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Pärilikud kasvajad – geenimutatsioonide paneel 
 
Pärilikud kasvaja sündroomid moodustavad ligikaudu 5–10% kõigist vähijuhtudest. Need kasvajad 
võivad tekkida seedetraktist, endokriinsetest ja neuroendokriinsetest organitest või erinevatest 
elunditest, nagu kopsud, neerud, maks, kõhunääre, nahk ja silmad. 
 
Päriliku vähi kahtlusele viitavad: 
 

• mitu sama või sarnast vähivormi põdevat lähisugulast ühel ja samal sugupoolsel liinil, 

• vähk ebatavaliselt noores eas, 

• ühe inimese puhul mitu primaaarset kasvajat. 

 
Kõige sagedasemate pärilike kasvaja sündroomide hulka kuuluvad pärilik rinna- ja munasarjavähk, 
Lynchi sündroom, Li-Fraumeni sündroom, PTEN hamartoomi sündroom, familiaarne ehk perekondlik 
adenomatoosne polüpoos, Von Hippel–Lindau sündroom ning mitmekordne endokriinne neoplaasia 
(MEN1 ja MEN2). Enamik neist sündroomidest kandub edasi autosoom dominantsel viisil ning nende 
penetrantsus on kõrge, mis tähendab, et pärilik risk realiseerub sageli tegelikuks haiguseks. 
 
Geneetiline testimine on kõige tõhusam viis tuvastada inimesi, kellel on suurenenud eelsoodumus 
vähi tekkeks. Täpne geneetiline diagnoos võimaldab hinnata personaalselt vähiriski ning arvestada 
päriliku variandiga nii ravi planeerimisel kui ka haigusvaba inimese jälgimisel. 
 
Kõrge riskiga inimestel on võimalik vähendada vähisuremust märkimisväärselt tänu regulaarsetele 
kontrollidele, sihitud jälgimisprogrammidele ja ennetavatele strateegiatele. 
 
Varajane teadmine on võtmetähtsusega – geneetiline testimine annab võimaluse tegutseda enne, 
kui haigus areneb. 
 
Geneetilise testimise leiust sõltuvalt on abi: 
 

• Diagnoosi täpsustamiseks ja prognoosi hinnanguks; 

• Ravimeetodi valik, ravimi valik; 

• Riskilangetavate operatsioonide vajadus; 

• Teiste organsüsteemide jälgimise vajadus; 

• Pereliikmete uurimine, vajadusel nende edasine jälgimine riski prognoosiks ja ennetuseks. 

Paneelis sisalduvad järgmiste geenide mutatsioonanalüüsid sekveneerimise teel: AIP, ALK, 
ANKRD26, APC, ATM, AXIN2, BAP1, BARD1, BLM, BMPR1A, BRAF, BRCA1, BRCA2, BRIP1, 
BUB1B, CBL, CD70, CDC73, CDH1, CDK4, CDKN1B, CDKN1C, CDKN2A, CEBPA, CEP57, 
CHEK2, CTNNA1, CYLD, DDB2, DDX41, DICER1, DIS3L2, DKC1, EFL1, EGFR, ELANE, EPCAM, 
ERCC1, ERCC2, ERCC3, ERCC4, ERCC5, ETV6, EXO1, EXT1, EXT2, EZH2, FAM111B, FANCA, 
FANCB, FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, FH, FLCN, 
GALNT12, GATA2, GPC3, GPR101, GREM1, HAVCR2, HNF1A, HOXB13, HRAS, IKZF1, KIF1B, 
KIT, KITLG, KRAS, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, MAX, MEN1, MET, MITF, MLH1, MLH3, MRE11A, 
MSH2, MSH3, MSH6, MUTYH, NBN, NF1, NF2, NRAS, NSD1, NSUN2, NTHL1, PALB2, PAX5, 
PDGFRA, PHOX2B, PMS1, PMS2, POLD1, POLE, POLH, POT1, PPM1D, PRF1, PRKAR1A, 
PTCH1, PTEN, PTPN11, RAD50, RAD51C, RAD51D, RAF1, RASA2, RB1, RECQL, RECQL4, 
REST, RET, RHBDF2, RIT1, RPS20, RRAS, RUNX1, SAMD9, SAMD9L, SBDS, SDHA, SDHAF2, 
SDHB, SDHC, SDHD, SHOC2, SLX4, SMAD4, SMARCA4, SMARCB1, SMARCE1, SOS1, SOS2, 
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SPRED1, SRP72, STK11, SUFU, TERC, TERT, TINF2, TMEM127, TP53, TRIP13, TSC1, TSC2, 
VHL, WRN, WT1, XPA, XPC, XRCC2. 
 
Uuritav materjal: EDTA-veri 
Materjali säilitamine: 2-8 °C 3 päeva, pikemaajaliselt sügavkülmutatult 
Vastuse saamise (TAT) aeg: 21 tööpäeva 
Hind: 3x 66618 
 
Viited: 
NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology: Genetic/Familial High-Risk Assessment: Breast, 
Ovarian, and Pancreatic. Version 4.2025.  
 
NCCN Clinical Practice Guidelines in Oncology: Genetic/Familial High-Risk Assessment: 
Colorectal, Endometrial, and Gastric. Version 1.2025 
 


