéni neist on Usna ndrgalt
seotud vahi tekkega, teised on aga seotud kdrge vahi-
riskiga. Olulisim info pariliku rinnavahi kohta sisaldub
geenides BRCA1 ja BRCA2.

Kes peaksid ennast testima?

Geenitest on naidustatud neile, kelle puhul esineb
kahtlus pariliku rinna- voi munasarjavahi esinemiseks.

Pariliku vahiga voib tegemist olla jargmistel juhtudel:

« Ema- voi isapoolses suguvdsas on esinenud
rinna- voi munasarjavahki kolmel voi enamal isikul

e Ema- vbi isapoolses suguvdsas on esinenud
rinna- ja munasarjavahk korraga Uhel ja samal isikul

¢« Rinnavahk noores eas: patsient on haiguse
diagnoosimisel noorem kui 50-aastane voi on
vahemalt Uhel lIahisugulasel rinnavahk diag-
noositud alla 50-aasta vanuselt

+ Lahisugulastel on leitud rinna- ja munasarjavahi
teket soodustav geenimutatsioon (mutatsioon
vOib edasi kanduda nii nais- kui meesliinfpidi)

» Lahisugulastel on diaghoositud
rinnavahk malemas rinnas . .

e Lahisugulastel on esinenud meeste rinnavahki.



Kuhu p6o6rduda?

Eestis on heaks tavaks, et geenitestide tegemisele eelneb
meditsiinigeneetiku konsultatsioon. Geneetiku konsultat-
sioonile voivad patsiente suunata nii eriarstid kui ka
perearst. Geenitesti vajaduse Ule otsustab geneetik parast
pohjalikku patsiendi haiguslooga tutvumist.

Kuna pariliku rinna- ja munasarjavahi puhul on tegemist
probleemiga, mis eeldab erinevate erialade spetsialistide
koostddd, on paljudes riikides (s.h Eestis) vastu voetud
spetsiaalsed perekondliku rinna- ja munasarjavahi riskiga
patsiendijuhised.

Suurenenud vihiriskiga perekondade noustamine
ja patsientide geneetiline konsulteerimine
toimub Tallinnas ja Tartus:

TALLINNAS
TU Kliinikumi iihendlabori geneetikakeskuse
Tallinna filiaal, Tervise 28, Tallinn,
registreerimine telefonil 731 9170

TARTUS
TU Kliinikumi ttihendlabori geneetikakeskus,
L. Puusepa 2, Tartu, registreerimine telefonil 731 9491
TOU Kliinikumi hematoloogia-onkoloogia kliinik,
L. Puusepa 8, Tartu, registreerimine telefonil 731 9100

Geenikiibil pohinevat rinna- ja munasarjavadhi analiiiisi
tehakse Tartus Asper Biotechi laboris, Vaksali 17a,
tel 7307 295.

Pariliku vahiriski kahtluse korral on
geenianallilis patsiendile tasuta.
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